
 

APLICACIÓN DE LA LEY 1392 DE 2010, FRENTE A LAS ENFERMEDADES 

HUÉRFANAS EN EL DEPARTAMENTO DE NARIÑO AL AÑO 2016 

 

 

 

 

 

 

 

 

JHANN ANDRES ARTURO 

RUBEN DARIO GONZÁLEZ ARTURO 

 

 

 

 

 

 

UNIVERSIDAD NACIONAL ABIERTA Y A DISTANCIA 

ESCUELA DE CIENCIAS JURÍDICAS Y POLÍTICAS 

ESPECIALIZACION EN GESTIÓN PÚBLICA 

SANTIAGO DE CALI 

2018 



2 
 

APLICACIÓN DE LA LEY 1392 DE 2010, FRENTE A LAS ENFERMEDADES 

HUÉRFANAS EN EL DEPARTAMENTO DE NARIÑO AL AÑO 2016 

 

 

 

 

 

JHANN ANDRES ARTURO 

RUBEN DARIO GONZÁLEZ ARTURO 

 

Trabajo de grado para optar por el título de especialista en gestión publica 

 

Asesor: 

BLANCA MARGARITA DIAZ ORJUELA 

Abogada 

 

 

 

UNIVERSIDAD NACIONAL ABIERTA Y A DISTANCIA 

ESCUELA DE CIENCIAS JURÍDICAS Y POLÍTICAS 

ESPECIALIZACION EN GESTIÓN PÚBLICA 

SANTIAGO DE CALI 

2018 



3 
 

DEDICATORIA 

 

Agradezco a Dios por permitirme culminar una nueva etapa de mi vida rodeado de las 

personas que amo, gracias por iluminarme cada día con su sabiduría para tratar de ser una mejor 

persona y un mejor profesional. 

A mi familia por el apoyo que me ha brindado de manera incondicional, agradezco sus 

enseñanzas y su compromiso para ser con orgullo un hombre útil y preocupado por la sociedad. 

 

JHANN ARTURO. 

 

Agradezco a Dios por brindarme sabiduría e inteligencia, por haberme dado la vida y 

permitirme haber llegado a este logro tan importante para mi formación profesional. 

A mis padres, porque por su apoyo incondicional y aliento de esfuerzo me han impulsado y 

motivado al logro de mis metas. 

A mi esposa que con su continuo apoyo he podido avanzar junto a ella en los proyectos y 

metas que me he propuesto en mi vida. 

 

RUBEN GONZALEZ. 

 

 

 

 

 



4 
 

AGRADECIMIENTOS 

 

A la Universidad de Nacional Abierta y a Distancia, como institución de prestigio que nos 

formó en el campo personal forjando un pensamiento enfocado a construir un mejor país, 

brindándonos en su entorno una adquisición de conocimiento mas amplio para el desarrollo de 

nuestra formación profesional. 

A la Escuela de Ciencias Jurídicas y Políticas por instruir en nuestra formación como 

profesionales comprometidos con el desarrollo socioeconómico de un país e impulsar un 

pensamiento autónomo acorde a la realidad. Estamos enteramente agradecidos por aprender en 

este campo e interpretar la realidad desde un punto de vista científico, social y humano. 

 A la Docente Blanca Margarita Diaz por su valiosa colaboración y dedicación como Asesor 

de nuestra investigación. Estamos profundamente agradecidos    

A los Docentes y Administrativos la Escuela de Ciencias Jurídicas y Políticas que hicieron 

posible en alguna medida lograr este objetivo de ser Especialistas de la Universidad Nacional 

Abierta y a Distancia, agradecemos a la academia que ha hecho con convicción forjar un 

pensamiento propio de nuestro entorno y de las necesidades que cada día exige nuestra nación. 

 

 

 

 

 

 

 



5 
 

RESUMEN 

 

En la República de Colombia una enfermedad huérfana es aquella crónicamente debilitante, 

grave, que amenaza la vida y con una prevalencia (la medida de todos los individuos afectados 

por una enfermedad dentro de un periodo particular de tiempo) menor de 1 por cada 5.000 

personas, comprenden, las enfermedades raras, las ultra huérfanas y olvidadas (Ministerio de 

Salud, s.f.). Las enfermedades huérfanas muy pocas personas las tienen, por ende son 

desconocidas o puede existir una confusión ya que en muchas ocasiones las entidades no han 

realizado una actualización de estas o por falta de capacitaciones por parte de los médicos 

tratantes; es por ello que las personas con estos diagnósticos, en muchas ocasiones no son 

tratados de forma adecuada, ya que su enfermedad no es detectada a tiempo, o lo por el contrario 

es diagnosticada de manera errónea poniendo en riesgo la integridad de las personas. 

 

PALABRAS CLAVE:  Crónicas, Enfermedad, Enfermedades Huérfanas, E.P.S (Entidad 

promotora de salud), Ley. 
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ABSTRACT 

 

In the Republic of Colombia, an orphan disease is one that is chronically debilitating, 

serious, life-threatening and with a prevalence (the measure of all individuals affected by a 

disease within a particular period of time) of less than 1 per 5,000 people, include, rare diseases, 

ultra orphans and forgotten (Ministerio de Salud, s.f.). Orphan diseases very few people have, 

therefore they are unknown or there may be confusion because in many cases the entities have 

not made an update of these or lack of training by the treating doctors; that is why people with 

these diagnoses are often not treated properly, since their illness is not detected in time, or on the 

contrary is diagnosed in a wrong way, putting at risk the integrity of people. 

 

KEYWORDS:  Chronicles, Disease, E.P.S (Health Promotion Entity), Law, Orphan 

Diseases. 
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INTRODUCCIÓN 

 

En la República de Colombia una enfermedad huérfana es aquella crónicamente debilitante, 

grave, que amenaza la vida y con una prevalencia (la medida de todos los individuos afectados 

por una enfermedad dentro de un periodo particular de tiempo) menor de 1 por cada 5.000 

personas, comprenden, las enfermedades raras, las ultra huérfanas y olvidadas (Ministerio de 

Salud, s.f.). 

 Es así como surge una preocupante problemática para la población que padece de 

enfermedades huérfanas, dada la deficiencia en el diagnóstico y tratamiento, ya que, si bien en 

Colombia se debería tener regulados tratamientos pertinentes, producto de la actualización del 

listado de las enfermedades consideradas como huérfanas, aun no se ha garantiza la correcta 

atención de estos pacientes a pesar de ser sujetos de especial protección por padecer una 

enfermedad crítica.  

Si bien es una situación vivida por muchos residentes de nuestro país, resulta poco conocida 

por la sociedad, por ello este estudio se realizó bajo las normas que amparan a los pacientes con 

enfermedades huérfanas haciendo un reconocimiento especial de las principales enfermedades 

identificadas, basados en el censo realizado en el año 2013 bajo la resolución 3681 del mismo 

año.  

En el desarrollo de esta investigación se buscará dar un acercamiento de los principales 

conocimientos sobre el tema, para lograr adentrar al lector en el problema de estudio, mediante la 

definición de una enfermedad huérfana en Colombia, tipos de enfermedades y una descripción de 

la misma que permita diferenciar de otras enfermedades similares, etc, además se resaltará la 

importancia del derecho a la salud y su rango de protección, es por ello que se considera 
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necesario hacer una aproximación normativa en cuanto a la aplicación de las leyes 1392 de 2010 

y 1438 de 2011 que se han creado con el ánimo de proteger a estos pacientes, conocer de los 

procedimientos o el protocolo que le es asignado para que lleve la Entidad Prestadora de Salud y 

por ende el médico tratante, con miras a asegurar la diligencia y pertinencia a la hora de realizar 

los tratamientos de los pacientes que padecen estas enfermedades. 

 Por lo anterior, se mira necesario realizar un estudio que permita efectuar una comparación 

entre la norma y la realidad, conocer como se han protegido los derechos de los pacientes 

diagnosticados con enfermedades huérfanas desde las leyes colombianas y realizar un análisis 

estadístico de las 10 principales enfermedades huérfanas encontradas de acuerdo a su prevalencia 

a nivel nacional con un enfoque más específico en el Departamento de Nariño. 
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1. MARCO GENERAL DE LA INVESTIGACIÓN 

 

1.1. Planteamiento del problema 

Las representaciones simbólicas y la misma sociedad han influido en los modos como el ser 

humano se enfrenta a las  diferentes clases de enfermedades existentes, lo que ha llevado incluso 

a vulnerar su cohesión con los grupos sociales a los que pertenece, a través de cambios en 

múltiples dimensiones, que abarcan no solo el proceso de salud y enfermedad, sino también 

aspectos sociales, políticos, económicos y culturales; debido a que un paciente enfermo no solo 

se enfrenta cada día a la lucha con su enfermedad sino al deterioro de su productividad y 

economía.  

Por lo anterior se a decidido indagar acerca de los avances en materia de apoyo a los 

pacientes con enfermedades huérfanas en el país; las cuales se definen como aquellas 

crónicamente debilitantes y graves, que amenazan la vida de los pacientes y que en el caso 

Colombiano cuentan con una prevalencia menor de 1 por cada 5.000 personas; en Colombia 

gracias al censo realizado en el año 2013 por las Entidades Promotoras de Salud (EPS), 

Instituciones Prestadoras de Servicios de Salud (IPS), entidades pertenecientes al régimen de 

excepción de salud y Direcciones Departamentales, Distritales y Municipales de Salud con el 

acompañamiento de las Sociedad de Pacientes se cuenta con un reporte preliminar de 13.238 

pacientes con este diagnóstico, el cual por su complejidad y por la gran cantidad de 

enfermedades que componen este grupo hacen aún más difícil su diagnóstico inicial, al igual que 

la obtención de un tratamiento idóneo para este grupo poblacional, razón por la cual es más que 

probable que esta cantidad sea mucho más alta, puesto que en gran parte del territorio nacional, 

especialmente en zonas apartadas en las periferias del país no se cuenta con información sobre 
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estas enfermedades; además si a esto se suma a que muchas de estas enfermedades son de difícil 

diagnostico por su semejanza en los síntomas con enfermedades, nos enfrentamos a un panorama 

un tanto desolado; por lo cual es muy probable que en las familias exista una persona que 

padezca una enfermedad huérfana sin saber siquiera que la padece, porque como diría la 

Federación Española de Enfermedades Raras FEDER no es tan raro que alguien tenga una 

enfermedad rara.  

El panorama relacionado anteriormente ha planteado una serie de desafíos al Estado y a las 

entidades prestadoras de salud, quienes poco a poco están conjugado acciones políticas, 

económicas, sociales y de intervención de estas enfermedades, a causa de que un mal manejo 

conlleva a mayores gastos a futuro a razón de que muchas veces la detección de la enfermedad se 

realiza en estados más avanzados que representan tratamientos aún más costosos para el mismo 

sistema de salud.  

Es por esta razón que el análisis de este trabajo se enfoca en aplicación de la ley 1392 de 

2010, frente a las enfermedades huérfanas en el departamento de Nariño al año 2016, las cuales 

deben ser atendidas de manera idónea y eficaz puesto que las Entidades Prestadoras de Salud 

deben tratar dichas enfermedades de la manera más asertiva y diligente posible, evitando al 

máximo que el estado de la enfermedad llegue a altos niveles de deterioro que representen mayor 

sufrimiento para el paciente y a su vez mayores costos para el sistema de salud. 

 

1.2. Justificación  

Tomando como base que la salud es un derecho fundamental que va ligado con el derecho a 

la vida, en muchos casos es evidente la vulneración de este derecho no solo con enfermedades 

especiales sino también con enfermedades más comunes, acarreando altas tasas de mortalidad, 
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sobre todo en personas con diagnósticos especiales debido a la demora en el reconocimiento de 

la enfermedad que padecen y además por falta de tratamiento idóneo para tratar sus casos. 

La presente investigación se realiza con el fin de conocer las actuaciones del Estado 

colombiano frente a las personas que por padecer de las denominadas enfermedades huérfanas 

tienen especial protección de acuerdo a la ley 1392 de 2010 y de este modo establecer la efectiva 

aplicación de las normas que protegen a pacientes con dichas enfermedades ya que al encontrarse 

en un estado de vulnerabilidad deben ser atendidas de manera prioritaria o contar con todos los 

elementos necesarios a la hora de tratarlos. 

Al encontrar una enfermedad rara o huérfana las Entidades Prestadoras de Salud deben 

llevar un protocolo especial de atención a los pacientes diagnosticados con estas, de acuerdo a la 

ley mencionada; es por ello que es necesario hacer un estudio para verificar que tanta aplicación 

e impacto tiene esta ley en los pacientes con este diagnóstico, además saber que tan preparados 

se encuentran los médicos, quienes deben seguir ciertos protocolos para una atención integral y 

de calidad que garantice la calidad de vida de quienes padecen de estas enfermedades huérfanas. 

Esta investigación busca conocer si los medios de control estatal garantizan la atención 

integral a las personas que padecen de enfermedades huérfanas o raras, tomando como base que 

la Supersalud asegura que “Con el objetivo de garantizar la oportuna atención de los pacientes 

que padecen una enfermedad huérfana ha impartido una serie de instrucciones específicas a los 

prestadores (Clínicas y Hospitales), EPS y Entidades Territoriales (Secretarías de Salud 

municipales y departamentales) a través de la Circular Externa 0011 que contempla una serie 

pautas para la atención y protección”. 

Es por ello la importancia de traer a colación entidades como la Federación Colombiana de 

Enfermedades Raras (FECOER), que están en constante actualización de listados que son 



19 
 

publicados mediante resolución y que contienen todas esas enfermedades que resultan ser 

"raras", además esta entidad ya establece el día mundial de las enfermedades raras, cada 28 de 

febrero, con el fin de llamar la atención de los dirigentes y por ende se mejore la calidad de vida 

de estas persona, mitigando los riesgos adicionales a su enfermedad. 

 

1.3. OBJETIVOS 

1.3.1. OBJETIVO GENERAL. 

Verificar la aplicación de la Ley 1392 de 2010 en el cubrimiento de tratamientos para las 

personas con enfermedades huérfanas en el departamento de Nariño al año 2016. 

 

1.3.2. OBJETIVOS ESPECÍFICOS 

 Analizar la normatividad que protege los tratamientos a personas con enfermedades 

huérfanas. 

 

 Identificar la cantidad de personas residentes en el Departamento de Nariño que a 2016 

presentaban diagnóstico de enfermedad huérfana. 

 

1.4. MARCO CONCEPTUAL Y TEÓRICO 

 

1.4.1. Marco conceptual. 

Enfermedad: una enfermedad es una deficiencia de salud o una condición de funcionamiento 

anormal. Es una condición patológica de una parte, órgano o sistema de un organismo resultante 

de varias causas, tales como una infección, un defecto genético, o estrés medioambiental, y se 
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caracteriza por un conjunto de signos identificables o síntomas (Enfermedades Raras: El 

conocimiento de esta prioridad en la salud publica, 2005). 

Enfermedad Rara o Huérfana: Una enfermedad rara, también llamada enfermedad huérfana, 

es cualquier enfermedad que afecta a un pequeño porcentaje de la población. La mayoría de las 

enfermedades raras son genéticas y están presentes en toda la vida de una persona, incluso si los 

síntomas no aparecen inmediatamente, se considera que una enfermedad o desorden es raro 

cuando afecta a 1 de cada 2.000 ciudadanos. 

Se caracterizan por una diversidad amplia de desórdenes y síntomas que varían no solo 

según la enfermedad sino también según el paciente que sufre la misma enfermedad. Unos 

síntomas relativamente comunes pueden ocultar enfermedades raras subyacentes, lo que conduce 

a un diagnóstico errónea (La Voz de los Pacientes con Enfermedades Raras en Europa, 2009). 

Características: A pesar de esta gran diversidad, las enfermedades raras tienen algunos 

rasgos comunes de gran importancia. Las principales características son las siguientes:  

1. Las enfermedades raras son graves o muy graves, crónicas, a menudo degenerativas y que 

ponen en peligro la vida;  

2. Que el comienzo de la enfermedad tiene lugar en la niñez para el 50 % de las 

enfermedades raras;  

3. Incapacitación: la calidad de vida de los pacientes de enfermedades raras está a veces 

comprometida por la falta o pérdida de autonomía;  

4. Muy dolorosa en términos de carga psicosocial: el sufrimiento de los pacientes de 

enfermedades raras y de sus familias se agrava por la desesperación psicológica, la falta de 

esperanza terapéutica, y la ausencia de ayuda práctica para la vida diaria;  
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5. Enfermedades incurables, por lo general sin tratamiento efectivo. En algunos casos, se 

pueden tratar los síntomas para mejorar la calidad de vida y las esperanzas de vida;  

6. Las enfermedades raras son difíciles de tratar: las familias encuentran enormes 

dificultades para encontrar el tratamiento adecuado (Enfermedades Raras: El conocimiento de 

esta prioridad en la salud publica, 2005). 

Paciente: Del latin Patiens que significa “padecer” o “sufrir”, es el adjetivo de quien tiene 

paciencia, es la capacidad de soportar o padecer algo. 

El término suele utilizarse para nombrar a la persona que padece físicamente y que, por lo 

tanto, se encuentra bajo atención médica (Definiciones.de, s.f.). 

Entidad Prestadora de Salud: Las entidades promotoras de salud son las entidades 

responsables de la afiliación, y el registro de los afiliados y del recaudo de sus cotizaciones, por 

delegación del fondo de solidaridad y garantía. Su función básica será organizar y garantizar, 

directa o indirectamente, la prestación del plan de salud obligatorio a los afiliados y girar, dentro 

de los términos previstos en la presente ley, la diferencia entre los ingresos por cotizaciones de 

sus afiliados y el valor de las correspondientes unidades de pago por capitación al fondo de 

solidaridad y garantía (Congreso de la Republica. Art 177, 1993). 

Ley: La ley (en latín, lex, legis) es una norma jurídica dictada por el legislador, es decir, un 

precepto establecido por la autoridad competente, en que se manda o prohíbe algo en 

consonancia con la justicia cuyo incumplimiento conlleva a una sanción. Según el jurista 

panameño César Quintero, en su libro Derecho Constitucional, la ley es una «norma dictada por 

una autoridad pública que a todos ordena, prohíbe o permite, y a la cual todos deben 

obediencia». Por otro lado, el jurista venezolano, nacionalizado chileno, Andrés Bello definió a 
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la ley, en el artículo 1.º del Código Civil de Chile como «Una declaración de la voluntad 

soberana, que, manifestada en la forma prescrita por la Constitución, manda, prohíbe o permite». 

Las leyes son delimitadoras del libre albedrío de las personas dentro de la sociedad. Se 

puede decir que la ley es el control externo que existe para la conducta humana, en pocas 

palabras, las normas que rigen nuestra conducta social. Constituye una de las fuentes del 

derecho, actualmente considerada como la principal, que para ser expedida, requiere de autoridad 

competente, es decir, el órgano legislador. 

Características: 

Generalidad: La ley comprende a todos aquellos que se encuentran en las condiciones 

previstas por ella, sin excepciones de ninguna clase. 

Obligatoriedad: Tiene carácter imperativo-atributivo, es decir, que por una parte establece 

obligaciones o deberes jurídicos y por la otra otorga derechos. Esto significa que siempre hay 

una voluntad que manda, que somete, y otra que obedece. La ley impone sus mandatos, incluso 

en contra de la voluntad de sus destinatarios. Su incumplimiento da lugar a una sanción, a un 

castigo impuesto por ella misma. 

Permanencia: Se dictan con carácter indefinido, permanente, para un número indeterminado 

de casos y de hechos, y sólo dejará de tener vigencia mediante su abrogación, subrogación y 

derogación por leyes posteriores. 

Abstracta e impersonal: Las leyes no se emiten para regular o resolver casos individuales, ni 

para personas o grupos determinados, su impersonalidad y abstracción las conducen a la 

generalidad. 

Ignorancia no es excusa: Nadie puede invocar su desconocimiento o ignorancia para dejar 

de cumplirla. 
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Irretroactiva: Como norma general, regula los hechos que ocurren a partir de su publicación, 

hacia lo futuro, jamás hacia lo pasado, salvo ciertas excepciones. 

Medicamento: Un medicamento es uno o más fármacos integrados en una forma 

farmacéutica, presentado para expendio y uso industrial o clínico, y destinado para su utilización 

en personas o en animales, dotado de propiedades que permiten el mejor efecto farmacológico de 

sus componentes con el fin de prevenir, aliviar o mejorar el estado de salud de las personas 

enfermas, o para modificar estados fisiológicos. 

 Tratamiento médico: En medicina, tratamiento o terapia es el conjunto de medios de 

cualquier clase sean higiénicos, farmacológicos, quirúrgicos o físicos, cuya finalidad es la 

curación o el alivio (paliación) de las enfermedades o síntomas. Es un tipo de juicio clínico. Son 

sinónimos: terapia, terapéutico, cura, método curativo. 

No se debe confundir con terapéutica, que es la rama de las ciencias de la salud que se ocupa 

de los medios empleados y su forma de aplicarlos en el tratamiento de las enfermedades, con el 

fin de aliviar los síntomas o de producir la curación. 

Medico: Un médico es un profesional que practica la medicina y que intenta mantener y 

recuperar la salud humana mediante el estudio, el diagnóstico y el tratamiento de la enfermedad 

o lesión del paciente. En la lengua española, de manera coloquial, se denomina también doctor a 

estos profesionales, aunque no hayan obtenido el grado de doctorado.  El médico es un 

profesional altamente cualificado en materia sanitaria, que es capaz de dar respuestas 

generalmente acertadas y rápidas a problemas de salud, mediante decisiones tomadas 

habitualmente en condiciones de gran incertidumbre, y que precisa de formación continuada a lo 

largo de toda su vida laboral 
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Especialidad médica: Una especialidad médica son los estudios cursados por un graduado o 

licenciado en Medicina en su período de posgrado, que derivan de un conjunto de conocimientos 

médicos especializados relativos a un área específica del cuerpo humano, a técnicas quirúrgicas 

específicas o a un método diagnóstico determinado. 

Según cada país, puede variar tanto el número como la denominación de las especialidades 

médicas, aunque la tendencia es a unificarlas. Incluso algunas especialidades médicas, 

fundamentalmente las de laboratorio, también son accesibles a graduados o licenciados en 

biología, farmacia o química en determinados países. 

1.4.2. Marco teórico. 

La Organización Mundial de la Salud define que las enfermedades huérfanas comprenden 

tanto las enfermedades raras como las enfermedades olvidadas. Se denominan huérfanas, porque 

carecen de atención por parte de la investigación y del interés del mercado farmacéutico, así 

como de las políticas de salud pública. En Colombia y en la Unión Europea las enfermedades 

huérfanas son aquellas que presentan una prevalencia menor a 1 por cada 2000 personas, esta 

cifra varia de país a país. Aunque este número parezca pequeño, según estimaciones de la 

Organización Mundial de la Salud, aproximadamente 30 millones de personas en la Unión 

Europea tiene una enfermedad rara, lo que engloba al 6 – 8% de la población. 

Enfermedades Raras. 

Desde la perspectiva médica, las enfermedades raras están caracterizadas por el gran número 

y amplia diversidad de desórdenes y síntomas, que varían no solo de enfermedad a enfermedad, 

sino también dentro de la misma. Cada condición puede tener manifestaciones clínicas muy 

diferentes de una persona afectada a otra. Para muchos desórdenes, hay una gran diversidad de 
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subtipos de la misma enfermedad. Se estima que hoy existen entre 5,000 y 7,000 enfermedades 

raras distintas. 

Las enfermedades raras también se diferencian ampliamente en términos de gravedad, pero 

en promedio, la esperanza de vida de los pacientes de enfermedades raras se reduce 

significativamente. El impacto sobre la esperanza de vida varía mucho de una enfermedad a otra; 

algunas causan la muerte al nacer, muchas son degenerativas o amenazan la vida, mientras que 

otras son compatibles con una vida normal si son diagnosticadas a tiempo y tratadas 

adecuadamente.  

Para el 80% de las enfermedades raras se ha identificado un origen genético que puede ser 

heredado o derivado de una mutación genética de novo. Otras enfermedades pueden estar 

causadas por infecciones o alérgenos o ser secundarias a procesos degenerativos, proliferativos o 

teratogénicos (sustancias químicas, radiaciones, etc.). Algunas enfermedades raras también 

pueden estar causadas por una combinación de factores genéticos y ambientales. Sin embargo, 

para la mayoría de ellas, la etiología sigue siendo una incógnita debido a la falta de investigación 

enfocada a dilucidar su patología. 

Los síntomas de muchas enfermedades raras aparecen en el parto o en la niñez, como en los 

casos de Atrofia Muscular Espinal Infantil, Neurofibromatosis, Osteogénesis imperfecta, 

síndrome de Rett y en la mayoría de las enfermedades metabólicas, tales como Hurler, Hunter, 

Sanfilippo, Mucolipidosis Tipo II, enfermedades Krabbe, Chondrodysplasia. En algunos casos 

los primeros síntomas de la enfermedad, como en la Neurofibromatosis, pueden tener lugar en la 

niñez, pero esto no impide que síntomas más severos aparezcan en un periodo posterior de la 

vida. Otras enfermedades raras, tales como la enfermedad de Huntington, Ataxias 

Espinocerebelares, enfermedad de los dientes Charcot-Marie, Esclerosis Lateral Amiotrófica, 
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Sarcoma de Kaposi y cáncer del tiroides, son específicas de la edad adulta. Mientras que muchas 

enfermedades causan síntomas en la niñez, es posible que estos síntomas no se traduzcan durante 

años en el diagnóstico de una enfermedad rara específica. 

Enfermedades Olvidadas. 

Las enfermedades olvidadas son enfermedades comunes y transmisibles que afectan 

principalmente a pacientes que viven en países en desarrollo. Como no son prioridad para la 

salud pública en los países industrializados, se realiza poca investigación para el tratamiento de 

estas enfermedades. Se consideran olvidadas por la industria farmacéutica porque su mercado se 

ve generalmente como no rentable. Hay necesidad de regulación económica y enfoques 

alternativos en este campo para crear incentivos dirigidos al estímulo de la investigación y al 

desarrollo de tratamientos para luchar contra este tipo de enfermedades. Las enfermedades 

olvidadas no son enfermedades raras. Por tanto, dentro de esta clase de enfermedades 

encontramos enfermedades tropicales infecciosas como la leismaniasis, la enfermedad del sueño, 

la malaria, la enfermedad de Chagas y la tuberculosis. 

El principal problema radica en la falta de voluntad política tanto por parte de los gobiernos 

de países industrializados como por parte de los mismos países afectados; esto unido a intereses 

comerciales internacionales de las grandes empresas farmacéuticas. 

Medicamentos Huérfanos. 

Los medicamentos huérfanos son productos farmacéuticos destinados al diagnóstico, 

prevención o tratamiento de enfermedades huérfanas. Estos medicamentos se llaman “huérfanos” 

porque, en condiciones normales de mercado, no es rentable para la industria y mercado 

farmacéutico comercializar estos productos destinados a un pequeño número de pacientes que 

sufren de condiciones poco comunes. Los medicamentos desarrollados para este mercado no 



27 
 

serían económicamente viables para el fabricante que posee la patente. Para las compañías de 

medicamentos, el costo de sacar al mercado un producto huérfano no se recuperaría con las 

ventas esperadas. Por esta razón, los gobiernos y las organizaciones de pacientes de 

enfermedades huérfanas han recalcado la necesidad de establecer incentivos económicos para 

que las compañías farmacéuticas destinen recursos a la investigación y desarrollo de 

medicamentos destinados al tratamiento de enfermedades huérfanas (Organizacion Mundial de la 

Salud, 2011). 

LEY 1392 DE 2010 (julio 2). 

Por medio de la cual se reconocen las enfermedades huérfanas como de especial interés y se 

adoptan normas tendientes a garantizar la protección social por parte del Estado Colombiano a la 

población que padece de enfermedades huérfanas y sus cuidadores. 

El Congreso de Colombia 

DECRETA: 

Artículo 1°. Objeto de la ley. La presente ley tiene como objeto reconocer que las 

enfermedades huérfanas, representan un problema de especial interés en salud dado que, por su 

baja prevalencia en la población, y su elevado costo de atención, requieren dentro del SGSSS 

(sistema general de seguridad social en salud) un mecanismo de aseguramiento diferente al 

utilizado para las enfermedades generales, dentro de las que se incluyen las de alto costo; y unos 

procesos de atención altamente especializados y con gran componente de seguimiento 

administrativo. 

Para tal efecto el Gobierno Nacional, implementará las acciones necesarias para la atención 

en salud de los enfermos que padecen este tipo de patologías, con el fin de mejorar la calidad y 

expectativa de vida de los pacientes, en condiciones de disponibilidad, equilibrio financiero, 
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accesibilidad, aceptabilidad y estándares de calidad, en las fases de promoción, prevención, 

diagnóstico, tratamiento, rehabilitación e inclusión social, así como incorporar los demás 

componentes de la protección social, más allá de los servicios de salud, para pacientes, 

cuidadores y familias, dándole un enfoque integral al abordaje y manejo de estas patologías.  

Artículo 2°. Denominación de las Enfermedades Huérfanas. Las enfermedades huérfanas 

son aquellas crónicamente debilitantes, graves, que amenazan la vida y con una prevalencia 

menor de 1 por cada 2.000 personas, comprenden, las enfermedades raras, las ultrahuérfanas y 

olvidadas. Las enfermedades olvidadas son propias de los países en desarrollo y afectan 

ordinariamente a la población más pobre y no cuentan con tratamientos eficaces o adecuados y 

accesibles a la población afectada. 

Parágrafo. Con el fin de mantener unificada la lista de denominación de las enfermedades 

huérfanas, el Ministerio de la Protección Social emitirá y actualizará esta lista cada dos años a 

través de acuerdos con la Comisión de Regulación en Salud (CRES), o el organismo competente. 

Artículo 3°. Reconocimiento de las enfermedades huérfanas como asunto de interés 

nacional. El Gobierno Nacional reconocerá de interés nacional las enfermedades huérfanas para 

garantizar el acceso a los servicios de salud y tratamiento y rehabilitación a las personas que se 

diagnostiquen con dichas enfermedades, con el fin de beneficiar efectivamente a esta población 

con los diferentes planes, programas y estrategias de intervención en salud, emitidas por el 

Ministerio de la Protección Social. 

Artículo 4°. Principios Rectores. Se tendrán como principios rectores de interpretación para 

la protección efectiva de las personas que padecen enfermedades huérfanas: 

Universalidad: El Estado deberá garantizar la atención en salud de todas las personas que 

padecen enfermedades huérfanas en condiciones de calidad, accesibilidad y oportunidad. 
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Solidaridad: Se creará un mecanismo para coordinar las acciones de la sociedad en general, 

las organizaciones públicas y privadas, los entes especializados nacionales e internacionales, con 

miras a potenciar y maximizar el efecto de las acciones tendientes a 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 garantía 

de los derechos de los pacientes que padecen enfermedades huérfanas y propiciarán ambientes 

favorables para ellos, con el fin de generar las condiciones adecuadas, tanto en el ámbito público 

como privado, que permitan su incorporación, adaptación, interacción ante la sociedad.  

Igualdad: El Gobierno Nacional, promoverá las condiciones para que la igualdad, sea real y 

efectiva y adoptará medidas en favor de todas las personas que padezcan enfermedades 

huérfanas, para que estas gocen de los mismos derechos, libertades y oportunidades sin ninguna 

discriminación en el acceso a los servicios (Congreso de Colombia. Ley 1392 de 2010, 2010).  

En reporte del diario El Espectador del 22 de febrero de 2015, se realiza entrevista a las 

asociaciones de Enfermedades Huérfanas en Colombia, donde las asociaciones de pacientes con 

enfermedades huérfanas aplauden la sanción de la Ley Estatutaria de Salud. 

El 16 de febrero de 2015, el presidente Juan Manuel Santos sancionó la Ley Estatutaria de 

Salud que pretende mejorar el acceso a los servicios de salud de los colombianos y que consagra 

la misma como un derecho fundamental. 

Con esta Ley Estatutaria de la Salud se busca acabar con el llamado ‘paseo de la muerte’, 

pues se eliminarán las barreras administrativas en el servicio de urgencias; quedó estipulada la 

regulación de precios de medicamentos como una política de estado con la que el gobierno busca 

aliviar el bolsillo de los colombianos y a la vez la salud fiscal del sistema. La ley también 
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contempla que los pacientes tengan derecho a todo con la eliminación del POS, excepto a lo que 

quedó excluido en esta Ley, como es el caso de los servicios cosméticos y tecnológicos que, 

según el Gobierno, no deben ser cubiertos con recursos públicos. 

Para las Asociaciones de pacientes con enfermedades raras o huérfanas esta ley es positiva, 

por lo menos en el papel, al convertir la salud como un derecho fundamental y establecer un 

espacio para estas personas en la reforma. 

En diálogo con El Espectador, Luz Victoria Salazar, directora de la Asociación de Pacientes 

con enfermedades de depósito lisosomal (Acopel) celebró la firma de esta ley que trae beneficios 

a pacientes con estas enfermedades pues quedaron excluidos de las excepciones de la Ley. 

“Aplaudo esta ley, porque el derecho a la salud se convierte en un derecho fundamental. 

Aunque en 17 años lo hemos considerado de esa forma faltaba ese aval. Es una ley que trae unos 

espacios especiales a los pacientes de enfermedades huérfanas”, afirmó. 

Según la directora de Acopel, en esta Ley se abre un espacio importante para las personas 

que padecen enfermedades huérfanas, “son de especial interés y van a tener un tratamiento 

especial. Es el logro de lo que hemos buscado durante muchos años”. 

“Nos trae la posibilidad de tener acceso a los servicios de salud a partir de las necesidades 

que tengamos, con excepciones claras para la población pero que traen beneficio a estas 

enfermedades que están excluidas de esas excepciones”, señaló. 

Afirmó que ahora podrán acceder a esos medicamentos que no tienen registro en Colombia, 

“como estamos excluidos podemos acceder a tratamientos nuevos y medicamentos que tratan de 

entrar al país y que, como el trámite de tener un registro Invima es de años, ahora podemos 

acceder a ellos”, puntualizó Salazar. 
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Al igual que Luz Victoria, Francisco Castellanos, líder de la Asociación de pacientes con 

Esclerodermia y de la Asociación de pacientes con Hipertensión Pulmonar, apoya esta nueva 

reforma a la salud, pero afirma que ojalá no se dilate su implementación “porque en el papel todo 

quedó perfecto”. 

“Hoy en día existen gran cantidad de enfermedades huérfanas y hay una ley que las protege, 

pero esa ley le hace falta implementación y regulación, en teoría está diseñada la ruta de atención 

para estos pacientes, pero en la práctica siguen existiendo barreras de acceso para los pacientes 

de todas las enfermedades raras”, indicó. 

Celebra que ahora con la reforma se podrá acceder a los medicamentos que no tengan 

indicaciones, por ejemplo, para la Esclerodermia, porque como no tienen registro Invima no 

pueden ser entregados a los pacientes. “Esa barrera debe sobrepasarse porque ya pueden 

entregarse medicamentos respetando la autonomía médica. Eso es un gran avance en la ley”, 

expresó Castellanos. 

Aunque destaca el control de precios de medicamentos, critica los copagos, porque en 

especial para estos pacientes, los medicamentos son costosos “muchos pacientes con este tipo de 

enfermedades que pierden movilidad y capacidad laboral no son autosuficientes y no cuentan 

con recursos propios para generar copagos. Si no tienen como cubrir sus necesidades básicas 

cómo van a tener para hacer un copago cuando los medicamentos son de alto costo”. 

Resaltó que las Asociaciones de pacientes ayudaron a la construcción del texto de la reforma 

“que es un gran avance en la medida en que por fin en Colombia reconoce el derecho a la salud 

como fundamental. Al menos en teoría, los pacientes no tendrán barreras en el acceso al sistema 

de salud”. 
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Dijo que le preocupa la puesta en marcha de la ley como tal “a nosotros nos parece excelente 

y aportamos para que se diera, pero nos preocupa que la implementación y la reglamentación de 

la ley y su verdadera puesta en práctica se dilate, sea por temas financieros o administrativos”, 

así que aseguró que será veedor de que la implementación se dé en los términos en que se 

sancionó. 

Según cifras del Ministerio de Salud, hasta 2014 se tenían 13.168 pacientes diagnosticados 

en Colombia con alguna enfermedad huérfana. Se conoce como enfermedad huérfana las 

crónicamente debilitantes y graves, que amenazan la vida y que tienen una prevalencia menor de 

1 por cada 5.000 personas. Mientras algunas pueden tener cientos de pacientes otras solo las 

padecen unas cuantas personas. 

Hoy los pacientes diagnosticados con enfermedades huérfanas cuentan con una protección 

adicional establecida en la Ley Estatutaria 209 de 2013, la cual establece que las personas que 

sufren de enfermedades huérfanas, entre otras, son sujetos de especial protección por parte del 

Estado y su atención en salud no estará limitada por ningún tipo de restricción administrativa o 

económica. Y las instituciones que hagan parte del sector salud deberán definir procesos de 

atención intersectoriales e interdisciplinarios que garanticen las mejores condiciones. 

Según el Ministerio de Salud, las dificultades que presenta la atención a las enfermedades 

huérfanas tienen relación con dos aspectos: el primero, con la poca disponibilidad de pruebas 

diagnósticas y la segunda es que no todas las enfermedades tienen tratamientos disponibles, y 

algunas de las que los tienen no están rápidamente disponibles en el país. 

Sin embargo, los pacientes y el sistema cuentan con un mecanismo establecido en el Decreto 

481 de 2004, que permite la importación de medicamentos vitales no disponibles cuando son 

indispensables e irremplazables para salvaguardar la vida o aliviar el sufrimiento de un paciente 
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o un grupo de pacientes y, que por condiciones de baja rentabilidad en su comercialización no se 

encuentran disponibles en el país o las cantidades no son suficientes (Torres, 2015).  
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2. ANALIZAR LA NORMATIVIDAD QUE PROTEGE LOS TRATAMIENTOS A 

PERSONAS CON ENFERMEDADES HUÉRFANAS 

 

2.1. Enfermedades huérfanas  

2.1.1. Noción de las enfermedades huérfanas. 

En el año 2010, en Colombia se expidió la ley 1392, por medio de la cual se reconocen las 

Enfermedades Huérfanas y se adoptan normas que garanticen la protección social por parte del 

Estado Colombiano a la población que padece estas enfermedades, la cual se basa en los tres 

aspectos fundamentales que dieron lugar a su expedición que son: dificultad en el diagnóstico, 

dificultad en el tratamiento y los tratamientos poco efectivos. 

Las Enfermedades huérfanas son definidas por el Estado Colombiano según la ley 1438 de 

2011 en su artículo 140 el cual dice “aquellas crónicamente debilitantes, graves, que amenazan la 

vida y con una prevalencia menor de 1 por cada 5.000 personas, comprenden, las enfermedades 

raras, las ultra huérfanas y olvidadas” (Congreso de la Republica. Colombia., 2011) esta medida 

se basa en la frecuencia con que se presentan, en la población determinada por ser poco 

comunes, y de difícil diagnóstico, que sea certero y eficaz, el cual es fundamental para el manejo 

de la enfermedad. 

Se caracterizan por una diversidad amplia de desórdenes y síntomas que varían no solo 

según la enfermedad sino también según el paciente que sufre la misma enfermedad. Unos 

síntomas relativamente comunes pueden ocultar enfermedades raras subyacentes, lo que conduce 

a un diagnóstico errónea. (Eurordis, Europe Rare Diseases, 2009). 
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2.1.2. Origen de las enfermedades huérfanas. 

Aun no se conoce las causas de las enfermedades huérfanas, pero el Ministerio de Salud de 

Colombia asegura que una de las principales causas de las enfermedades huérfanas es la 

mutación de genética, pero también nombra otras como son las condiciones ambientales, las 

dietas alimenticias, fumar o exposiciones a químicos, todos estos son factores que causan las 

enfermedades o interactúan con los genes para originarla. 

2.1.3. Enfermedades huérfanas reconocidas en colombia. 

En Colombia hay 2.149 enfermedades huérfanas reconocidas por el Ministerio de Salud y 

Protección, por medio de la resolución 2048 de 2015, por medio del método de actualización el 

cual es uno de las acciones necesarias para la atención en salud de los pacientes diagnosticados 

con una enfermedad huérfana, que es planteada por la ley 1392 de 2010, como parte el objeto de 

dicha ley, con el fin de mejorar la calidad en atención y expectativa de vida de los pacientes, es 

por eso que con el ánimo de cumplir los planes y objetivos de esta norma por medio del Decreto 

1954 de 2012, implementa un sistema de información que tiene las pautas mediante las cuales se 

dará el cumplimiento para la realización del censo. 

El Censo de pacientes con enfermedades huérfanas fue realizado en el año 2013, del cual se 

pudo establecer la tasa de prevalencia de Enfermedades Huérfanas, el Número de pacientes por 

tipo de Enfermedades Huérfanas, el Porcentaje de personas con Enfermedades Huérfanas en 

situación de Discapacidad y las IPS que atiendes pacientes con Déficit congénito del Factor VIII, 

siendo este el único censo realizado por el Estado. 

2.1.4. Descripción de Enfermedades Huérfanas. 

Estas se dividen en Ultra- huérfanas, olvidadas y raras. 
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Noción de Enfermedades Ultra-huérfanas. 

"Son aquellas condiciones extremadamente raras, que tienen una prevalencia de 0,1-9 por 

100 mil." (MINISTERIO DE SALUD Y PROTECCION SOCIAL. COLOMBIA) 

2.1.4.1. Noción de Enfermedad Rara. 

"Son aquellas que afectan un número pequeño de personas en comparación con la con la 

población general y que, por su rareza, plantean cuestiones específicas. 

El ministerio de salud y proyección social en su concepto establece que las enfermedades 

raras son potencialmente mortales o debilitantes a largo plazo, con un alto nivel de complejidad, 

y su gran mayoría son enfermedades genéticas; o canceres muy poco comunes, malformaciones 

congénitas o enfermedades toxicas e infecciosas" (MINISTERIO DE SALUD Y PROTECCION 

SOCIAL. COLOMBIA).  

2.1.4.2. Noción de enfermedad olvidada. 

"El Ministerio de Salud y Protección establece que las enfermedades olvidadas son un 

conjunto de enfermedades infeccionas, muchas de ellas parasitarias, que afectan principalmente a 

las poblaciones más pobres y con un limitado acceso a los servicios de salud; especialmente 

aquellos que viven en áreas rurales remotas y en barrios marginales. La prevención y el control 

de estas enfermedades relacionadas con la pobreza requiere un abordaje integrado, con acciones 

multisectoriales, iniciativas combinadas e intervenciones costo efectivas para reducir el impacto 

negativo sobre la salud y el bienestar social y económico de los pueblos." (MINISTERIO DE 

SALUD Y PROTECCION SOCIAL. COLOMBIA)   

Por esto tampoco cuentan con un tratamiento accesible, eficaz, y adecuado para la población 

que la padece; para que una enfermedad sea considerada como olvidada debe cumplir con tres 

requisitos: 
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 "Que afecte de forma desproporcionada a los países pobres 

 Que no existan adecuados productos para su tratamiento y prevención  

 Que no haya un mercado suficientemente atractivo para atraer la inversión privada bajo el 

modelo tradicional de patentes y propiedad intelectual" (Defensoria del Pueblo, Equipo 

Investigador, 2016) 

2.1.5. Metodología para la actualización de listado de enfermedades huérfanas. 

Con base en la Metodología para la actualización del listado se Enfermedades Huérfanas del 

Ministerio de Salud y Protección Social (MINISTERIO DE SALUD Y PROTECCIÓN 

SOCIAL. COLOMBIA, 2017), el objeto de La ley 1392 de 2010 en su artículo primero 1 

establece que el Gobierno Nacional deberá implementar las acciones necesarios para la salud de 

las personas que padecen una Enfermedad Huérfana en Colombia, que tiene como fin mejorar la 

calidad de vida de los pacientes, en condiciones de disponibilidad, equilibrio financiero, 

accesibilidad, aceptabilidad y estándares de calidad, en las fases de promoción, prevención, 

diagnóstico, tratamiento, rehabilitación e inclusión social, así como incorporar los demás 

componentes de la protección social, más allá de los servicios de salud, para pacientes, 

cuidadores y familias, dándole un enfoque integral al abordaje y manejo de estas patologías. 

Con el fin de dar cumplimento a este objetivo el Ministerio de Salud y Protección Social, 

conformo una Mesa de Trabajo para la Reglamentación de la ley 1392 de 2010, donde fueron 

participes las Asociaciones de Pacientes, Sociedades Científicas, Academia e Industria 

Farmacéutica, producto de esta reunión nace la idea de la creación de un listado que incluya las 

enfermedades, la cual según parágrafo 2 del artículo 2 de la ley 1392 de 2010, modificado por el 

artículo 140 de la ley 1438 de 2011, se deberá actualizar cada dos años, a través de acuerdos con 

la Comisión de Regulación en Salud por el Ministerio de Protección Social.  
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Con base en el artículo 2 de la ley 1392 de 2010, modificado por el artículo 140 de la ley 

1438, en el que se da la definición de Enfermedad Huérfana se establecen los criterios de 

inclusión que se deben tener en cuenta para que una Enfermedad Huérfana sea considerada como 

tal y se la pueda incluir en este listado.  

Estableciendo como criterios los siguientes: 

 Crónicamente debilitantes: hace referencia a que esta dificulta las actividades diarias o y 

por lo tanto estas tienden a ser debilitantes y que para realizarlas se necesita apoyo de una 

persona o ayuda mecánica. 

 Graves: hace referencia a la descompensación, fisiológica y/o perdida de la función de 

uno o más sistemas orgánicos 

 Amenazan la vida: este relaciona con la letalidad de la enfermedad, que se estima según 

las estadísticas de letalidad que tiene una enfermedad, la cual es medida a través de la relación 

porcentual entre muertes y casos de una enfermedad,   

 Prevalencia menor de 1 por cada 5.000 personas: este es el primer criterio que se debe 

tener en cuenta para que se incluya una enfermedad en el listado de enfermedades huérfanas, 

pues esta se mide según la proporción de personas que es un área geográfica y en un periodo de 

tiempo establecido sufren una enfermedad. “Esta se calcula como el cociente del número de 

individuos que padecen la enfermedad (numerador) dividido por el nuero total de habitantes del 

área considerada incluyendo los que la padecen. La prevalencia puede determinarse para 

espacios definidos de tiempo como un mes, un año o toda la vida.  

Por su parte, la incidencia mide el número de casos nuevos que surgen en un área geográfica 

determinada y periodo de tiempo determinado” (MINISTERIO DE SALUD Y PROTECCIÓN 

SOCIAL. COLOMBIA, 2017).  
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Para incluir una enfermedad huérfana en este listado cualquier ciudadano o institución puede 

postular la enfermedad que considere cumple con los anteriores criterios, anexando los soportes 

y pruebas científicas que ratifiquen el cumplimento de estos criterios. Este proceso se realizará 

mediante una solicitud que deberá ser enviada al jefe de la Oficina de Calidad del Ministerio de 

Salud y Protección Social.  

Si la enfermedad que se busca, que sea incluida en el listado de Enfermedades Huérfanas, 

cumple el criterio de prevalencia, esta se somete a una evaluación para poder calificar y 

determinar aquellas que son crónicamente debilitantes o que amenacen la vida, de acuerdo a los 

criterios ya mencionados. Este calificación se realizara por parte de la sociedades científicas que 

determinaran si la enfermedad es debilitante o sea que si produce o no secuelas discapacitantes y 

si amenaza la vida o sea que si es letal para la persona que la padezca, estos criterios se califican 

por separado dándoles un puntaje de “1” al cumplimiento del criterio y de “0” al no 

cumplimiento del criterio, si la patología a incluirse obtiene una calificación de “1” en las dos 

columnas será incluida en la lista, de igual forma se incluirán en el listado las patologías que 

cumplan el criterio de prevalencia, pero que no mostraron evidencia científica del no 

cumplimiento de los otros dos criterios.  

Para calificar el criterio de “crónicamente debilitante” se hace con base en una serie de 

preguntas, que permiten establecer si la patología tiene este criterio, de acuerdo a la respuesta si 

esta es positiva o negativa se procederá a darle la calificación, si la respuesta es SI, se la 

calificara como 1, si la respuesta en NO, se la calificara como 0, lo que conllevara a determinar 

si corresponde al criterio.  
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El segundo criterio importante es si este “amenaza la vida” (letalidad), para constituir este 

criterio se debe establecer si la   patología produce o no la muerte, en donde si la respuesta es SI, 

la calificación será de 1, y si la respuesta es NO, la calificación será de 0.  

Este procedimiento será vigilado por  el Ministerio de Salud y Protección Social,  quien 

determinara los medios adecuados para su cumplimiento, según lo establecido por la Ley 1392 

de 2010 en el capítulo III,  Articulo 6, uno de los deberes del Gobierno Nacional es “Establecer a 

través de las guías de atención que para esto emita el Ministerio de la Protección Social, con la 

metodología aprobada y basadas en evidencia las directrices, criterios y procedimientos de 

diagnóstico y tratamiento de los pacientes que padezcan enfermedades huérfanas, identificadas 

como tal, de acuerdo a los criterios de selección.” (CONGRESO DE LA REPUBLICA. 

COLOMBIA, 2010), con el fin de dar a conocer y obtener un sistema de información que 

permita a las personas que crean padecer una enfermedad huérfana, una guía tanto para ellos 

como pacientes como para los médicos que deben conocer y saber sobre estas.  

El primer listado definido sobre Enfermedades Huérfanas fue por medio de la Resolución 

430 de 2013, la cual tiene por objeto estructurar la forma en que se debe llevar el registro de las 

personas que padecen cualquier tipo de estas enfermedades y así poder construir una base de 

datos, siendo tal la importancia de esta que en su artículo 3 expresa lo siguiente: 

 “ARTÍCULO 3o. OBLIGATORIEDAD. La lista de Enfermedades Huérfanas a que alude el 

artículo 1o de la presente resolución, será de uso obligatorio por parte de todos los integrantes 

del Sistema General de Seguridad Social en Salud (SGSSS)” (MINISTERIO DE SALUD Y 

PROTECCION SOCIAL. COLOMBIA, 2013) 

Es así como se observa que este es el comienzo de uno de los aspectos más importantes de la 

construcción de este cuerpo normativo sobre las enfermedades huérfanas, que es conocerlas y 
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tener una base de datos para que la sociedad pueda identificar su enfermedad, siendo este in 

listado incluyente ya que como lo se ha mencionado debe ser actualizado con base a unos 

requisitos establecidos de forma científica, de acuerdo a la interacción de la Mesa de Trabajo con 

el Ministerio de Salud y Protección Social y la comunidad.  

Transcurridos los dos años, y por medio del artículo 2 de la Ley 1392 de 2010,la Mesa de 

Trabajo de Enfermedades Huérfanas del Ministerio de Salud y Protección Social, expidió la 

Resolución 2048 de 2015, por medio de la cual se realizó la actualización del Listado de 

Enfermedades Huérfanas en Colombia, cumpliendo con el objetivo de la ley 1392 de 2010, 

debido a que de este listado depende no solo la identificación, de las Enfermedades si no que 

permite el posterior censo de los pacientes que sufren estas enfermedades. Esta actualización se 

realizó de acuerdo a la metodología ya implementada, por la Mesa de Trabajo, ampliándose el 

listado en 2.149, enfermedades reconocidas en Colombia.   

En concordancia de este proceso la Ley 1438 de 2011, en su articulado establece que para tal 

fin el Ministerio de Salud y Protección Social, será el responsable del manejo y dirección de esta 

información por medio del Sistema Integrado de Información de la Protección Social (SISPRO), 

y que de igual forma es una obligación de todas las entidades del sistema de salud, brindar la 

información solicitada de forma confiable, oportuna y clara, con el fin de elaborar los 

indicadores, que permitan la elaboración de la lista de actualización, de lo contrario serán 

reportados ante las autoridades competentes, quienes impondrán las sanciones pertinentes.  

 El artículo 7 de la ley 1392 de 2010, establece que el Gobierno Nacional, implementara un 

sistema de información de pacientes con dichas enfermedades, que busca generar un sistema de 

información básico que proporcione “un mayor conocimiento sobre la incidencia de los casos, la 

prevalencia, la mortalidad o en su defecto el número de casos detectados en cada área geográfica, 
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permitiendo identificar los recursos sanitarios, sociales y científicos, que se requieren, neutralizar 

la intermediación en servicios y medicamentos, evitar el fraude y garantizar que cada paciente y 

su cuidador o familia en algunos casos, recibe efectivamente el paquete de servicios diseñado 

para su atención con enfoque de protección social” (CONGRESO DE LA REPUBLICA. 

COLOMBIA, 2010)  

Con el objetivo establecer las disposiciones generales para que sea implementado el sistema 

de información de pacientes que padezcan dichas enfermedades, el Ministerio de Salud y 

Protección Social, expide el Decreto 1954 DE 2012, de acuerdo a lo que expone la ley 1392 de 

2010. Estableciendo las condiciones y procedimientos que se deben llevar a cabo para la 

implementación de este sistema. Debido a que este sistema busca: “Que el registro de tales 

enfermedades busca generar un sistema de información básico que proporcione un mayor 

conocimiento sobre la incidencia de los casos, la prevalencia, la mortalidad o en su defecto, el 

número de casos detectados en cada área geográfica, permitiendo identificar los recursos 

sanitarios, sociales y científicos que se requieren, neutralizar la intermediación en servicios y 

medicamentos, evitar el fraude y garantizar que cada paciente y su cuidador o familia en algunos 

casos, recibe efectivamente el paquete de servicios diseñado para su atención con enfoque de 

protección social” (MINISTERIO DE SALUD Y PROTECCION SOCIAL. COLOMBIA, 

2012).  

Objetivo que se llevó a cabo en dos fases, la fase inicial se realizó a través de un censo, 

como lo expone dicho decreto en su artículo 4, que será la fase inicial denominada de 

recopilación y consolidación de la información, la cual fue incorporada en el Sistema Integral de 

Información de la Protección social (SISPRO). 



43 
 

Este censo fue ejecutado en el año 2013, el cual permitió la identificación de la población de 

Colombia que padece una Enfermedad Huérfana, logrando abrir las puertas para la 

implementación de políticas públicas en pro de la salud de los pacientes.  

La segunda fase, será cuando los pacientes nuevos diagnosticados con estas enfermedades se 

reporten a través de la notificación de casos al Sistema de Vigilancia de Salud Pública 

(SIVIGILA), con el propósito de complementar y mantener actualizado el registro con la 

información de pacientes con un diagnostico confirmado, lo que generara la información sobre la 

incidencia, prevalencia, mortalidad y distribución geográfica de los casos, suministrando la 

identificación de medidas, que ayuden a la orientación de acciones en recursos para la atención 

de estos pacientes  

2.1.6. Sujetos de especial protección ley 1751 de 2015 ley estatutaria en salud. 

Por medio de la ley 1751 de 2015, por la se regula el derecho fundamental a la salud, y que 

tiene como objeto según su artículo primero “garantizar el derecho fundamental a la salud, 

regularlo y establecer sus mecanismos de protección” (CONGRESO DE LA REPUBLICA. 

COLOMBIA, 2015), es así como se desprenden una serie de articulados que establecen todo lo 

concerniente al derecho a la salud y su alcance como derecho fundamental garantizando su 

protección y promoción, como también los deberes del Estado para con este derecho, de igual 

forma los derechos y deberes de las personas en relación con la prestación del servicio de salud 

como por ejemplo “el acceso a los servicios y tecnologías de salud, que garanticen una atención, 

integral, oportuna y de alta calidad” (CONGRESO DE LA REPUBLICA. COLOMBIA, 2015)  

Pero uno de los más grandes avance que ha traído la Ley 1751 de 2015, es su artículo 11, 

para las personas que padecen una Enfermedad Huérfana, es que seas definidos como personas 

de especial protección, lo que significa como según los ha establecido la Corte Constitucional en 
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la sentencia T- 167/ 11 “La categoría de sujeto de especial protección constitucional, según ha 

definido esta Corporación, se constituye por aquellas personas que debido a su condición física, 

psicológica o social particular merecen una acción positiva estatal para efectos de lograr una 

igualdad real y efectiva” (CORTE CONTITUCIONAL, 2011) 

Lo que significa que su atención no estará restringida ni administrativamente o 

económicamente, por lo tanto, el Estado debe garantizar, por la prestación oportuna, eficiente e 

integral por parte de las Entidades Promotoras de Salud.  

2.1.7. Derechos de las personas que padecen enfermedades huérfanas circular 011 

de 2016 Supersalud. 

La Superintendencia Nacional de Salud expidió la Circular Externa 011 de 2016 

(SUPERINTENDENCIA NACIONAL DE SALUD, 2016), con el objetivo de garantizar la 

oportuna atención de los pacientes que padecen una enfermedad huérfana ha impartido una serie 

de instrucciones específicas a los prestadores (Clínicas y Hospitales), EPS y Entidades 

Territoriales (Secretarías de Salud municipales y departamentales) (SUPERINTENDECIA 

NACIONAL DE SALUD, 2016), para las personas que tiene una sospecha o ya un diagnostico 

confirmado. Ratificando a las personas que padecen una Enfermedad Huérfana como sujetos de 

especial protección implementado una atención prioritaria y especializada, sin limitaciones en el 

acceso a los servicios de salud, en cuanto a trámites administrativos, económicos o atención por 

un profesional especializado, siendo esta la segunda instrucción que imparte la Circular la 

DISPONIBILIDAD DE ADECUADO TALENTO HUMANO EN SALUD, en las Entidades 

Administradoras de Planes de Beneficios, pues como se lo ha mencionado la problemática en la 

que se basa la norma sobre estas enfermedades es su difícil diagnostico debido a la falta de 

personal especializado, que garantice la adecuada prestación del servicio a pacientes que 
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sospechen o que tengan un diagnostico definido de enfermedad huérfana, de igual forma se 

deberá prestar apoyo terapéutico y psicológico al paciente.  

En cuanto a los trámites administrativos esta circular expone en su tercera instrucción la 

OPORTUNIDAD. DERECHO AL DIAGNISTICO Y AUTORIZACION DE SERVICIOS EN 

SALUD, lo que hace referencia a la segunda problemática que dio origen al expendio normativo 

sobre enfermedades huérfanas que es la dificultad en el tratamiento, puesto que al no tener un 

tratamiento rápido, oportuno y eficaz que contribuya a no desarrollo progresivo de la 

enfermedad, esta debilitara al paciente, generando incluso el desarrollo de otras patologías. 

Siendo estos unos de las más importantes instrucciones implementadas, por esta circular, para la 

protección que se les debe brindar a los pacientes que sospechan o padecen una enfermedad 

huérfana.  

 

2.2. Derecho a la salud 

2.2.1. Noción del derecho a la salud. 

El derecho a la salud en Colombia ha sido reconocido como uno de los fines del Estado tal 

es el rango que le da Constitución que en primera instancia se lo puede ver en el preámbulo de la 

misma, pero, ¿Qué significa el derecho a la salud como tal? A la salud se la conoce como una 

condición de bienestar o ausencia de cualquier enfermedad, dolencia, perturbación en el estado 

tanto físico como mental de una persona, según la Organización Mundial de la Salud "La salud, 

es un estado de completo bienestar físico, mental y social, y no solamente la ausencia de 

afecciones o enfermedades" (Organizacion Mundial de la Salud, 2013).  

En cuanto a la definición de derecho se refiere al “conjunto de normas que rigen la vida del 

hombre en sociedad y sus relaciones con los demás miembros de la misma” (Enciclopedia 

http://www.enciclopedia-juridica.biz14.com/d/sociedad/sociedad.htm
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Juridica, 2014), es así como se concluye que el derecho a la salud consta de unos preceptos 

normativos que propenden por la protección de la salud de los miembros de una sociedad. Una 

de las altas cortes colombianas ha definido el derecho a la salud como "de doble connotación al 

ser un derecho fundamental y al mismo tiempo un servicio público. La salud tiene dos facetas 

distintas, que se encuentran estrechamente ligadas: por una parte, se trata de un servicio público 

vigilado por el Estado; mientras que, por la otra, se configura en un derecho que ha sido 

reconocido por el legislador estatutario como fundamental, de lo que se predica, entre otras, su 

carácter de irrenunciable. Además de dicha condición, se desprende el acceso oportuno y de 

calidad a los servicios que se requieran para alcanzar el mejor nivel de salud posible" 

(CONGRESO DE LA REPUBLICA. COLOMBIA, 2015). 

 A lo largo de la historia como lo veremos más adelante, en el Estado colombiano se ha 

logrado evidenciar la importancia del derecho a la salud, pero no ha sido sino hasta los años 

sesenta que se le dio un rango de protección mayor al encontrarse como uno de los objetivos a la 

hora de realizar la inversión pública, es por ello que se lo aseguraba como un servicio que debía 

ser prestado principalmente por el Estado. Sin embargo, por cuestiones políticas se fue desviando 

esta meta de proteger la salud de los colombianos lo cual se ha quedado sólo en papel, ya que 

resulta evidente la realidad del país como ha ido colapsando las entidades estatales en la 

prestación de este servicio o por lo menos de un servicio íntegro para sus usuarios. 

 Es entonces con la Constitución Política de Colombia que ya se reconoce el derecho a la 

salud como uno de los fines del Estado, derecho fundamental y de especial protección al ir 

conexo con otros derechos esenciales como la vida. 

Así, la noción del derecho a la salud resulta de gran importancia para nuestro estudio con el 

fin de conocer qué comprende este derecho y como ha sido definido a la hora de entrar a analizar 
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hasta qué punto tiene cobertura un paciente diagnosticado con alguna de las enfermedades 

huérfana, estudiadas en el capítulo anterior. 

2.2.2. Elementos del derecho a la salud. 

El derecho a la salud comprende unos elementos y principios los cuales se encuentran bajo 

las autoridades encargadas de la prestación de este servicio y se deben tener en cuenta a la hora 

de hacer efectivo dicho derecho. Es por ello que la ley 1751 de 2015 la cual consagra estos 

elementos y principios en el artículo 6°, los siguientes son los elementos: 

 Disponibilidad: con este elemento la ley manifiesta que el principal responsable de la 

proporcionalidad tanto de entidades como profesionales capacitados y tratamientos, es por parte 

el Estado, el cual debe asegurar la existencia de los mismos que garanticen una buena prestación 

del servicio. 

En cuanto a la población que padecen una enfermedad huérfana, es de gran importancia la 

disponibilidad del servicio debido a la urgencia por una buena calidad de vida. En Colombia se 

cuenta con médicos especialistas que de cierta forma cubren esta necesidad, sin embargo, en la 

realidad colombiana no existe un cubrimiento completo del sistema de salud en cada población 

del país, lo cual nos dice que disponibilidad de instituciones, profesionales o tratamientos para 

pacientes con una de estas enfermedades es mucho menor ya que se trata de uno en 5.000 

habitantes los que son diagnosticados con ellas.  

 Aceptabilidad: este elemento hace un llamado a la integralidad de un sistema de salud, 

que respete las diferencias socioculturales y creencias que tengan los usuarios de este servicio, 

todo con el fin de beneficiar a la población mediante la participación en la adecuación, prestación 

del servicio y mejoramiento del sistema. 
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Mediante la aceptabilidad se tiene en cuenta poblaciones como los pacientes con 

enfermedades huérfanas atendiendo a sus necesidades especiales y de una manera eficaz e 

incluyente. 

 Accesibilidad: en cuanto a este componente permite la ley defender el derecho a la salud 

mediante unos parámetros de igualdad, no exclusión y un acceso a toda la población, sin que 

haya obstáculos culturales, pero sobre todo económicos.  

Este es uno de los elementos más importantes para la población en general y con más peso 

aún para los pacientes que tienen una enfermedad huérfana, ya que, como se evidenció en el 

punto anterior, en relación al análisis jurisprudencial, la condición económica influye en gran 

medida, ya que al ser enfermedades de alto costo y en algunas ocasiones no se encuentran 

cubiertas por el Plan Obligatorio de Salud lo que significa un cubrimiento por parte de los 

mismos o buscar mecanismos como la acción de tutela con el fin de que el Estado les pueda 

cubrir ya sea tratamientos, medicamentos o cirugías. 

Es por ello que resulta determinante que el Estado y autoridades, propendan por garantizar la 

accesibilidad al servicio, haciendo un cubrimiento en todos los espacios que requiera la 

prestación del servicio del derecho a la salud. 

 Calidad e idoneidad profesional: Tanto profesionales como instituciones deben 

garantizar una preparación y actualización en cuanto a la atención e implementación de 

tecnologías novedosas que permitan al usuario sentirse con una prestación del servicio de manera 

integral. 

Para un paciente que ha sido diagnosticado con una enfermedad huérfana, resulta esencial la 

idoneidad de médicos e instituciones, puesto que se requiere de una actualización constante, al 

presentarse enfermedades nuevas y que requieren de un tratamiento efectivo y preciso para cada 
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patología, ya que el mal diagnóstico significa un peligro para su salud o una puesta en riesgo de 

su integridad personal. 

En cuanto a los principios que se tiene en cuenta relacionado con el derecho a la salud son: 

 Universalidad: En este principio, el legislador manifiesta la importancia de brindar un 

servicio para todos los colombianos mediante el cubrimiento de la salud en todo el territorio y 

desde el nacimiento hasta la muerte, sin distinción de raza, credo o posición económica. 

 Pro homine: Este fundamento exige el acatamiento de la normatividad que vaya en pro de 

la ciudadanía que requiera de la prestación del servicio de salud, es decir que las autoridades o 

instituciones deben velar por la escogencia de la ley que resulte más favorable para el paciente. 

 Equidad: Con este principio se va a proteger a toda aquella población vulnerable y que 

sea de especial protección, tal como lo son aquellos pacientes con enfermedades huérfanas y es 

tarea constante del Estado la creación de políticas públicas que faciliten la accesibilidad e 

integralidad del ejercicio derecho a la salud. 

 Continuidad: Es una seguridad que se le brinda a los pacientes o usuarios de las 

instituciones prestadoras de salud ya que la asistencia debe ser continua, es decir que no exista 

suspensión por ninguna razón ya sea administrativa o económica, tal como lo manifiesta en la 

norma. 

 Oportunidad: Tanto especialistas como las mismas instituciones e instrumentos deben 

estar a disposición de los usuarios en el momento idóneo y que se requiera la prestación del 

servicio, sin dilaciones que representen un riesgo para los pacientes. 

 Prevalencia de derechos: Es de especial protección la atención a niños en los diferentes 

ciclos de vida ya que se trata de un mandato constitucional, razón por la cual como el mismo 

nombre lo indica debe haber una prevalencia de los derechos de los menores. 
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 Progresividad del derecho: Básicamente este principio propende por el cubrimiento 

progresivo del sistema de salud en la totalidad del territorio, tras el mejoramiento en calidad, 

instituciones, personal médico, etc. 

 Libre elección: El Estado permite que los usuarios escojan a criterio propio en cual 

institución quiere la prestación de acuerdo a lo establecido en la norma. 

 Sostenibilidad: este fundamento va de la mano con la progresividad del derecho, ya que 

se pretende ir en mejora del servicio mediante la norma que establece los rubros que se deben 

emplear en la misma, además de tener como eje principal los mandatos que se establecen en la 

Constitución de acuerdo a la "sostenibilidad fiscal". 

 Solidaridad: Permite un trabajo en conjunto, instituciones, autoridades y regiones que se 

sirvan de apoyo para el desarrollo de un buen sistema de salud en el territorio colombiano. 

 Eficiencia: Con este principio el legislador busca que tanto recursos como personal e 

instituciones se empleen de la mejor manera con el fin de garantizar un servicio integral y de la 

mejor calidad. 

 Interculturalidad: Se refiere a una reiteración de las diferentes culturas que existen en el 

país, razón por la cual se propende por una integralidad del sistema de salud, en todos los 

ámbitos, más cuando existe una gran diversidad de enfermedades y las necesidades que cada uno 

de estos pacientes requiere. 

 Protección de los pueblos indígenas: Respetando siempre las creencias de esta población, 

se debe garantizar un servicio que no vulnere las mismas a través del Sistema Indígena de Salud 

Propio e Intercultural (SISPI). 

Teniendo en cuenta todos y cada uno de los elementos y principios, además de su 

interpretación, es como el lector se puede dar cuenta o evidenciar que existen normas que si bien 
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se refieren a puntos muy importantes y generales es como las instituciones están llamadas a 

aplicar la ley en todos los casos que lo requieran, todo con el fin de la prestación de un servicio 

efectivo, integral, pero sobre todo oportuno. 

2.2.3. Avance histórico del derecho a la salud. 

Para iniciar con el avance histórico es necesario tener en cuenta que durante el siglo XX se 

conocía el DERECHO A LA SALUD en Colombia, sin embargo, no se le daba la atención o el 

rango como uno de los derechos más importantes para la sociedad.  

En los años sesenta existían en el país cinco formas de atención diferentes: 

 La otorgada a las personas ubicadas en un estrato alto y que cuentan con una buena 

posición económica que podían acceder a un sistema de salud privado y especializado, es decir 

de buena calidad. 

 En esta posición se ubican los trabajadores del sector público y privado que cuentan con 

un seguro obligatorio. 

 La llamada "asistencia pública" que se encargaba de la atención a la clase menos 

favorecida, si era atendida por el sector privado se denominaba "beneficencia". 

 La siguiente clasificación comprende la atención para enfermedades que resultan nocivas 

para la salud pública por lo tanto la denominaron así, y se encuentra su defensa a cargo del 

Estado. 

 A las cuales acude todas las personas que no cuentan con un sistema de salud y por ello 

emplean prácticas naturales o de cultura popular para aliviar sus dolencias. 

 A pesar de los avances que se han tenido hasta hoy en día y tal como lo evidencia los 

párrafos siguientes, si bien el Estado se ha preocupado por brindar un desarrollo en el sector 
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salud esta realidad no ha cambiado mucho ya que depende de los recursos que se tenga para 

poder acceder a servicios de calidad. 

A partir de la Constitución Política de Colombia de 1991, tras lograrla mediante la 

Asamblea Nacional Constituyente del mismo año, se entró en una nueva etapa con el cambio ha 

Estado Social de Derecho, el cual significa un Estado más socialista, que se preocupa por sus 

habitantes y su bienestar es por ello que hubo una avalancha de derechos que iba a cobijar a la 

sociedad colombiana, sin embargo, ha resultado poco creíble a la hora de aplicarlos todos.  

 Con el avance en la creación de la acción de tutela aquellos problemas que quebrantaban 

este derecho parecían tener solución, o por lo menos una ventana para hacer respetar todos los 

derechos fundamentales en general, mas es necesario precisar que en la actualidad ni siquiera 

con la acción de tutela se ha podido efectivizar los derechos consagrados en la carta política. 

 Con ello también se otorgó este derecho como uno de especial protección para mujeres, 

niños y personas de la tercera edad y desarrolló otros derechos de gran importancia como el 

derecho a la vida, asistencia sanitaria, bienestar, salubridad entre otros.  

 Así en el año de 1993 se expidió la ley 100 que regula lo relacionado con el Sistema 

General de Seguridad Social en Salud que llegó para separar los servicios individuales, que 

quedaban en manos del "mercado con competencia regulada", de los colectivos que estaban a 

cargo netamente del Estado. En resumen, crea el régimen contributivo y el régimen subsidiado. 

 Ahora bien, esta ley traía soluciones más no cubría todas las contingencias y claramente no 

se podía hablar de una protección como tal y especial para pacientes diagnosticados con 

enfermedades huérfanas. 

 También se estableció el Plan Obligatorio de Salud (POS) con el fin de cubrir tratamientos, 

medicamentos o servicios que requieran los usuarios, más es necesario aclarar que muchos de los 
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tratamientos y medicamentos que requieren pacientes con enfermedades huérfanas son de alto 

costo que no aplican en el POS y que los mismos pacientes no cuentan con la capacidad 

económica para cubrir dichos gastos. 

 El Estado colombiano ha hecho que la salud se vuelva un mercado donde accede el que más 

recursos tengan y las entidades no se han encargado de mejorar sus servicios si no de prestar uno 

estándar, mientras conserven sus afiliados que les generen rentabilidad.  

2.2.4. Acercamiento normativo. 

En orden jerárquico se comenzará este acápite con la Constitución Política de Colombia que 

consagra el derecho a la salud en el artículo 49 dentro de los Derechos Económicos, Sociales y 

Culturales que responsabiliza completamente al Estado de su protección al tratarse de un derecho 

que cobija a la sociedad en general. Si bien no se encuentra como un derecho fundamental a 

nivel constitucional es por jurisprudencia mediante la sentencia T – 760 del 2008 que se 

considera el derecho a la salud como fundamental en Colombia y además autónomo.  

De acuerdo con el Pacto de Derechos Económicos, Sociales y Culturales y el Protocolo de 

San Salvador manifiesta que los derechos que se encuentran en esta clasificación cuentan con 

rango constitucional y forman un criterio relevante a la hora de fijar el límite de alcance de los 

mismos. 

Como se mencionaba anteriormente, la ley 100 de 1993 también desarrolló el derecho a la 

salud con la creación de dos regímenes a los cuales puede estar afiliado el colombiano, el 

contributivo desarrollado por el Decreto 806 de 1998 y el régimen subsidiado se encuentra 

actualmente reglamentado por el Decreto 2240 de 2010. Sin embargo, esta ley resultó un tanto 

precario para la protección de este derecho como tal su prevención y promoción. 
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Posterior a la ley 100 de 1993, se expidió la Ley 71 de 2001 y la 1122 de 2007 a fin de 

corregir ciertas contingencias además de fortalecer y determinar ciertas responsabilidades tanto 

de las entidades como de autoridades encargadas de la protección de la salud, a través de un plan 

nacional de salud pública que se debe actualizar cada 4 años que consagrará las diferentes 

situaciones que se presenten en el sector salud, prioridades, políticas públicas que respondan a 

las problemáticas, además de consagrar los convenios en materia de salud a nivel internacional. 

Posterior se emitió el Decreto 3039 de 2007 a fin de ayudar a corregir los modelos iniciales que 

se plantearon con la Ley 100 de 1993.  

Sin embargo es en el 2010 cuando se comienza a hablar de una protección más específica 

para las personas que padecen una enfermedad huérfana, en realidad es un tema novedoso y es 

apenas en ese año cuando se pone atención a estos ciudadanos, ya que sólo se amparaban con las 

normas de salud generales y precarias, es por ello que en este año se expidió el 2 de Julio la Ley 

1392 que tiene como fin especificar los derechos que le asisten a esta población y por lo tanto su 

apoyo, seguridad y defensa. 

En el año 2013 se expide el Decreto 1954 que hace parte del ordenamiento jurídico 

colombiano para implementar el sistema de información de pacientes con enfermedades 

huérfanas, es decir trabajar por la asistencia médica que permita a estos pacientes una vida en 

condiciones dignas, mejorar la calidad de servicio además de brindar una expectativa de vida 

más larga. 

Con la Resolución 3681 de 2013 la cual regula el censo a pacientes con enfermedades 

huérfanas según la patología y las cuentas de alto costo. La Resolución 2048 de 2015 por medio 

de la cual el Estado realiza una actualización del listado de las enfermedades, procesos bastante 

complejos ya que se requiere de una investigación exhaustiva y pronta para estas personas. 
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Teniendo claro cómo ha sido el avance normativo es importante reconocer los avances, sin 

embargo, la normativa se ha quedado corta a la hora de enfrentar la realidad tanto de la sociedad 

en general como de los pacientes diagnosticados con enfermedades huérfanas. Si bien es 

fundamental resaltar la normatividad que protege a esta minoría cabe aclarar que es bastante 

nueva ya que sólo lleva 8 años en vigencia desde la primera ley que se expidió en protección de 

estas personas, ahora bien, nos surge la pregunta si es tiempo suficiente para ejecutar de manera 

efectiva estos mandatos legales por parte de las autoridades y de las entidades que se encargan de 

prestar el servicio de salud. 

2.2.5. Análisis jurisprudencial. 

La República de Colombia cuenta una entidad compuesta por magistrados que propenden 

por la seguridad de la Carta Política, además de los derechos fundamentales de la sociedad 

colombiana. 

 Es por ello que en el estudio de la presente investigación es necesario analizar y referirse 

frente a lo manifestado por la Corte a la hora de proteger los derechos de personas de especial 

protección, como lo son los pacientes diagnosticados con una enfermedad huérfana que como se 

lo mencionó en párrafos anteriores, son enfermedades que resultan bastante catastróficas tanto 

para pacientes como para las mismas familias. 

 Se extrajo de la jurisprudencia colombiana cinco sentencias muy importantes y que marcan 

una línea de fallos en cuanto a la protección de los derechos "más" vulnerados de los pacientes 

con enfermedades huérfanas.  

 La primera sentencia es la T - 105 del año 2015, en la cual la accionante se llama Stephany 

Paola Rosas con 22 años de edad, quien fue diagnosticada con “un cuadro de atopia severo con 

marcado compromiso de piel, pulmón (Asma), de origen inmunológico con eosinofilia 
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progresiva e IgE en rangos mayores de 20.000, sin respuesta a tratamiento convencional con 

prednisolona”, el problema que surge en este caso es que al ser una enfermedad crónica y de alto 

costo, el tratamiento no cuenta con el cubrimiento en el POS y claramente tampoco puede 

cubrirlo la accionante, es por ello que la EPS SURA negó el suministro de los medicamentos. 

 Sin embargo, la Corte afirma que no se demostró la falta de capacidad económica por parte 

de la accionante y negó las pretensiones de la misma. En este caso se puede evidenciar una 

desprotección de los derechos ya que se requiere una evidencia eficaz a la hora de demostrar que 

una persona cuenta o no con la solvencia económica para cubrir un derecho fundamental como 

es el de la vida digna y la salud aun cuando afirman que se trata de un tratamiento de alto costo. 

En la sentencia T - 121 de 2015, no se conoce a la accionante que va en representación de su 

hijo menor contra la EPS Coomeva, la señora asegura que la entidad accionada no protegió el 

derecho a la salud de su hijo al no proporcionarle el tratamiento para su enfermedad 

diagnosticada llamada epispadias, la cual requiere de dos cirugías según su médico tratante. 

 Para dicho caso la Corte tomó una postura protectora de los derechos fundamentales del 

menor, la salud e integridad física y emocional debido a la urgencia de los procedimientos, 

ordenando la ejecución de los mismos en el menor tiempo posible, además de priorizar su 

atención encontrando que se trata de un sujeto de especial protección, así las cosas, hace un 

llamado a la priorización de atención de las personas en esta condición además de garantizar el 

alcance de un nivel óptimo en la salud de las mismas. 

 Con la sentencia T - 040 de 2016, como accionante Héctor Javier Guzmán Rincón y como 

entidad accionada Autoridad Nacional de Licencias Ambientales -ANLA-, la cual vulneró los 

derechos del accionante al mínimo vital, al trabajo, a la seguridad social, al debido proceso y a la 

estabilidad laboral reforzada tras padecer desde los 9 años de fibrosis quística. 



57 
 

 La Corte Constitucional se pronunció de manera favorable para el peticionario frente a este 

asunto ya que no sólo estaba siendo vulnerados los derechos del accionante si no también se 

estaba ejerciendo discriminación sobre el mismo al no renovarle el contrato por razones de su 

patología.  

Es por ello que permite ver cómo la Corte no solo se enfoca en la parte de salud y 

tratamientos, además busca la protección de otros derechos esenciales para el ciudadano evitando 

toda clase de discriminación contra las personas que se encuentran en una situación especial 

frente a los demás. 

 Con la sentencia T - 201 del 2017, Nubia Esperanza Figueroa Hernández agente oficioso de 

Isabella Rios Figueroa instauró acción de tutela en contra de CAFESALUD EPS ya que le 

solicita que le suministre los medicamentos que requiera además del tratamiento integral para su 

padecimiento, debido a que nació con un retraso psicomotriz que no le permite recibir alimentos 

sólidos. 

Una vez más la Corte reitera la protección de la menor con el fin de mejorar su calidad de 

vida y concede el amparo de los derechos invocados, y hace un llamado a las entidades a 

obligarse a conceder los tratamientos que requieran las personas de especial protección para no 

convertirlas en sujetos vulnerables. 

 Por último, se encontró la sentencia T - 399 de 2017, María Marín Álvarez, en nombre y 

representación de su hijo menor de edad accionante, contra EPS SURA, acude ante el juez de 

tutela para que se le amparen el derecho a la salud del menor quien fue operado in útero de 

Espina Bífida (Mielomeningocele), después de su nacimiento está siendo tratado por herniorrafía 

inguinal bilateral, displasia de rodilla y cadera, pie equino varo bilateral y vejiga neurogénica.  
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 Esto implica la atención de médicos especialistas además de tratamientos y medicamentos 

bastantes onerosos, y la EPS requiere de un copago para poder acceder a sus servicios, razón por 

la cual el accionante se ve en la obligación de accionar a SURA para que la entidad tenga en 

cuenta las enfermedades que padece el menor y que se encuentran catalogadas como 

enfermedades huérfanas y sea protegido el derecho a la salud exonerando del copago para los 

tratamientos y en general los servicios que requiere el menor. 

 El juez acude a la norma que protege a los pacientes con enfermedades huérfanas para 

conceder el amparo a los derechos que invoca el accionante, reconociendo que no debe haber 

obstáculos que impidan la prestación de los servicios de salud y más aun tratándose de personas 

que requieren una atención especial y de vital importancia puesto que al ser enfermedades de alto 

costo, la mayoría de familias colombianas no cuentan con la capacidad económica para cubrir los 

gastos derivados de estas enfermedades. 
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3. IDENTIFICAR LA CANTIDAD DE PERSONAS RESIDENTES EN EL 

DEPARTAMENTO DE NARIÑO QUE A 2016 PRESENTABAN DIAGNOSTICO DE 

ENFERMEDAD HUÉRFANA. 

 

3.1. Número de pacientes por tipo de enfermedades huérfanas en el departamento 

de Nariño 

Que en cumplimiento de la Ley 1392 de 2010, el Gobierno Nacional expidió el Decreto 

1954 de 2012, mediante el cual se establecieron las condiciones y procedimientos para 

implementar el sistema de información de pacientes con enfermedades huérfanas definidas en la 

Resolución 430 de 2013. 

El artículo 4o del Decreto 1954 de 2012 señala las fases para la recopilación y consolidación 

de la información de pacientes con enfermedades huérfanas, disponiendo que en la fase inicial se 

elaborará el censo de pacientes con dichas patologías, según la información que reporten a la 

Cuenta de Alto Costo, por una única vez, las Entidades Promotoras de Salud (EPS), entidades 

pertenecientes al régimen de excepción de salud y las Direcciones Departamentales, Distritales y 

Municipales de Salud (RESOLUCIÓN 3681 DE 2013, 2013).  

Gracias a Resolución 3681 de 2013 se realizó el primer y único censo de pacientes con 

enfermedades huérfanas, pero como bien reza la resolución esta cuenta de alto costo solo se 

presentó una única vez, por lo cual no existe información actualizada que permita realizar un 

seguimiento ideal con miras a establecer con mayor certeza cual es la realidad de estas 

enfermedades en el momento. 
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El Sistema Integral de Información de la Protección Social (SISPRO) registra con el censo 

realizado en el año 2013 un total de 13.173, pacientes que padecen alguna de estas 

enfermedades; de estos el 53.96%, o sea 7.132 de las personas reportadas son de sexo femenino 

y el 46.04%, o sea 6083 de las personas reportadas son de sexo masculino (Sistema integral de la 

informacion de la proteccion social SISPRO). Ver figura 1. 

Figura 1. Censo Enfermedades Huérfanas 2013 en Colombia 

 

Con la información obtenida se logra establecer que los 5 departamentos con mayor 

prevalencia de estas enfermedades por cada 100.000 personas son Cundinamarca con 40,18, 

Caldas con 34,85, Risaralda con 33,25, Antioquia con 32,29 y Santander con 31,41 (Ver Tabla 

1). 

46,04 

53,96 

Censo Enfermedades Huerfanas 2013 

Hombres Mujeres
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Tabla 1. Tasa de prevalencia de enfermedades huérfanas (por 100.000 personas) 

 

Se encontró que las enfermedades más frecuentes a nivel nacional son las siguientes (Ver 

Tabla 2):  

Tabla 2. Principales diagnósticos identificados. Colombia 2013. 

Principales diagnósticos identificados 

Enfermedad N° de 

pacientes 

Déficit congénito de factor VIII 1.117 

Miastenia grave 839 

Enfermedad de Von Willebran 779 

Estatura baja por anomalía 

cualitativa de la hormona de crecimiento 

559 

Displasia broncopulmonar 511 

Fibrosis quística 424 
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Esclerosis sistémica cutánea difusa 408 

Síndrome de guillan barré 392 

Hipertensión arterial pulmonar 

idiopática y/o familiar  

377 

Enfermedad de Von Willebran 

adquirida  

281 

Fuente: Modulo geográfico y módulo de datos SISPRO. 

Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. 

 

Basados en la anterior información y a manera de contribución con el Departamento del cual 

los investigadores tienen procedencia, se realizará un análisis de los 10 principales diagnósticos 

en el departamento de Nariño. 

3.1.1. Déficit congénito de factor VIII. 

Es un trastorno hemorrágico hereditario causado por una falta del factor de coagulación 

sanguínea VIII. Sin suficiente cantidad de este factor, la sangre no se puede coagular 

apropiadamente para detener el sangrado. 

El Déficit congénito de Factor VIII o Hemofilia A, es causada por un rasgo 

hereditario recesivo ligado al cromosoma X, con el gen defectuoso localizado en el cromosoma 

X. Las mujeres tienen dos copias del cromosoma X, si el gen del factor VIII en uno de los 

cromosomas no funciona, el gen en el otro cromosoma puede hacer el trabajo de producir 

suficiente factor VIII. 
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Los hombres tienen únicamente un cromosoma X. Si el gen del factor VIII falta en el 

cromosoma X de un niño, él tendrá hemofilia A. Por esta razón, la mayoría de las personas con 

hemofilia A son hombres (Medline Plus). 

Los departamentos con mayor número de pacientes son: Bogotá con 266 seguido de 

Antioquia con 180, Valle del Cauca con 132, Santander con 62 y atlántico con 54, encontrándose 

1.117 casos a nivel Nacional. En el departamento de Nariño se descubrieron 32 casos entre 

edades de 0 a 64 años (Ver figura 2) con mayor incidencia entre los 1 a 19 años, estos casos se 

presentaron principalmente en poblaciones como Pasto, el Peñol, el Rosario e Ipiales, entre otros 

(Ver figura 3). Con una prevalencia del sexo masculino por lo anteriormente mencionado con 28 

pacientes y del sexo femenino 4 (Ver figura 4). 

Figura 2. Número de personas por quinquenios DANE en el departamento de Nariño 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   
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Figura 3. Número de pacientes por Municipios en el Departamento de Nariño. 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

Figura 4. Déficit congénito factor VIII por género en el departamento de Nariño. 
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4 

Deficit Congenito de Factor VIII 

Hombres Mujeres
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Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

3.1.2. Miastenia grave. 

La miastenia grave es una enfermedad que causa debilitamiento en los músculos voluntarios, 

es decir los músculos que se pueden controlar. Por ejemplo, músculos involucrados en el 

movimiento del ojo, expresiones faciales y entre otras. También puede tener debilidad en otros 

músculos. Esta debilidad empeora con la actividad y mejora con el descanso. 

La miastenia grave es una enfermedad autoinmune. Su propio sistema inmunitario genera 

anticuerpos que obstruyen y cambian algunas de las señales nerviosas a sus músculos. Esto los 

debilita. 

Otras enfermedades pueden causar debilidad muscular, por lo que la miastenia grave puede 

ser difícil de diagnosticar. Las pruebas para diagnosticarla incluyen pruebas de sangre, nervios, 

músculos y de imagen. 

La Miastenia Grave, es la segunda enfermedad Huérfana más frecuente en el territorio 

Colombiano según el censo realizado en el año 2013, con 839 casos en Colombia; los 

departamentos con mayor número de pacientes son: Bogotá con 313 seguido de Antioquia con 

123, Valle del Cauca con 53, Huila con 37 y Atlántico con 33. En el Departamento de Nariño se 

reportan 17 casos, entre las edades de 5 a 79 años con mayor incidencia entre los 35 a los 39 y de 

60 a 64 años de edad (Ver figura 5), su recurrencia es mayor en mujeres con 11 pacientes y 

hombres con 6 pacientes (ver figura 6), estos casos se presentaron principalmente en los 

Municipios de Pasto, San Andres de Tumaco, El Tablon de Gomez, y Samaniego (Ver figura 7). 
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Figura 5. Número de personas con Miastenia Grave por quinquenios DANE en el 

departamento de Nariño 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

Figura 6. Miastenia Grave por género en el departamento de Nariño 
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Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

Figura 7. Número de pacientes con Miastenia Grave por municipios en el 

Departamento de Nariño 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

3.1.3. Enfermedad de von willebrand. 

Es el trastorno hemorrágico hereditario más común. La enfermedad de Von Willebrand es 

causada por una deficiencia del factor de Von Willebrand. Este factor ayuda a las plaquetas de la 

sangre a amontonarse (aglutinarse) y adherirse a la pared de los vasos sanguíneos, lo cual es 

necesario para la coagulación normal de la sangre. 

Un antecedente familiar de un trastorno de la coagulación es el principal factor de riesgo 

(Medline Plus) . 

La Enfermedad de Von Willebrand, es la tercera enfermedad Huérfana más frecuente en el 

territorio Colombiano según el censo realizado en el año 2013, con 779 casos en Colombia, los 



68 
 

departamentos con mayor número de pacientes son: Bogotá con 208 seguido de Antioquia con 

169, Valle del Cauca con 71, Caldas con 40 y Atlántico con 39; en el departamento de Nariño se 

encuentran 12 casos, de los cuales 9 son mujeres y 3 son hombres (Ver figura 8), entre las edades 

de 5 a los 9 y de 20 a 24 años de edad (Ver figura 9), las personas que padecen esta  enfermedad 

fueron encontradas en  los Municipios de Pasto, Ipiales, Cumbal y Sandoná (Ver figura 10).  

Figura 8. Enfermedad de Von Willebrand por género en el departamento de Nariño 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   
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Figura 9. Número de personas con Enfermedad de Von Willebrand por quinquenios 

DANE en el departamento de Nariño 

 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

Figura 10. Número de pacientes con Enfermedad de Von Willebrand por Municipio en 

el Departamento de Nariño. 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 
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geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

3.1.4. Estatura baja por anomalía cualitativa de la hormona de crecimiento. 

 Este síndrome se caracteriza por retraso en el crecimiento y estatura baja (a pesar de la 

presencia de niveles normales o elevados de hormona de crecimiento inmunorreactiva, GH), 

concentraciones bajas de factor de crecimiento insulínico tipo 1 (IGF-1) y un aumento 

significativo del nivel de crecimiento en respuesta al tratamiento con GH recombinante. 

 La prevalencia es desconocida y en la literatura se han descrito sólo algunos casos. 

 El síndrome está causado por varias mutaciones en el gen GH1 (17q22-q24), que 

provocan anomalías estructurales del GH y en una molécula biológicamente inactiva. 

 La transmisión es autosómica recesiva (Federacion Mexicana de Enfermedades Raras. 

FEMEXER., 2008). 

 En Colombia los departamentos incidencia de esta enfermedad son Antioquia con 126 

casos, Bogota DC con 77 casos, Caldas con 57 casos, Santander con 56 casos y Bolivar con 55 

pacientes. En el Departamento de Nariño no se presentaron registros de pacientes con esta 

enfermedad (Ver figura 11).  
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Figura 11. Número de pacientes con Estatura baja por anomalía cualitativa de la 

hormona de crecimiento en Colombia 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

3.1.5. Displasia broncopulmonar. 

La displasia broncopulmonar (DBP) es un trastorno pulmonar que afecta a largo plazo 

(crónico) que afecta a bebés recién nacidos que han estado con un respirador al nacer o que 

nacieron antes de tiempo (prematuros). 

La DBP se presenta en bebés gravemente enfermos que han recibido altos niveles de 

oxígeno durante largos períodos de tiempo o que han estado conectados a un respirador 

(ventilador). 
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La DBP es más común en bebés nacidos antes de tiempo (prematuros), cuyos pulmones no 

estaban completamente desarrollados al nacer (Medline Plus). 

En Colombia los departamentos con mayor incidencia de esta enfermedad son Bogota DC 

con 289 casos, Antioquia con 70 casos, Cundinamarca con 33 casos, Bolivar con 21 casos y 

Tolima con 15 pacientes. En el Departamento de Nariño no se presentaron registros de pacientes 

con esta enfermedad (Ver figura 12).  

Figura 12. Número de pacientes con Displasia Broncopulmonar en Colombia. 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

3.1.6. Fibrosis quística. 

Es una enfermedad que provoca la acumulación de moco espeso y pegajoso en los 

pulmones, el tubo digestivo y otras áreas del cuerpo. Es uno de los tipos de enfermedad 
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pulmonar crónica más común en niños y adultos jóvenes. Es una enfermedad potencialmente 

mortal. 

La fibrosis quística (FQ) es una enfermedad hereditaria. Es causada por un gen defectuoso 

que lleva al cuerpo a producir un líquido anormalmente espeso y pegajoso llamado moco. Este 

moco se acumula en las vías respiratorias de los pulmones y en el páncreas.  

Esta acumulación de moco ocasiona infecciones pulmonares potencialmente mortales y 

serios problemas digestivos. Esta enfermedad también puede afectar las glándulas sudoríparas y 

el aparato reproductor masculino. 

Muchas personas portan el gen de la FQ, pero no manifiestan ningún síntoma. Esto se debe a 

que una persona con esta enfermedad debe heredar 2 genes defectuosos, 1 de cada padre. 

Algunos estadounidenses de raza blanca tienen el gen de la FQ. La enfermedad es más frecuente 

entre aquellas personas descendientes de europeos del centro y norte. 

A la mayoría de los niños con FQ se les diagnostica la enfermedad hacia los 2 años de edad. 

Para un pequeño número, la enfermedad no se detecta hasta la edad de 18 años o más. Estos 

niños con frecuencia padecen una forma más leve de la enfermedad (Medline Plus). 

La Fibrosis Quística, es la sexta enfermedad Huérfana más frecuente en el territorio 

Colombiano según el censo realizado en el año 2013, con 424 casos en Colombia, los 

departamentos con mayor número de pacientes son: Bogotá con 141 casos, seguido de Antioquia 

con 85, Valle del Cauca con 35, Atlántico con 29 y Bolívar con 26 casos; en el departamento de 

Nariño se encuentran 5 casos, que se presentan solo en el sexo masculino (Ver figura 13), entre 

las edades de 0 a 24 años y con mayor población entre los 0 a los 4 y de 20 a 24 años de edad 

(Ver figura 14), las personas que padecen esta  enfermedad fueron encontradas en  los 

Municipios de Pasto, el Tablon de Gomez. Sandona y Tuquerres (Ver figura 15)  
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Figura 13. Fibrosis quística por género en el Departamento de Nariño 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

Figura 14. Número de personas con fibrosis quística por quinquenios DANE en el 

Departamento de Nariño 
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Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

Figura 15. Número de pacientes con fibrosis quística por Municipio en el 

Departamento de Nariño 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

3.1.7. Esclerosis sistémica cutánea difusa. 

La esclerosis sistémica es una enfermedad autoinmune crónica en la que se produce una 

alteración del colágeno (conjunto de proteínas que dan soporte a los órganos y tejidos del 

organismo), lo que provoca que la piel se esclerose, es decir se endurezca, así como los 

diferentes órganos a los que pueda afectar. 

El tejido más afectado es la piel, que dependiendo de la extensión se clasifica en esclerosis 

sistémica difusa o limitada. Otros órganos como los pulmones, el corazón, el riñón y el aparato 

digestivo también pueden verse dañados. 

La evolución de la enfermedad puede ser más o menos rápida dependiendo del grado de 

afectación. Existen pacientes en los que las complicaciones pueden ser graves y frecuentes y 
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otros con una evolución mucho más benigna. Las complicaciones más habituales suelen ser 

aquellas relacionadas con la piel, como el cambio de coloración en las manos (dedos blancos 

como la cera, amoratados o rojizos) secundario generalmente a exposición al frío, o la aparición 

de úlceras dolorosas en las yemas de los dedos. Otros síntomas generales que revelan una posible 

lesión de otros órganos son la dificultad al tragar, el reflujo después de las comidas y la 

sensación de falta de aire al realizar esfuerzos moderados, entre otros (Fundacion Española de 

Reumatologia). 

En Colombia los departamentos con mayor incidencia de esta enfermedad son Bogota DC 

con 99 casos, Valle del Cauca con 62 casos, Antioquia con 47 casos, Huila con 26 casos y 

Boyacá con 15 pacientes. En el Departamento de Nariño no se presentaron registros de pacientes 

con esta enfermedad (Ver figura 16).  

Figura 16. Número de pacientes con esclerosis sistémica cutánea difusa en Colombia 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013. 
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3.1.8. Síndrome de guillan barré. 

El síndrome de Guillain-Barré (GBS, por sus siglas en inglés) es un problema de salud grave 

que ocurre cuando el sistema de defensa del cuerpo (sistema inmunitario) ataca parte del sistema 

nervioso por error. Esto lleva a que se presente inflamación de nervios que ocasiona debilidad 

muscular o parálisis y otros síntomas. 

El GBS es un trastorno autoinmunitario. En un trastorno inmunitario, el sistema inmunitario 

del cuerpo se ataca a sí mismo por error. Se desconoce la causa exacta del GBS. Este síndrome 

puede presentarse a cualquier edad. Es más común en personas entre los 30 y 50 años. 

El GBS puede presentarse junto con infecciones virales o bacterias, tales como: 

 Influenza 

 Algunas enfermedades gastrointestinales 

 Neumonía por micoplasma 

 El VIH, el virus que causa VIH/SIDA (muy raro) 

 Herpes simple 

 Mononucleosis 

También puede ocurrir con otras afecciones, tales como: 

 Lupus eritematoso sistémico 

 Enfermedad de Hodgkin 

 Después de una cirugía 

El GBS daña partes de los nervios. Este daño a los nervios causa hormigueo, debilidad 

muscular y parálisis. Este síndrome afecta con más frecuencia la cubierta del nervio (vaina de 

mielina). Este daño se denomina desmielinización. Esto lleva a que las señales nerviosas se 
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movilicen de manera más lenta. El daño a otras partes del nervio puede hacer que dicho nervio 

deje de trabajar (Medline Plus). 

El Síndrome de Guillan Barré, es la octava enfermedad Huérfana más frecuente en el 

territorio Colombiano según el censo realizado en el año 2013, con 392 casos en Colombia, los 

departamentos con mayor número de pacientes son Bogotá con 115 seguido de Antioquia con 

33, Valle del Cauca con 22, Boyacá con 21 y Cundinamarca con 20; en el departamento de 

Nariño se encuentran 13 casos de los cuales 8 son mujeres y 5 son hombres (Ver figura 17), con 

mayor prevalencia entre las edades de 5 a 9 años y entre los 30 y 39 años de edad (Ver figura 

18), las personas que padecen esta  enfermedad fueron encontradas en  los Municipios de Pasto, 

Tuquerres, San Andres de Tumaco, Potosi y Alban (Ver figura 19). 

Figura 17. Síndrome de guillan barré por género en el Departamento de Nariño 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 
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geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

Figura 18. Número de personas con síndrome de guillan barré por quinquenios DANE 

en el departamento de Nariño 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   
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Figura 19. Número de pacientes con síndrome de guillan barré por municipio en el 

departamento de Nariño 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

3.1.9. Hipertensión arterial pulmonar idiopática y/o familiar. 

Es una presión arterial alta en las arterias de los pulmones. Hace que el lado derecho del 

corazón se esfuerce más de lo normal. 

El lado derecho del corazón bombea sangre a través de los pulmones, donde recoge oxígeno. 

Luego, la sangre retorna al lado izquierdo del corazón, de donde se bombea hacia el resto del 

cuerpo. 

Cuando las pequeñas arterias (vasos sanguíneos) de los pulmones se estrechan, no pueden 

transportar mucha sangre. Cuando esto sucede, la presión se acumula. Esto se denomina 

hipertensión pulmonar. 

El corazón necesita esforzarse más para forzar la circulación de la sangre a través de los 

vasos en contra de esta presión. Con el tiempo, esto provoca que el lado derecho del corazón se 

vuelva más grande. Esta afección se denomina insuficiencia cardíaca del lado derecho del 

corazón o cor pulmonale. 
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La hipertensión pulmonar puede ser causada por: 

 Enfermedades autoinmunitarias que dañan los pulmones, como la esclerodermia o la 

artritis reumatoidea 

 Anomalías congénitas del corazón 

 Coágulos sanguíneos en el pulmón (embolia pulmonar) 

 Insuficiencia cardíaca 

 Enfermedad de las válvulas del corazón 

 Infección por VIH 

 Niveles bajos de oxígeno en la sangre durante un largo tiempo (crónico) 

 Enfermedad pulmonar, como EPOC o fibrosis pulmonar o alguna otra afección pulmonar 

severa y crónica 

 Medicamentos (por ejemplo, ciertos fármacos para adelgazar) 

 Apnea obstructiva del sueño (Medline Plus) 

La Enfermedad de Hipertensión Arterial Pulmonar Idiopática y/o Familiar, es la novena 

enfermedad Huérfana más frecuente en el territorio Colombiano según el censo realizado en el 

año 2013, con 377 casos en Colombia, en los departamentos con mayor número de pacientes 

son: Bogotá con 111 seguido de Antioquia con 42, Valle del Cauca con 37, Santander con 35 y 

Cundinamarca con 24; en el Departamento de Nariño se encuentran 5 casos, donde 3 pacientes 

son mujeres y 2 pacientes son hombres (Ver figura 20), entre las edades de 0 a 4 años, 45 a los 

49 y de 50 a 54 años de edad (Ver figura 21), las personas que padecen esta  enfermedad fueron 

encontradas en  los Municipios de Pasto, Ipiales y Pupiales (Ver figura 22).   
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Figura 20. Hipertensión arterial pulmonar idiopática y/o familiar por género en el 

Departamento de Nariño 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

Figura 21. Número de personas con hipertensión arterial pulmonar idiopática y/o 

familiar por quinquenios DANE en el departamento de Nariño  
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Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

Figura 22. Número de pacientes con hipertensión arterial pulmonar idiopática y/o 

familiar por municipio en el Departamento de Nariño 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

3.1.10. Enfermedad de von willebrand adquirida. 

El síndrome de Von Willebrand adquirido (SVWA) se define como un síndrome 

hemorrágico caracterizado por las mismas anomalías biológicas vistas en la enfermedad de Von 

Willebrand hereditaria, pero desarrolladas en asociación con otra patología subyacente. Ocurre 

generalmente en pacientes de edad avanzada, sin antecedentes personales o familiares de 

anomalías hemorrágicas. La prevalencia es desconocida, pero el SVWA es una enfermedad rara 

subdiagnosticada, con menos de 300 casos descritos en la literatura hasta el momento. Las 

manifestaciones hemorrágicas son similares a las que se presentan en la enfermedad de Von 

Willebrand hereditaria:  

 Hemorragias prolongadas después de traumatismo,  
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 Epistaxis,  

 Equimosis y  

 Hemorragias gastrointestinales asociadas a angiodisplasia (Portal de información de 

enfermedades raras y medicamentos huérfanos). 

La enfermedad de Von Willebrand adquirida, es la décima enfermedad Huérfana más 

frecuente en el territorio Colombiano según el censo realizado en el año 2013, con 281 casos en 

Colombia, los departamentos con mayor número de pacientes son Bogotá con 89 pacientes, 

seguido de Antioquia con 36, Santander con 34, Risaralda con 24 y Atlantico con 21 pacientes; 

en el Departamento de Nariño se encuentran 7 casos, donde 6 pacientes son mujeres y 1 paciente 

es hombre (Ver figura 23), especialmente entre los 30 y 34 años de edad (Ver figura 24), las 

personas que padecen esta  enfermedad fueron encontradas en el Municipio de Pasto (Ver figura 

25).   

Figura 23. Enfermedad de von willebrand adquirida por género en el Departamento de 

Nariño 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 
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geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

Figura 24. Número de personas en el Departamento de Nariño con enfermedad de Von 

Willebrand adquirida por quinquenios DANE 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   

Figura 25. Número de pacientes con enfermedad de von willebrand adquirida por 

municipio en el departamento de Nariño 

 

Fuente: Ministerio de Salud y Protección Social, Colombia. Módulo geográfico y Bodega 

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Módulo 

geográfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 

2013.   
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CONCLUSIONES 

 El Estado colombiano en su gran proporción protege los derechos de los pacientes con 

enfermedades huérfanas, sin embargo, resulta evidente como las entidades prestadoras de salud o 

instituciones encargadas de los mismos no efectivizan la norma, ya que acude en gran proporción 

a la acción de tutela para materializar sus derechos fundamentales. Es ahí donde no sólo debe el 

juez ordenar y la entidad acatar, si no, buscar la aplicación de la norma desde el primer momento 

en que se presta el servicio, más cuando se encuentra frente a un paciente con una patología 

grave como son las enfermedades huérfanas.  

 El derecho a la salud en Colombia es un derecho fundamental y en teoría legislativamente 

se encuentra cubierto en todos sus ámbitos, incluso para pacientes diagnosticados con alguna 

enfermedad huérfana, sin embargo, existe un sinfín de hechos que evidencian que en la realidad 

los ciudadanos a causa de la falta de soluciones claras a sus problemas, acuden a mecanismos 

como la acción de tutela para hacer efectivos sus derechos y por ende la normatividad que los 

acoge, lo que demuestra cuan ineficiente es el sistema. 

 El tema de enfermedades huérfanas si bien se ha tocado desde tiempo atrás, es solo a 

partir del año 2010 con la Ley 1392 de 2010 que se comienza a regular, dándole la importancia 

que este tipo de patologías merece, ya que son miles los colombianos que presentan una 

enfermedad huérfana, tornándose una materia novedosa y de gran importancia a la que aún le 

faltan muchos engranajes por conectar para lograr la atención y efectiva protección que estos 

pacientes necesitan.  

 La dificultan en el diagnóstico de los pacientes que padecen una enfermedad huérfana 

vulnera aún más los derechos de quienes sufren estos padecimientos, ya que pasan años y años 

con diagnósticos errados que con el tiempo solo agravan su situación y cuando por fin obtienen 
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un diagnóstico certero, en su gran mayoría se encuentran en un estado avanzado de su 

enfermedad que reduce las probabilidades de cura en el mediano y largo plazo. 

 La falta de capacitación de los médicos frente al diagnóstico de enfermedades huérfanas o 

raras genera que una gran cantidad de colombianos vayan por el mundo sin siquiera saber que 

padecen una enfermedad huérfana, toda vez que sus diagnosticos se enmascaran bajo 

enfermedades comunes que no refieren mayor riesgo o seguimiento, causando que estos 

pacientes dentro del mal diagnostico que poseen terminen consumiendo medicamentos y 

realizándose tratamientos que pueden causar mas daño y agravar su real patología de base. 

 Gracias a la resolución 3684 de 2013 se cuenta con el único censo de enfermedades 

huérfanas o raras en Colombia que permite conocer a partir de la obligatoriedad del reporte por 

parte de las Entidades Promotoras de Salud (EPS), entidades pertenecientes al régimen de 

excepción de salud y las Direcciones Departamentales, Distritales y Municipales de Salud de 

cualquiera de las enfermedades reconocidas como huérfanas o raras por la resolución 0430 de 

2012 en la cuenta de alto costo la cantidad de personas con alguno de estos padecimientos. Este 

censo evidencia la necesidad de que el estado colombiano preste especial atención a los pacientes 

con estos padecimientos, debido a que un mal diagnostico genera que se agrave la patología 

inicial, lo cual, por la dificultad del tratamiento, representa mayores costos al sistema de salud.  

 Es necesario que el reporte a la cuenta de alto costo se realice cada año de forma 

obligatoria, ya que solo así se tendría un panorama más amplio y certero de la situación de los 

pacientes con enfermedades huérfanas en Colombia, para que así se puedan generar programas y 

proyectos de promoción y prevención, al igual que planes de capacitación al personal médico 

para lograr diagnósticos más certeros que en el largo plazo mejore las condiciones de vida de 

estos pacientes. 
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ANEXOS 

Anexo 1. Listado de enfermedades huérfanas - raras 
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