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Resumen

La gran mayoria de la poblacién colombiana desconoce qué, cuales y cuantas son las
enfermedades huérfanas conocidas hasta el momento, su etiologia médica y psicoldgica, el
marco legal que las cobija dentro de Colombia, las dificultades de diagnéstico que presentan y
la tendencia a ser mal diagnosticadas, los factores psicosociales que afectan el bienestar y
calidad de vida de estos pacientes y sus cuidadores, asi como las necesidades de inclusién
social de los primeros.

Esta monografia pretende hacer una revision documental sobre el tema, tocando aspectos
inherentes a las problematicas que enfrentan estos pacientes y visibilizar ante los profesionales
de la psicologia a este grupo minoritario, generalmente invisible, para el futuro abordaje

integral de estas patologias.

Palabras clave: Comunidad, factores psicosociales, enfermedades huérfanas, inclusidon social.



Introduccion

Se habla mucho de enfermedad y todas sus consecuencias, pero la realidad es que pocos

conocen lo que es una enfermedad huérfana, en ese caso el concepto implicito en su nombre es

idoneo porque un huérfano es quien ha perdido la raiz de su origen, carece de proteccién

durante las etapas fundamentales de su vida y es un errante continuo del que nadie quiere

hacerse cargo. Asi navegan los pacientes de enfermedades huérfanas dentro de los sistemas de

salud, no solo sofando con la inclusion social sino luchando por ella desde la invisibilidad de

sus condiciones de salud, que en ocasiones los han llevado a recibir diagndsticos iniciales

equivocados etiquetdndolos como pacientes mentales cuando no lo son, que luchan por la

equidad en tratamientos y atencion integral contra la burocracia politica y administrativa dentro

de todos los estamentos sociales, en algunos casos ineficiente, poco consiente e insensible.

En esta monografia se hace una contextualizacién de esta problematica y sus protagonistas,

las dificultades inherentes a sus patologias, el marco legal que en Colombia las ampara, su

epidemiologia, las organizaciones y asociaciones que luchan por sus derechos, la importancia

de la formacion de redes de apoyo y del empoderamiento individual y familiar para afrontar y

enfrentar los retos de condiciones que mayormente permanecen en la invisibilidad.



Planteamiento del problema

De acuerdo con los registros suministrados por el Ministerio de Salud, en Colombia existen

entre 49.000 y 50.000 pacientes de enfermedades huérfanas registrados; en el afio 2010 se

decretd la Ley 1392 por la cual se las reconoce como de especial interés y el estado colombiano

adoptdé normas para la proteccién social de estos pacientes; el sistema de salud colombiano

cred el listado oficial de enfermedades huérfanas que ha sido modificado en tres ocasiones, la

ultima vez en 2018 mediante la Resolucién 5265 estableciendo que existen 2.190

enfermedades raras-huérfanas codificadas en el pais y reconocidas por el sistema de salud;

cada 29 de Febrero a nivel mundial y desde el afio 2008 en Colombia, se conmemora el dia de

las enfermedades raras-huérfanas para visibilizar y sensibilizar a la comunidad médico-

cientifica, instituciones de salud publica y privada y a la comunidad en general sobre las

problematicas que enfrentan estos pacientes como falta de diagnéstico oportuno, necesidad de

especialistas, tratamiento integral e inclusion social para mejorar su calidad de vida, asi como

trato digno. (Defensoria del pueblo Colombia, 2020; Ministerio de Salud y proteccién social,

2020). Sin embargo, la gran mayoria de las enfermedades huérfanas son practicamente

desconocidas para los profesionales de salud lo que deriva en diagnésticos equivocados,

confusidn con otro tipo de patologias inherentes a la salud mental y finalmente en un

aislamiento social de los pacientes, lo que afecta no solo su calidad de vida sino su desarrollo

integral como miembros activos de la sociedad desde su condicidn particular.



El congreso de Colombia en el Articulo 2 de la Ley 1392 de 2010, denomina las
enfermedades huérfanas como:

Aquellas crénicamente debilitantes, graves, que amenazan la vida y con una prevalencia

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

huérfanas y olvidadas. Las enfermedades olvidadas son propias de los paises en desarrollo y

afectan ordinariamente a la poblacién mas pobre y no cuentan con tratamientos eficaces o

adecuados y accesibles a la poblacién afectada. (p.1)

Las enfermedades huérfanas son también conocidas como enfermedades raras porque en la
gran mayoria de los casos no existen medicamentos ni tratamientos especificos para cada
condicién, asi como escasos o ningln estudio sobre las mismas. El CIACER, Centro de
Investigaciones en Anomalias Congénitas y Enfermedades Raras de la Universidad ICESI (Cali-
Colombia) en alianza con la Fundacién Valle del Lili (Cali-Colombia) es un grupo
multidisciplinario que se enfoca en la investigacidon de las anomalias congénitas y las
enfermedades raras de origen genético, sin embargo no todas las enfermedades huérfanas son
de origen genético y al no estar dentro de este espectro no son investigadas, por lo que son

practicamente desconocidas. (Noticiero 90 minutos, 2019).
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Justificacion

Los grupos minoritarios “son aquel conjunto de personas que poseen una identidad propia y
se diferencian del resto de la sociedad, ya sea por su raza, orientacién sexual, religion, etnia o
por una discapacidad” (Rodriguez, D., s.f.). Los pacientes de enfermedades huérfanas son un
grupo minoritario cuyo diagndstico afecta su calidad de vida en todas las esferas y contextos de
la cotidianidad: trato diferente, falta de oportunidades laborales y/o educativas, aislamiento
social, entre otras.

El desconocimiento que la poblacidn en general y los profesionales de la salud tienen acerca
de estas patologias, poca sensibilidad social y trato digno tanto para los pacientes como para
sus familias; la falta de especialistas en esta area y las problematicas inherentes a las mismas es
un llamado urgente a su mayor visibilizacion, tal y como lo sefialo Carmen Eugenia Davila
Guerrero Delegada para el Derecho a la Salud y la Seguridad Social en Colombia durante la
doceava conmemoracion del dia mundial de las enfermedades huérfanas, que se llevo a cabo en
el parque El Lago de la ciudad de Bogota en febrero de 2020:

En este dia no solamente reconocer a las personas con enfermedades huérfanas y clamar

por su inclusién social y por el afianzamiento de sus derechos, sino también reconocer los

avances que el pais ha tenido en manejo y tratamiento de este tipo de patologias (Defensoria

del pueblo Colombia, 2020).



11

Objetivos

Objetivo general

Visibilizar la realidad psicosocial de los pacientes con enfermedades huérfanas en Colombia
a la poblacién en general.
Objetivos especificos

o Conceptualizar las enfermedades huérfanas.

o Comprender los aspectos psicosociales que enfrentan estos pacientes.

o Reconocer las necesidades de inclusiéon social de esta poblacién.

o Relacionar el factor motivacional con el desarrollo de autonomia y productividad entre

esta poblacién.
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Metodologia

La revisidon y analisis documental procedente de fuentes confiables fue el instrumento de
recoleccion de informacion para la elaboracién de esta monografia, incluyendo publicaciones
médicas, articulos e investigaciones cientificas a nivel nacional e internacional; boletines, leyes,
decretos y resoluciones gubernamentales a nivel nacional. Se inicié con la busqueda,
clasificacion y seleccion de documentos cientificos, médicos y juridicos relacionados con las
enfermedades huérfanas. En primera instancia la busqueda bibliografica se realiz6 a nivel
nacional en fuentes gubernamentales colombianas como Ministerio de Salud y Proteccién Social,
Ministerio de Justicia, Instituto Nacional de Salud, Defensoria del pueblo, Federacion
Colombiana de Enfermedades Raras FECOER. Posteriormente se empleé la informacién
proporcionada por organizaciones de enfermedades huérfanas reconocidas a nivel mundial por
su trabajo investigativo que sirve de apoyo a profesionales en salud, pacientes y sus familias
tales como ORPHANET, RARE CONNECT, EURORDIS, GARD e IRDiRC; material cientifico del
National Human Genome Research Institute; articulos de investigacién provenientes de bases de
datos como ResearchGate, Scielo, Redalyc y Academia.edu; busqueda en paginas de sociedades
internacionales de investigacion médica; libros en linea; notas periodisticas de programas
radiales internacionales y noticieros locales referentes al tema. En total se emplearon cincuenta
y un referencias bibliograficas provenientes de: Ministerio de Salud y Proteccion Social de
Colombia (17), Ministerio de Justicia de Colombia (2), Instituto Nacional de Salud de Colombia

(3), Defensoria del Pueblo de Colombia (3), Federaciéon Colombiana de Enfermedades Raras (2),
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Articulos cientificos y publicaciones de organizaciones de enfermedades huérfanas reconocidas
a nivel mundial (7), Articulos de investigacion de bases de datos como Scielo, Redalyc,
ResearchGate y Academia.edu (5), Libros (1), Revistas de salud (4), publicaciones de
investigacion médica a nivel internacional (4), notas en programas radiales y noticieros (2),
articulos de internet sobre el tema (1).

Posterior a la busqueda, recopilacion y clasificacion del material bibliografico y con base en
los temas abordados en cada uno de ellos, se delimitd y estructuré el cuerpo de la monografia
para que el lector tuviera un recorrido fluido adentrandolo al mundo de las enfermedades
huérfanas y sus problematicas psicosociales, las cuales se contemplan en contextos diversos
como el sector salud, legal, familiar y social desde el analisis objetivo de la informacién

encontrada, procediendo finalmente a la redaccion de la monografia.
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Marco conceptual y tedrico
Contextualizacién de las enfermedades huérfanas en el mundo

Desde hace cuatro décadas aproximadamente, empezaron a ser nombradas dentro de los
sistemas de salud mundial las patologias poco frecuentes que solo afectan a una minoria y que
a pesar de su heterogeneidad comparten caracteristicas comunes por su baja prevalencia. El
término enfermedades huérfanas se empled inicialmente en los Estados Unidos de Norteamérica
a la par con el concepto de medicamentos huérfanos (Posada, M., Martin-Arribas, C., Ramirez,
A., Villaverde, A., & Abaitua, I., 2008). Se les denomind huérfanas no solo por ser poco
conocidas, estudiadas y sin tratamiento especifico sino porque no representaban un interés de
investigacion real para la comunidad médico-cientifica (Cortés, F., 2015, p.425), por lo que de
alguna forma podrian considerarse abandonadas por esta comunidad.

La Organizaciéon Mundial de la Salud (OMS) reconoce la existencia de 6.000 a 8.000
enfermedades huérfanas que afectan entre el seis y ocho por ciento de la poblacién mundial y
las define como aquellas que presentan una prevalencia inferior a un paciente por cada 2000
personas (Takeda. s.f.) (En genérico, 2012). Aunque no existe en la literatura médica un
consenso respecto a una uUnica definicion que abarque estas patologias ni tampoco con respecto
a su prevalencia, fluctuando entre 1:1.000 y 1:200.000 debido a que algunas enfermedades
pueden ser consideradas raras en algunas poblaciones y ser frecuentes en otras, lo cierto es que
en general son crénicas, discapacitantes y en un 80% de origen genético, el otro 20% atribuye su

origen a enfermedades degenerativas, inmunoldgicas y/o infecciosas (Cortés, F., 2015, p.426).
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En los Estados Unidos de Norteamérica definen las enfermedades huérfanas como las que

afectan a menos de 200.000 personas; en la Union Europea se definen por una prevalencia de

un afectado por cada 2.000 personas, sin embargo paises como Suecia, Reino Unido y

Dinamarca manejan otros criterios (Posada, M., Martin-Arribas, C., Ramirez, A., Villaverde, A., &

Abaitua, I., 2008); en Colombia la prevalencia es de un afectado entre 5.000 (Ley 1438 de 2011,

Articulo 2), Taiwan considera que son las que afectan a menos de 10.000 personas y en Japén a

menos de 50.000 (Instituto Nacional de Salud y Ministerio de Salud y Proteccidn Social, 2017).

El Proyecto Global del Genoma Humano iniciado en 1990 y finalizado en 2003 (National

Human Genome Research Institute. 2019) estim6 que pueden existir en el mundo cerca de 300

millones de personas que tienen una enfermedad huérfana (Cortés, F., 2015, p.426).

Caracteristicas de estas enfermedades

El término “enfermedades huérfanas” es un gran paraguas bajo el que se agrupan las

enfermedades raras, ultra huertanas y olvidadas de las que se hablara mas adelante (Ministerio

de salud y proteccién social colombiano, 2020). A pesar de su heterogeneidad que no permite

reconocerlas como un grupo nosoldégico comparten en comun: baja prevalencia poblacional que

todas presentan dentro de la poblacién; variedad de signos y sintomas de un paciente a otro

dentro de una misma patologia; Multiples subtipos dentro de la misma enfermedad;

coexistencia de la patologia con diversas discapacidades debido a que las enfermedades

huérfanas pueden afectar tanto la capacidad fisica como mental, conductual y sensorial de una

persona llevando a la pérdida de autonomia y posible discriminacién social; en un 65% son

graves, debilitantes y con dolor crénico; el 50% son de inicio temprano cerca de los dos afios de



16

vida, el otro 50% aparecen durante la edad adulta y para aquellas con inicio en la infancia el

30% fallece antes de los cinco afios; tienen diagnédsticos tardios y/o confusos debido al

desconocimiento de las mismas por parte del equipo médico y la falta de especialistas. En

promedio tardan no menos de 5 afios en ser diagnosticadas e incluso algunas pueden

sobrepasar los 10 afios para recibir un diagndstico; en su mayoria no tienen tratamiento ni

medicamentos especificos; perjudican la calidad de vida tanto del paciente como de sus familias

y traen altos costos a estas y a los sistemas de salud; existe poca investigacion, desarrollo de

medicamentos y literatura cientifica referente a las mismas como consecuencia de los altos

costos que lo anterior implica y su poca factibilidad econémica; reciben poco apoyo y/o

tratamientos inadecuados que agravan la enfermedad (Cortés, F., 2015, p.426) (Instituto

Nacional de Salud y Ministerio de Salud y Proteccion Social., 2017, p.4).

Dificultades inherentes a estas patologias

Antes de un diagnéstico final los pacientes pueden recorrer el sistema de salud pasando

minimo por entre seis a 13 médicos entre generales y especialistas, lo que afecta visiblemente

su calidad de vida y acrecienta las probabilidades de complicaciones e incrementa la gravedad

de la enfermedad antes de obtener un diagndstico preciso y certero. Generalmente las

enfermedades huérfanas tienen afectacion multisistemica necesitando del manejo integral de las

mismas con la participacion coordinada de profesionales de la salud en diferentes ramas,

variedad de exdmenes especializados, atencién continua y rehabilitacion permanente durante

toda la vida lo que no siempre es posible por los altos costos que genera, porque no todas las

entidades prestadoras de salud ofrecen cobertura total a estas patologias y no existen muchos
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centros especializados que brinden atencion integral a estos pacientes, cayendo en el circulo

interminable de ausencia de tratamientos eficaces, falta de seguimiento , beneficios y/o

compensaciones gubernamentales. En el caso de las enfermedades huérfanas de origen

genético, se requieren examenes complejos y estudios moleculares de alta precisién para

reconocer los genes y mutaciones causantes de la patologia (Cortés, F., 2015, p.426-428).

Segun la etapa de aparicidon de la sintomatologia presentan ciertos tipos de necesidades

asistenciales. Si la aparicién es en la infancia los afectados (as) necesitaran de un diagnéstico

genético confirmatorio, altos y constantes niveles de asistencia y atencién continua porque

presentaran deficiencias intelectuales, sensoriales, 6seas y musculares, fallos organicos

complejos y soporte familiar durante toda la vida. Si aparece en la edad adulta llegar al

diagnostico definitivo serd mas complejo y requerira de multiples pruebas de laboratorio y

examenes especializados que no siempre son concluyentes. Igualmente necesitara la ayuda de

tratamiento integral por parte de un equipo de salud interdisciplinar con experiencia en estas

patologias tanto en la etapa de diagndstico como de tratamiento (Posada de la Paz, 2008,

p.161). Si bien es cierto que no es inherente a todas las enfermedades huérfanas la

discapacidad, muchas de ellas son crénicas y generan alta dependencia fisica para actividades

cotidianas, lo que puede derivar en afectaciones y/o trastornos del estado de animo y

dependencia emocional (Figura 1).
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Figura 1
Principales Problemas

Posada de la Paz M, Las enfermedades raras y su impacto en la gestion de los servicios de salud

Baja prevalencia Médico de familia Primera barrera

La mayorfa de presentacion ! B w&"m Sk [ Limites e inhibicion de especialistas
peditrica genético y de tratamiento I Retraso tico
* Basqueda de otras opiniones diagnés
Secula s [ Sanidad pablica y sanidad privada Falta de coordinacién
Cronicidad i DRGSR [Complejidad de s técnicas de laboratorio—3-] Costes elevados |
Deficiencia Incertidumbre-trastorno emocional
Figura |. Flujo de los principales problemas de las Figura 2. Flujo de los principales problemas de las
enfermedades raras asociados a baja prevalencia. enfermedades raras asociados @ temas sanitarios.

Fuente https://www.academia.edu/5271171/Las_enfermedades_raras_y_su_impacto_en_la_gestion_servicios
_de _salud
Organizaciones Y Asociaciones a nivel mundial

Si bien el panorama para estos pacientes luce desolador y solitario, existen a nivel mundial
organizaciones que luchan por sus derechos y abogan por mayor presupuesto para programas
de investigacion cientifica y medicamentos, entre las principales se encuentran:

EURORDIS. Es una organizacion sin animo de lucro que se inicié en Europa y en la actualidad
abarca 72 paises y 910 organizaciones a nivel mundial que luchan a favor de los pacientes de
enfermedades huérfanas en el aspecto social: promoviendo planes y estrategias para mejorar su

calidad de vida, ser su voz, luchar a favor de politicas y servicios para estos pacientes, crear


https://www.academia.edu/5271171/Las_enfermedades_raras_y_su_impacto_en_la_gestion_servicios%20_de
https://www.academia.edu/5271171/Las_enfermedades_raras_y_su_impacto_en_la_gestion_servicios%20_de
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redes y grupos de apoyo entre pacientes y aumentar la concientizacion sobre estas
enfermedades dentro de la poblacién en general (Figura 2). En el aspecto cientifico: fomentar la
investigacion y el desarrollo de tratamientos y medicamentos especificos para estas patologias
asi como su reglamentacion. Su financiacién proviene en gran parte de la Comision Europa,
Corporaciones independientes, eventos que realizan, donaciones de voluntarios y
organizaciones de pacientes. Aunque se enfoca principalmente en Europa tiene organizaciones
asociadas en continente americano en Canada, Colombia, Venezuela, Estados Unidos de

América, Brasil, Argentina y Uruguay (EURORDIS Rare Diseases Europe, 2020).

Figura 2

Logo

x EURORDIS

RARE DISEASES EUROPE

Fuente https://www.eurordis.org/sites/default/files/bigbox-eurordis.jpg

GARD. Es el Centro de informacion sobre Enfermedades Genéticas y Raras (Genetic and Rare

Diseases Information) (Figura 3), un programa creado en los Estados Unidos de Norteamérica


https://www.eurordis.org/sites/default/files/bigbox-eurordis.jpg
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por el National Center for Advancing Translational Sciences (NCATS) que recibe financiacién del
Instituto Nacional de Salud de este pais (National Institutes of Health NIH) y el Instituto Nacional
de Investigacion del Genoma Humano (National Human Genome Research Institute NHGRI). Su
objetivo es brindar informacién cientifica, confiable y actualizada en inglés y espafiol sobre
enfermedades genéticas y raras tanto a pacientes como a familiares, todo el personal de la
salud, cientificos, lideres comunitarios, redes de apoyo y publico en general. La informacion que
se encuentra en la pagina proviene del Instituto Nacional de la Salud (NIH), libros y textos
médicos, revistas cientificas, enlaces en la red y bases de datos médicos. Entre los recursos que
ofrece estan: las respuestas dadas por especialistas a preguntas formuladas por pacientes,
conferencias cientificas patrocinadas por el NIH, informacion acerca de organizaciones que
brindan apoyo, estudios de investigacion y ensayos clinicos, informacion sobre pruebas
genéticas, boletin de noticias para profesionales de la salud y guias de informacién entre otras.
(GARD., s.f.).

Figura 3

Logo

Genenc and Rare Diseases
Information Contter

Fuente https://curehht.org/wpcontent/uploads/2017/11/gard300x189.png



21

IRDIRC. El consorcio Internacional de investigaciones para Enfermedades Raras (International
Rare Disease Research Consortium IRDiRC) (Figura 4) fue fundado en el afio 2011 y esta
integrado por cientificos, genetistas, neurélogos, bidlogos y otros especialistas provenientes de
los cinco continentes y fue concebido para la consecucién de dos objetivos: aportar 200 nuevas
terapias, meta alcanzada en el afio 2017, y desarrollar los medios para diagnosticar las
enfermedades mas raras para el afio 2020, el cual esta en proceso. A lo anterior se suman tres
nuevos objetivos que se proponen alcanzar para el afio 2027: diagnosticar en menos de un afo
a cualquier potencial paciente de enfermedad rara conocida, los que no entren en esa categoria
ingresaran a estudios de investigacién; aprobar 1.000 nuevas terapias para enfermedades que
no cuenten con opciones y desarrollar metodologias para evaluar el impacto de los diagnésticos

y las terapias en pacientes con enfermedades raras. (IRDiRC. 2020).

Figura 4

Logo

IRDIRC

INTERNATIONAL
RARE DISEASES RESEARCH
CONSORTIUM

Fuente https://irdirc.org/wp-content/uploads/2018/02/ IRDiRC-logo-
about_edited-285x160.jpg


https://irdirc.org/wp-content/uploads/2018/02/%20IRDiRC
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ORPHANET. En los afios 80 se dio el crecimiento y desarrollo de la internet y en 1993 Marc
Andreesen creo el navegador "Mosaic" que dio paso a una navegacion mas rapida y eficaz hasta
llegar a lo que se conoce hoy en dia (Historia del internet, s.f.). Con estos avances surge en
1997 en Francia “Orphanet” (Figura 5) portal de informacién sobre enfermedades raras y
medicamentos huérfanos cuyos objetivos son: visibilizar las enfermedades raras a la comunidad
médico-cientifica creando el cddigo ORPHA con el cual se clasifican las enfermedades huérfanas
y se crea un lenguaje comun para mejor entendimiento; ofrecer informacién gratuita de calidad
y accesibilidad a la misma tanto para los profesionales de la salud como para pacientes y demas
usuarios de internet, la cual cuenta con datos cientificos sobre epidemiologia, rasgos
fenotipicos, consecuencias a nivel funcional de cada enfermedad y relacién gen/enfermedad
entre otros, informacion que es traducida al inglés, espafiol, francés, italiano, portugués,
aleman, holandés, griego, polaco, ruso y eslovaco; mejorar la comprension de esta patologias
mediante el trabajo mancomunado de expertos de la salud, investigadores y pacientes para
mejorar los diagndsticos, tratamientos y atencidén que recibe esta poblaciéon. Orphanet es
financiada principalmente por el Instituto Nacional Francés de la Salud y la Investigacién médica
INSERM, la Direccion General de Salud Francesa DGS y la Comisién Europea a través de
OrphaNetWork, asi como patrocinadores no financieros pero de los que recibe apoyo en
servicios y experiencia como la Organizaciéon Mundial de la Salud OMS y el Centro de
Informacion sobre Enfermedades Genéticas y Raras GARD. Entre sus servicios estan:

enciclopedia gratuita de enfermedades raras en inglés, la cual ira siendo traducida a otros
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idiomas; listado de medicamentos huérfanos desarrollados y en vias de desarrollo, inventario y
clasificacion de enfermedades raras; enciclopedia de recomendaciones, guias medicas de
atencion en emergencia y para la anestesia, guias para la practica clinica; boletin bimensual de
noticias sobre actualidad cientifica y politicas relacionadas con enfermedades huérfanas y sus
medicamentos en francés, italiano e inglés; informes tematicos; directorio de recursos como
centros de atencidn, expertos, laboratorios, ensayos clinicos y asociaciones de pacientes entre
otros, todo referente a las enfermedades huérfanas dentro de la Unién Europea. (Orphanet.,
2020).

Figura 5

Logo

orphanet

Fuente https://enfermedades-raras.org/images/pOrphanet.jpg

RARE CONNECT. Es una plataforma sin fines de lucro creada por pacientes, familiares y

comunidades de enfermedades raras para comunicarse, compartir experiencias, diagnosticos,
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tratamientos, avances y cualquier tipo de informacién sobre sus patologias (Figura 6). Tiene un
foro seguro y moderado por expertos, con servicio de traduccién y sin costo para poder
conectar a todos los pacientes sin importar el pais e idioma de origen. Cada enfermedad
huérfana tiene su propia comunidad y moderadores voluntarios pertenecientes a diversas
asociaciones, cuenta con grupos de discusion y en el futuro planea integrar el componente
investigativo. Es apoyada por organizaciones como EURORDIS y Care4Rare y financiada por

fuentes corporativas. (Rare Connect, s.f.).

Figura 6

Logo

RareConnect:

Fuente https://www.rareconnect.org/images/logo_horizontal_colour.4832ca.png

Contextualizacion de las enfermedades huérfanas en Colombia
Lo que es comun a la definicién mundial de enfermedad huérfana y que todas las patologias

cobijadas bajo este concepto comparten es la baja prevalencia, sin embargo esta variara de un


https://www.rareconnect.org/images
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pais a otro. De acuerdo con lo expuesto por el Ministerio de Salud y proteccion social

colombiano (2020) en su pagina https://www.minsalud.gov.co/salud/publica/PENT/Paginas
lenfermedades-huerfanas.aspx:

En Colombia una enfermedad huérfana es aquella crénicamente 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. (Ley 1392 de
2010/Ley 1438 de 2011).
Enfermedades Raras
Este tipo de enfermedades pueden ser comunes para una regién del mundo y a su vez ser
poco habituales en otro punto del planeta, tienen un alto nivel de complejidad y son debilitantes
a largo plazo y en algunos casos mortales. Dentro de las enfermedades raras la mayoria son de
origen genético, pero también incluyen categorias como enfermedades autoinmunes,
malformaciones congénitas, canceres de baja frecuencia y enfermedades de tipo infeccioso.
(Ministerio de salud y proteccién social. (2020).
Enfermedades ultra huérfanas
Comparten todas las caracteristicas propias de las enfermedades huérfanas asi como de las
enfermedades raras, pero se distinguen de las anteriores por tener una prevalencia poblacional
de 0,1 a 9 casos por cada 100 mil personas. (Ministerio de salud y proteccién social. (2020).

Enfermedades olvidadas


https://www.minsalud.gov.co/salud/publica/PENT/Paginas%20/enfermedades-huerfanas.aspx
https://www.minsalud.gov.co/salud/publica/PENT/Paginas%20/enfermedades-huerfanas.aspx
http://ec.europa.eu/health/archive/ph_threats/non_com/docs/raredis_comm_es.pdf
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Comprenden al grupo de enfermedades de tipo parasitario que afectan generalmente a
poblaciones en pobreza extrema con acceso limitado a los servicios de salud, debido a que
viven en regiones rurales de dificil acceso o zonas en barrios marginales. Por lo anterior muchas
veces son condiciones desatendidas u olvidadas que requieren de un abordaje multisectorial.
(Ministerio de salud y proteccién social., 2020).

Etiologia y diagndsticos mas frecuentes en Colombia

A nivel mundial se desconoce la causa exacta de una enfermedad huérfana, pero la mayoria
de ellas tiene su origen en factores genéticos por mutaciones especificas en genes
determinados, sin embargo este no es el Unico factor y algunas tienen asociadas factores
hereditarios, congénitos, autoinmunes, ambientales y quimicos, los cuales se pueden dar de
forma aislada o en combinacion con los factores genéticos. (Ministerio de salud y proteccién
social, 2020). De acuerdo con los reportes del Protocolo de Vigilancia en Salud Publica
Huérfanas-Raras cédigo: 342 del Instituto Nacional de Salud y el Ministerio de Salud y
Proteccion Social colombianos (2017), al finalizar Junio del ano 2018 habian sido diagnosticadas
31.870 personas como pacientes de alguna enfermedad huérfana-rara y los diagndsticos mas
frecuentes fueron Esclerosis miultiple, Enfermedad de Von Willebrand, Sindrome de Guillain
Barré, Miastenia gravis, Fibrosis quistica, Hipopituitarismo, Esclerosis sistémica progresiva, y
Enfermedades de las neuronas motoras, afectando mayormente a la poblaciéon del sexo
femenino y concentradas principalmente en ciertas zonas del pais: Bogota, Antioquia, Valle del
Cauca y Cundinamarca. (Instituto Nacional de Salud y Ministerio de Salud y Proteccion Social,

2017).
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Marco legal en Colombia para las enfermedades huérfanas

En Latinoamérica, Colombia es uno de los paises que mas ha trabajado en el desarrollo de un
marco juridico que garantice la proteccién y los derechos de estos pacientes. Si bien es cierto
que hay mucho trabajo por delante en el mejoramiento de politicas publicas especificas y
diferenciales para los pacientes y sus familias, se deben reconocer las Leyes, Decretos y
Resoluciones que el Gobierno Nacional en diferentes periodos ha creado.

Decreto 0481 de 2004

Mediante este decreto el Gobierno colombiano establece normas que incentivan la oferta de
medicamentos vitales e irremplazables para la vida de los pacientes, pero que no se encuentran
disponibles en el pais. Lo cual en el caso de las enfermedades huérfanas es crucial ya que al ser
enfermedades de muy baja prevalencia a nivel mundial, no se desarrollan medicamentos
especificos para estas condiciones por su baja rentabilidad econémica. (Ministerio de la
Proteccion social, 2004).

Ley 1392 de 20170.

Esta Ley decretada por el Gobierno de Colombia el 02 de Julio de 2010 es de suma relevancia
para toda la comunidad de enfermedades huérfanas, porque son denominadas y reconocidas
como de especial interés no solo para el Sistema de Salud Nacional sino para el estado, quien
busca garantizar la proteccion social tanto a los pacientes como a sus cuidadores. Ilgualmente
establece que la prevalencia de estas enfermedades en Colombia serd de 1 por cada 2.000
personas, lo que posteriormente sera modificado; establece principios rectores, todo lo

referente a los medicamentos y financiacién de estas enfermedades, deberes y obligaciones del
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gobierno, el registro nacional de pacientes con enfermedades huérfanas, los centros para el
manejo de las mismas, el abordaje y manejo integral de estas patologias entre otros. (Ministerio
de Salud, 2010, p.1).
Ley 1438 de 20117
Esta Ley con el Articulo 140 hace una modificacion al Articulo 2 de la Ley 1392 de 2010, en
lo referente a la prevalencia establecida en Colombia para las enfermedades huérfanas:
"Articulo 2°. Denominacién de las enfermedades huérfanas. Las enfermedades huérfanas son
aquellas cronicamente 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. Las enfermedades olvidadas son propias de los paises en desarrollo y
afectan ordinariamente a la poblacion mas pobre y no cuentan con tratamientos eficaces o
adecuados y accesibles a la poblacion afectada.
Paragrafo. Con el fin de mantener unificada la lista de denominacién de las enfermedades
huérfanas, el Ministerio de la Proteccién Social emitira y actualizara esta lista cada dos anos
a través de acuerdos con la Comision de Regulacién en Salud (CRES), o el organismo
competente" (Ministerio de Salud, 2011, p.48).
Decreto 1954 de 2012
Con este decreto el Gobierno Nacional busca proporcionar mayor conocimiento sobre estos
casos para que se desarrollen protocolos de tratamiento que cubran todas las necesidades de
los pacientes y se dé seguimiento a las entidades que los atienden, implementando el sistema

de informacién de pacientes con enfermedades huérfanas; es de caracter impositivo para las
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Entidades Promotoras de Salud (EPS), Instituciones Prestadoras de Servicios de Salud (IPS),

Direcciones Departamentales y municipales de salud entre otras. Todas las anteriores deben

entregar al Ministerio de Salud y Proteccion Social la informacién de los casos detectados para la

recopilacion y consolidacién de la informacién. (Ministerio de Salud y Proteccién Social, 2012).

Resolucion 430 de 2013

De acuerdo a lo expuesto por el Ministerio de Salud y Proteccion Social del Gobierno

colombiano, bajo esta resolucién se definié el listado de enfermedades huérfanas en Colombia

mediante una mesa de trabajo integrada por agremiaciones como Fecoer, Acopel, Fundacién

Fibrosis Quistica, Liga contra la Hemofilia en representacion de los pacientes: Sociedades

cientificas y la academia representadas por la Asociacién Colombiana de Genética Humanay la

Asociacion Colombiana de Neuropediatria. La mesa de trabajo se apoy6 en los listados de

enfermedades huérfanas identificadas a nivel mundial (Orphanet) para realizar su

determinacién. (Asi vamos en salud, 2020, p.1).

Resolucion 3681 de 2013

Mediante esta Resolucién el Ministerio de Salud y Proteccién Social del gobierno colombiano

establece los requerimientos de informacién para la elaboracién del censo nacional de pacientes

con enfermedades huérfanas:

La presente resolucién tiene por objeto definir los contenidos y requerimientos

técnicos de la informacion a reportar por una Unica vez a la Cuenta de Alto Costo,

para la elaboracién del censo de pacientes con enfermedades huérfanas (Ministerio de Salud

y Proteccidn Social, 2013, p.1)



30

Ley 1751 de 2015

El Congreso de Colombia decreta esta Ley en el afio 2015 para regular el derecho
fundamental a la salud. En el Articulo 11 de la misma se da una mencién especial a los
pacientes de enfermedades huérfanas como sujetos de especial proteccion del Estado
colombiano. (Ministerio de Salud y Proteccién Social, 2015, p.7).
Resolucion 2048 de 2015

Esta Resolucion expedida el nueve de Junio de 2015 no solo actualiza el listado de
enfermedades huérfanas existentes sino que da a cada patologia un nimero de identificacion, el
cual se incluye en el anexo técnico (p.3-18). Lo anterior ayuda a que tanto las Entidades
Promotoras de Salud (EPS), Instituciones Prestadoras de Servicios de Salud (IPS), Direcciones de
salud a nivel distrital y municipal tengan un mismo sistema de informacién y reporte de datos
en lo referente a estas enfermedades. (Ministerio de Salud y Proteccion Social, 2015).
Decreto 780 de 2016

Mediante este Decreto de mayo 06 de 2016, en los Articulos 2.8.4.1 y 2.8.4.10 se establecen
condiciones y procedimientos para la implementacién del Sistema de informacién de pacientes
con enfermedades huérfanas, segun lo establecido en el Articulo segundo de la Ley 1392 de
2010, con el objetivo de tener informacion periddica, sistematica y seguimiento de las entidades
de salud responsables, al igual que obligatoriedad y divulgacién. (Ministerio de Justicia Sistema
Unico de Informacién Normativa, 2016).
Resolucion 0651 de 2018

El primero de Marzo de 2018 el gobierno nacional mediante esta Resolucién establece:
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La habilitacién de los centros de referencia de diagnéstico, tratamiento y farmacias para la

atencion integral de las enfermedades huérfanas asi como la conformaciéon de la red y

subredes de centros de referencia para su atencion (Ministerio de Salud y Proteccién Social,

2018, p.1).
Resolucion 5265 de 2018

Con esta Resolucion del 27 de Noviembre de 2018 se deroga la Resolucion 2048 de 2015
Resolviéndose: actualizar el listado de enfermedades huérfanas (versién 3.0) el cual aplica a
Entidades Promotoras de Salud (EPS), Instituciones Prestadoras de Servicios de Salud (IPS),
Direcciones o Secretarias de Salud distrital, municipal y Departamental, se asigna nimero de
identificacién para la enfermedad huérfana, se publica el listado y se hace notificacion al
SIVIGILA de los casos notificados. (Ministerio de Salud y Proteccién Social, 2018, p.2-25).
Ley 1980 de 2019

Mediante esta Ley se crea en Colombia el programa de Tamizaje neonatal para la deteccion
temprana de enfermedades relacionadas con errores congénitos del metabolismo y otro tipo de
enfermedades de orden genético. (Ministerio de Salud y Proteccion Social, 2019, p.1).
Resolucion 946 de 2019

El 22 de Abril de 2019 mediante la Resolucion 946 se resuelve dictar nuevas disposiciones
en lo referente al registro Nacional de pacientes con enfermedades huérfanas: datos
sociodemograficos, datos de vinculacién al SGSSS, datos de la enfermedad y evolucion del
paciente; igualmente se dictan disposiciones en lo referente a la notificacidn al Sistema de

Vigilancia en Salud publica SIVIGILA. (Ministerio de Salud y Proteccién Social, 2019).
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Resolucion 205 de 2020

Esta Resolucidon expedida el 17 de Febrero de 2020 favorece a los pacientes de
enfermedades huérfanas en lo referente a tratamientos y medicamentos de estas patologias, los
cuales son de alto costo. En el Articulo decimo se establece la financiacion de los medicamentos
para enfermedades huérfanas y en la Resolucion 206 de 2020 expedida el mismo dia, se
encuentra el listado con el presupuesto asignado a cada Entidades Promotoras de Salud (EPS).
(Ministerio de salud y Proteccién Social, 2020).
Epidemiologia de las Enfermedades huérfanas en Colombia

En el afio 2013 el Ministerio de Salud y Proteccién Social con base en los datos registrados
por las Entidades Promotoras de Salud (EPS), Instituciones Prestadoras de Servicios de Salud
(IPS), Direcciones de Salud Departamentales, distritales y municipales entre otras, reporté
13.238 pacientes de enfermedades huérfanas. (Ministerio de salud y proteccién social, 2020).
Posteriormente, en el Boletin de Prensa Numero 036 de 2020 confirmé que el Registro Nacional
de pacientes con enfermedades huérfanas reportaba 52.753 casos y el Listado oficial de
enfermedades huérfanas reconocidas por el Sistema de Salud Colombiano establecia 2.190
enfermedades con base en la ultima actualizacién realizada mediante la Resolucién 5265 de
2018. El 32% de los casos registrados pertenecen a las siguientes enfermedades en orden de
cantidad de casos diagnosticados (Figura 7): Esclerosis Multiple 5,8% (3.077 casos), Déficit

congeénito del factor VIII 5,5% (2.912 casos), Enfermedad de Von Willebrand 5,5% (1.777
casos), Sindrome de Guillain-Barré 3,4% (1.777 casos), Miastenia grave 2,4% (1.245 casos),

Displasia broncopulmonar 2,1% (1.091 casos), Drepanocitosis 2,0% (1.060 casos), Esclerosis
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sistémica cutanea difusa 1,7% (919 casos), Enfermedad de Crohn 1.7% (892 casos) y Fibrosis

quistica 1,7% (885 casos). (Ministerio de Salud y proteccién Social, 2020).

Figura 7

Principales prevalencias

Tabla 1. Diez primeras prevalencias de Enfermedades Huérfanas en el Registro Nacional (32%%), Colombia, 2013-2020

Nombre de E.H. Numero de Casos

ESCLEROSIS MULTIPLE 3.077

DEFICIT CONGENITO DEL FACTOR VIII 2912

ENFERMEDAD DE VON WILLEBRAND 2.910
SINDROME DE GUILLAIN-BARRE 1777
MIASTENIA GRAVE 1.245
DISPLASIA BRONCOPULMONAR 1.081
DREPANOCITOSIS 1.060

ESCLEROSIS SISTEMICA CUTANEA DIFUSA 919
ENFERMEDAD DE CROHN 892

FIBROSIS QUISTICA 885

%

58

1,7

Fuente: Bodega de Datos de SISPRO, Registro PEH, Sivigila, con los datos de MIPRES, con corte al 31/01/2020. Consultado 13/02/2020

Fuente https://www.minsalud.gov.co/Paginas/Colombia-asume-el-reto-de-la-atencion-integral-para-

enfermedades-huerfanas.aspx

La piramide poblacional (Figura 8) muestra que entre los cero a 14 afios se reportan mas casos

de hombres con enfermedades huérfanas, pero de los quince afios en adelante hay mayores

reportes de casos de mujeres con enfermedades huérfanas. (Ministerio de Salud y proteccion

Social, 2020).
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Figura 8

Pirdmide Poblacional

Piramide poblacional de personas reportadas en el registro de enfermedades huérfanas, Colombia, 2013-2020
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Fuente: Cubo de personas con enfermedades huérfanas, consultado el 12 de febrero de 2020

Fuente https://www.minsalud.gov.co/Paginas/Colombia-asume-el-reto-de-la-atencion-integral-para-
enfermedades-huerfanas.aspx

Con base en la ubicacion geografica (Figura 9), la zona del pais en donde hay mas casos
reportados es Antioquia 21,1% (11.108 casos), seguida por Bogota 18,9% (9.963 casos), Valle
13,0% (6.844 casos), Cundinamarca 4,8% (2.512 casos), Santander 3,8% (2.022 casos), Atlantico
3,2% (1.685 casos), Bolivar 2,6% (1.392 casos) y Risaralda 2,6% (1.357 casos); los anteriores

datos son a corte de 31 de Enero de 2020. (Ministerio de Salud y proteccion Social, 2020).



Figura 9

Ubicacion de Casos Reportados 2020
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31/01/2020.
Consultado 13/02/2020

Fuente https://www.minsalud.gov.co/Paginas/Colombia-asume-el-reto-de-la-atencion-integral-para-

enfermedades-huerfanas.aspx

El dltimo boletin epidemiolégico semanal (BES) del Instituto Nacional de Salud y el Ministerio

de Salud con corte en la semana 52 de 2019 (22 al 28 de Diciembre) registra en su Tabla de

Mando Nacional el comportamiento de las enfermedades huérfanas por departamento (Figura 10)

mostrando un incremento en el total nacional a esa fecha de 17.973 casos, siendo Bogota quien

presenta la mayor cantidad (4.945), seguida de Antioquia (4.475) y Cali (2.491). (Instituto

Nacional de Salud, 2019, p.26).


https://www.ins.gov.co/buscador-eventos/BoletinEpidemiologico/2019_
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Figura 10

Boletin Epidemioldogico 22 a 28 Diciembre de 2019

Comportamiento de la noftificacion por departamento a semana 52

Decremento
Incremento
Desnutricldn Hepatitis
Canceren Céncer
Bajo peso al P—. Cdncer de dewello (hagas Chagas Chik agudaen | Defactos Diffeia Fiebre BCy
facer 18 2 agudo crénico Uiy menores de | congénltos amarilla | colnfeccidn
dnco afos B0
L EME 583058505850 58(5./88/5./285. §o585n
Departanenio | £ §| 25/ E 3/ 53 2 EBER BB EIEERE: EB|E§|EE
S SRISHR EISRISESRISHER S SR 5HER(SHER ERIEHER
e EE: ¥ |24 |04 (L4 |44 |44 EENE:
5|4 ol o of of s Blox o o o 1w 1
2423 175 185 1 3 0 1| 50 . 56 852/ 1 1 ! 0 433
ni wl o 2l o 15 8 158 2o sl sl o 0 ol 9
436 19| i3 o o 3] el s 406 m3| w4 o 0 I
56 ] 38 ol ol ol 13 1] ae] a08] 127 [ of 112 11
4680 35| 36| smfnaz rlvan| 3| of 7 ol of ] van] 2| 12 FE of 0] &1
e s w| [ [ w] m ol ol o[ ol 4 ] o] doml | ] o o o W
531) 51 48] 63 1 570 93 5 17 1 L] ) 1 | o 1 0 19
18 10 B o o o of o 1 52 [ m o o o & 12
w1 4] 4 e 154 ] a] of of of o 7 152 ] w0 o "
I ] sl 66 1] of of o wil @ w0 0 ol 13 13
426 47 ﬂ 5 w m of of o o ool w0 el of o of 4 4
FOFI 2 v w a o W a =2 110 of o S E of 1| 1
[Cauc A s S 7o 1] sl @] of of 1 o w8 1 o 1 [3 o] vad
Cosal | s 2| m[ s ms| ] e 3 3 A 7 170 o 4 a1 [T
Choco ] 18 m| | 4 1 sl 13 o 1] o o 2] o o 5 [
Cérdoba I EIE EIEE 176 wo[ o qf 55 ol =] ®
Cundinarmarca 1.140] 1518 12 3 | asl A of 2 T E3 o m
Guainia w8 s ] A A o o [ ] 2 5 ol o s m
Guaviarg al w3 o a4 w4 A of of 1 0 54 7 [ ol o 18] 14
luila 473 ads) szi sl o7 sal mof  of o o o 37 s | | M| o o o
La Guajira 461 soal |l wm| | ol o] a3l o] of o o s A wl w wm ow o o w
Wagdalena RO B D = 589 4 s 17 ol of w19
N [ E I I 343 47 a0l 1 sal 3 o of =
sy sae] 4] [ eal 150 ol o o o B4 fl gl 1 [ of o 5
3 a4l a6] [ o8] el 1@ o of I s 57| ; e 3 n] 8 o o 1@
al e wl o . 5] 3w s o o of o 7 7 76 of o 13
I T w w0 o o o 136) ] b gl el o] o e
D 142 sl o o o o 8.2 ] w0 Mmoo of »
1) 1l 2 3 ] of of o of of o 5 s [ wos o o 2 o
Santa Marta D.E wl w| w n| nw| s W of o o o g6 1| 2| o 0 w o of o @ =
Santander 542 557] 104 1T [ I sl 64 o o 118
Sugre w0l 0| o A e [7 o 1 HEF o 0 w7 el o of [ n
Tolima DD B of 1 o 318 I w1 o o =
[Valle 97| 1233 175, 648 ml w1 o of ng 7| o] soo] s ] 3 w23 o o 174
Vaupés el ) o ol of o] ol of of of of of of eaf ] w{ s o o 0 ﬁ of o 3 2
Vichada ?‘iﬁ [ A 6 ol o of ol of wl ] [ s o o ] o 2 15 ol o a7
Total nadional 16.283) 18.994] 1.710] 1.780] 3.447] 543 23] sese| 52| 2| 3| tes| map| 30 11446 16.978) 6aee] 7eve] 6| an] vaes] am{a3s3 7emeat] 1435 o o 2270] 2918
= IstiruT Ls informarion &3 natificeda semanalmente par las entidades territoriales (ET) &l Instituto Naciansl de Salud (11M5) & trevés del
» Q:ﬁ'l‘;"“ bE Sistems de viglanciaen salud pdblice (Sivigla). Bl nlmera de casos, puede varier después de que se reslizan unidades de
- andlisiz en les ET para el guste y s clasficecidn de casoen cadseventn

Fuente https://www.ins.gov.co/buscador-eventos/BoletinEpidemiologico/2019_Boletin_epidemiologico
_semana_52.pdf


https://www.ins.gov.co/buscador-eventos/BoletinEpidemiologico/2019_
https://www.ins.gov.co/buscador-eventos/BoletinEpidemiologico/2019_

El boletin epidemioldgico semanal (BES) con corte en la semana 12 de 2020 (15 al 21 de
Marzo), registra en su Tabla de Mando Nacional (Figura 11) un acumulado total nacional a esa
fecha de 3.521 casos, con un incremento importante en los departamentos de Antioquia,

Santander y Tolima. (Instituto Nacional de Salud, 2020, p.27).
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Figura 11

Boletin Epidemiologico 15 al 21 Marzo de 2020
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Problematicas de las personas con enfermedades huérfanas y sus familias

Los pacientes con este tipo de patologias al igual que su ndcleo familiar experimentan las

etapas de afrontamiento que toda persona tiene ante cualquier enfermedad grave, sin embargo

ellos deben pasar por etapas previas de incertidumbre adicional antes y después de recibir su

diagnostico, lo anterior se debe a que es muy dificil obtener un diagndstico exacto en un tiempo

prudencial por lo que la enfermedad puede avanzar sin control e incluso llegar a la muerte

prematura antes de ser debidamente diagnosticada. Generalmente un diagnéstico definitivo

puede tardar minimo cinco afios debido tanto a la diversidad de enfermedades huérfanas

existentes, que en algunos casos presentan sintomatologias iniciales parecidas a las de

enfermedades comunes, enfermedades mentales o a las de otras enfermedades huérfanas,

como al desconocimiento de los médicos de atencién primaria sobre estas enfermedades que

durante el trascurso de su carrera es probable que vean en contadas ocasiones o en ninguna, y

al alto costo de examenes especializados que son necesarios para su diagnéstico. A lo anterior

se suma el tener que transitar por el Sistema de Salud durante afios en citas innumerables de un

médico a otro y recibir tratamientos no adecuados o erréneos para poder resolver el enigma de

“;Qué es realmente lo que tengo? “.

Un aspecto del que poco se habla es el de la falta de sensibilizacion social tanto de los

profesionales en salud como de la sociedad en general, el cual empieza con la forma con la que

se da el diagnodstico al adulto o a los padres en el caso de un menor de edad y prosigue con las

distintas estigmatizaciones y exclusiones que el paciente recibird en diversos contextos de la
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vida: laboral, social, educativo, comunitario, relacional, etc., directa o indirectamente las cuales

repercutiran en la estructura familiar (Chaves Restrepo, A., s.f.).

Una vez se tiene un presunto diagnostico, es posible que con el avance de las

manifestaciones clinicas de la enfermedad este cambie hasta llegar al definitivo, llevando al

paciente y a su familia no al final del camino sino a una odisea que apenas inicia al descubrir

que no existe mucha informacién y/o investigacion sobre su patologia, particularmente si

dentro de las ya enfermedades huérfanas es de poca prevalencia; que las opciones de

tratamientos son limitadas tanto por los altos costos que implican como por la ausencia de

tratamientos especificos como de centros integrales especializados para el abordaje de estas

condiciones; dificultades econémicas y familiares por pérdida de autonomia, aislamiento social

y consecuencias asociadas al mismo (Ministerio de Salud y Proteccion Social, 2020); falta de

concienciacidn entre los diversos profesionales en salud sobre: qué, cudles y como son las

enfermedades huérfanas, problematicas psicosociales de los pacientes y promocién en salud

con enfoque poblacional especifico a estos pacientes y sus familias; escasa interdisciplinariedad

entre los grupos de trabajo que asistirdn al paciente y ausencia de psicélogos y trabajadores

sociales en los mismos, los cuales son vitales para afrontar y enfrentar esta problematica que va

mas alla del aspecto médico-clinico, permeando todo el contexto psicosocial de los actores

involucrados, pudiendo llegar incluso al punto de desestabilizar la estructura familiar por los

todos los desafios cotidianos que sus miembros deben enfrentar a nivel emocional, econémico,

cultural y social, sin olvidar los desafios burocraticos en la lucha por servicios de salud,
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atencion, tratamientos, medicamentos y la falta de seguimiento a los pacientes afectados por
parte de las entidades de vigilancia en salud (Chaves Restrepo, A., s.f.).

El Doctor en Medicina Manuel Posada de la Paz (2008) en su articulo “Las enfermedades raras
y su impacto en la gestion de los servicios de salud” (Figura 12) hace hincapié en otros
problemas asociados a las mismas:

se pudo constatar la variedad de problemas que estos pacientes y sus familias soportan,

pero quizas cabe destacar aquellos procedentes de la falta de informacion sobre recursos,

los debidos a la ausencia de una actualizacion médica adecuada, las dificultades para la

coordinacion entre la Atencién Primaria y la especializada, la ausencia de experiencia

profesional, los problemas econémicos y sociales y la falta de sensibilizacién social .En

definitiva, suponen una gran carga social y familiar y se sienten olvidados (p.162).
Medicamentos huérfanos

No es un secreto que por su gran demanda los medicamentos generan grandes ganancias
econdmicas a las industrias farmacéuticas, sin embargo, los medicamentos para enfermedades
huérfanas no son rentables econdmicamente y tal vez por esto no se realizan grandes
investigaciones para su creacién, produccién y comercializacion. En 1968 se empled este
término por primera vez para describir sustancias medicas no disponibles en el mercado,
posteriormente en 1982 este concepto se empled definitivamente para los medicamentos de
enfermedades huérfanas que por sus altos costos de produccidon y comercializaciéon no generan
interés a los empresarios de esta industria, Estados Unidos de Norteamérica es uno de los

paises abanderados con la creacién de un programa de desarrollo de productos huérfanos
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(Takeda, s.f). Muchas enfermedades huérfanas emplean medicamentos de otras enfermedades

comunes debido a que no existen medicamentos especificos para ellas.

Figura 12
Problemas Asociados
Tipos de problemas Principales dificultades especificas
Asistenciales Requieren la coordinacién entre la asistencia primaria y la asistencia
especializada
Precisan de la intervencion de expertos de alto nivel
Necesitan de enfoques multidisciplinares
Requieren de centros de referencia integrales, que abarquen diagnos-
tico, tratamiento, seguimiento e investigacion
Informacién y formacion Falta de informacién adecuada
Falta de actualizaciéon profesional (médicos, enfermeras, trabajadores
sociales, etc.)
Investigacién Faltan tratamientos efectivos

Ausencia de rentabilidad para la industria farmacéutica

Gran dificultad para poder desarrollar investigacién debido al bajo
nimero y a la ausencia de concentracién de la experiencia

Desconocimiento de la realidad epidemiolégica, diagnéstica, clinica y
terapéutica

Econémicos y propiamente vitales Modifican negativamente la calidad de vida de los afectados y de sus
familias
Imponen una gran carga psicoldgica y social
Suponen elevadas cargas econémicas para las familias

Conllevan un alto coste sociosanitario para los sistemas nacionales
de salud

Sociales y educativas Medidas para atender a sus necesidades educativas especiales
Medidas para su integracién laboral y social

Sensibilizacién social Falta de sensibilizacion social para promover una gestion armonizada
e integral de los recursos disponibles

Tabla |. Principales problemas asociados a las enfermedades raras.

Fuente https://www.academia.edu/5271171/Las_enfermedades_raras_y_su_impacto_en_la_gestion_servicios_de_salud
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Investigacion en enfermedades huérfanas

Rosselli, D. & Rueda, J.D. (2011) afirman que si bien el interés por la investigaciéon de
enfermedades huérfanas ha aumentado en los ultimos afios, también es innegable que esta
representa muchos desafios para los investigadores debido a: las dificultades para encontrar
una muestra de estudio representativa como consecuencia de la baja prevalencia de estas
enfermedades, la dificultad para reclutar voluntarios por la dispersion geografica de las
enfermedades, los dilemas éticos y la negativa de los familiares a cualquier participaciéon. Con
base en lo anterior los estudios clinicos de enfermedades huérfanas no tienen alta validez,
confiabilidad y variabilidad en comparaciéon con los estudios de enfermedades comunes (p.
9,11).
Enfermedades huérfanas, discapacidad y empoderamiento

La Federacién Colombiana de Enfermedades Raras FECOER (s.f.) en su pagina oficial expresa
un concepto muy real de lo que es la heterogeneidad dentro de las enfermedades huérfanas:

Estas enfermedades ni pueden tratarse en todos los casos con politicas para enfermedades

cronicas, porgue no todas lo son, ni exclusivamente como enfermedades de alto costo, pues

algunas son compatibles con calidad de vida normal si se detectan a tiempo, ni con planes o

programas exclusivos para discapacidad, por sus tipologias particulares.

Lo anterior es de gran relevancia para tener una perspectiva diferente respecto a las infinitas
posibilidades de desarrollo personal que tienen estos pacientes a pesar de su patologia y se

concatena con la definicion de discapacidad que en el afio 2013 el congreso de Colombia dio al
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decretar la Ley 1618 para garantizar los derechos de las personas con discapacidad. En el
Articulo 2 numeral 1 se da la siguiente definicion de discapacidad:

Personas con y/o en situacion de discapacidad: Aquellas personas que tengan deficiencias

fisicas, mentales, intelectuales o sensoriales a mediano y largo plazo que, al interactuar

con diversas barreras incluyendo las actitudinales, puedan impedir su participacion plenay

efectiva en la sociedad, en igualdad de condiciones con las demas (p.1).

La anterior definicién es de gran relevancia para todos los implicados, porque no expone la
discapacidad como una barrera sino a esta ultima como externa a la persona que tiene alguln
tipo de deficiencia y no hace de la misma una barrera en si. En muchos casos el ndcleo familiar,
amigos cercanos al paciente y la sociedad en general hacen de la enfermedad huérfana y toda
su sintomatologia una barrera para el desarrollo del proyecto de vida, no se dan cuenta que son
las estructuras mentales, pre condicionamientos y prejuicios individuales y sociales la verdadera
barrera que condiciona el desarrollo, interaccién y posibilidades del ser y de ser de estas
personas. No se trata de ignorar los desafios propios que traen estas condiciones de salud sino
de hacer y sacar lo mejor de cada uno desde el empoderamiento, factor clave en el
mejoramiento de la calidad de vida y el bienestar individual y comunitario.

Al buscar la traduccién de esta palabra del inglés al castellano, es posible encontrar
definiciones como: dar poder, potenciar, dar autoridad, entre otras. Es importante tener claro
que el empoderamiento no pretende ser una solucién mdgica a los problemas individuales,
sociales y comunitarios presentes en un contexto particular, sino que busca el desarrollo, la

movilizacién y promocion de los recursos y potencialidades internas y externas inherentes a
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estos actores, con el fin de contribuir a su desarrollo, bienestar y mejoramiento en la calidad de

vida con base en conceptos como prevencion, compromiso, proactividad y participacion activa,

en concordancia con el respeto a la diversidad y relatividad cultural propias (Musitu Ochoa, G.,

Herrero Olaizola, J., Cantera Espinosa, L., & Montenegro Martinez, M., 2004) (Silva, C., Loreto &

Martinez, M., 2004). Son precisamente los desafios y retos que conllevan estas enfermedades de

baja prevalencia los que pueden llevar a estas personas a transformar su realidad desde el

planteamiento de metas, reconocimiento de las fortalezas internas y externas, establecimiento

de metas y objetivos de vida en correspondencia con acciones puntuales para conseguirlos y

que contribuyan a vivir con plenitud a pesar de.

Propuestas para mejorar la inclusion social de pacientes con enfermedades huérfanas

Al recorrer el marco legal que en materia de enfermedades huérfanas se ha ido

constituyendo desde el aiio 2010 en Colombia, es innegable que dentro de Latinoamérica es

uno de los paises abanderados en la lucha por visibilizar y establecer derechos constitucionales

para la personas de esta comunidad. Opinién y Salud Revista Digital (2020) revelé que el

Ministerio de Salud y Proteccidn social se encuentra desarrollando un Modelo de atencion

integral para estos pacientes en el que se mejore la gestion con las Entidades prestadoras de

salud y las aseguradoras para tener diagnosticos y tratamientos oportunos, eliminar las barreras

de acceso en atencion y contribuir a la calidad de vida de los pacientes y sus familias. No cabe

duda que estas patologias representan un reto para los sistemas de salud no solo en

diagnodstico y tratamiento sino en atencion inter y transdisciplinar, integracién de los

profesionales de la salud, desarrollo de investigaciones y ensayos clinicos, incentivos para la
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investigacion y desarrollo de medicamentos huérfanos a nivel nacional, inclusién social
educativa y laboral, equidad en el acceso a la salud y la proteccidn social, sensibilizacién social
y educacién sobre la misma son algunos de los retos por afrontar y resolver en esta poblacion
minoritaria segun lo citan Chaves Restrepo, A. & Denis, M. (2017).

Una de las propuestas para mejorar la inclusién social de pacientes con enfermedades
huérfanas y que es clave en el empoderamiento del paciente es el apoyo integral, segin lo
expresa la actual presidenta de la Federacién Colombiana de Enfermedades Raras FECOER Eliana
Sepulveda. Ese apoyo integral tiene que ver con el apoyo familiar y buenas relaciones
intrafamiliares; apoyo social del contacto con otros pacientes, la asesoria y apoyo de
asociaciones u organizaciones de enfermedades; informacién completa, veraz y el conocimiento
sobre su enfermedad y tratamientos para la misma, tanto para alcanzar mayor integracion social
como continuidad en los tratamientos prescritos (Radio Santa Fe CM., 2020), combatir el
aislamiento de los pacientes y sus familias con el apoyo de las nuevas tecnologias de la
comunicaciéon creando redes de apoyo para compartir experiencias entre pacientes (Cortés, F.,
2015, p.430) y explorar posibilidades laborales y/o educativas para esta poblacion.

Importancia de la formacién de redes y grupos de apoyo

Para los pacientes de enfermedades huérfanas y sus familias es importante formar redes de
apoyo, pertenecer a grupos de trabajo y organizaciones que los apoyen y ayuden a luchar por
sus derechos, mantener el registro en red, seguimiento, andlisis e investigacion de estas
patologias segun lo expresa Cortes, F. (2015), para que esta comunidad deje de sufrir por la

falta de reconocimiento social, insuficiencia de diagnosticos y tratamientos adecuados. La unién
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de los pacientes y sus familias, el empoderamiento individual y el conocimiento de sus deberes
y derechos son grandes herramientas para enfrentar los desafios que traen estas enfermedades.
La union coordinada de esfuerzos de los miembros de esta comunidad puede lograr cambios en
las politicas publicas y mayor interés en la comunidad por las investigaciones de nuevos
tratamientos y terapias:

Las organizaciones de pacientes tienen roles a diferentes niveles, desde el financiamiento de

la investigacién hasta los aspectos regulatorios de la comercializaciéon de medicamentos,

incluyendo la producciéon de material educativo confiable, el disefio de politicas publicas y el
estudio de proyectos. En Estados Unidos, el concepto de enfermedades raras y drogas
huérfanas fue establecido en 1983 por una coalicién de agrupaciones de pacientes que
incluyd a la comunidad académica, las agencias estatales reguladoras y la industria
farmacéutica. Posteriormente, otros paises han ido desarrollando entidades similares. En

Chile, durante los ultimos afos se ha ido incrementando el interés por este tipo de

afecciones y en general por las afecciones con alto costo y esta préximo a legislarse en

relacion a su manejo (p. 429).

Chaves Restrepo (2018) hace referencia a la Resolucién 1147 Norma Local, Resoluciones
1492 y 1514 Norma Local-2015 por la que se reglamenta la Mesa Técnica Distrital de
Enfermedades Huérfanas (p.42). Las distintas Mesas Técnicas de enfermedades huérfanas que
se han creado en algunos ciudades de Colombia como Bogotd, Medellin, Cali para desarrollar
acciones a favor de los pacientes de estas patologias como: mejorar las rutas de atencién

integral y las politicas publicas para este grupo poblacional, mantener la vigilancia estadistica,
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proponer acciones para la inclusion social entre otras, generalmente estan conformadas por

representantes de las diferentes asociaciones de pacientes de enfermedades huérfanas y

representantes del area de salud de Universidades de cada region.

Sin duda alguna la comunidad de pacientes con enfermedades huérfanas son un grupo

minoritario y por ende se encuentran en condicién de vulnerabilidad, no solo por todas las

connotaciones propias de la patologia diagnosticada y las dificultades asociadas a la

desinformacién y poco conocimiento de las mismas, sino porque muchos de los afectados

pertenecen a estratos socioecondmicos bajos, lo que agrava la situacion porque es posible que

inicialmente deban asumir la carga econédmica de una enfermedad no diagnosticada:

medicamentos, traslados a citas con médicos generales, especialistas y terapistas, gastos por

ayuda en las labores de la casa, etc., solo por enumerar algunos. Es en estos momentos donde

las redes de apoyo son cruciales para el bienestar y calidad de vida del paciente y su nucleo

familiar. Gran parte de las enfermedades huérfanas deja secuelas fisicas y neurolégicas visibles,

al igual que otras no tan visibles como las afectivas y psicolégicas que sin duda alguna tendran

impacto en las interrelaciones y dindmicas familiares, por lo que el apoyo multidimensional que

pueden brindar las organizaciones y asociaciones al paciente y a su nucleo familiar para

continuar con su proyecto de vida individual y familiar es invaluable.

Otro aspecto en el que las redes y grupos de apoyo son cruciales para la familia y el paciente

son en el aislamiento social progresivo al que estan predispuestos: la vida social como la

conocian cambia como consecuencia de los cambios en la rutina diaria que ahora se vera

avocada a los cuidados que requiere el paciente; los antes amigos empiezan a desaparecer
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porque no saben cdmo reaccionar ante una situacion que les es incomoda en todos sus

aspectos y poco a poco la familia se va viendo aislada socialmente sin proponérselo. Como lo

menciona Gonzalez Armas, A. (s.f.), la familia necesitard mayor informacién sobre la

enfermedad y su progresién, apoyo emocional y tal vez ayuda material en momentos

determinados para el cuidado de los otros hijos en caso de que los haya, realizar compras,

tramites institucionales o simplemente para que los padres de familia tengan un tiempo como

pareja, solo por enumerar algunos.

Organizaciones y asociaciones en Colombia

Si bien es cierto que el Sistema de Salud Colombiano y las Asociaciones de pacientes parten

de las fuentes de informacién e investigacién a nivel mundial, existen en el pais cerca de

cincuenta y dos Asociaciones de pacientes entre fundaciones, grupos de apoyo, asociaciones y

ligas para algunas de las diversas patologias dentro del espectro de enfermedades huérfanas.

Una de las mds conocidas y que abarca no solo todas las patologias registradas y por registrar

en Colombia, al igual que algunas de las asociaciones de pacientes es FECOER (Federacion

Colombiana de Enfermedades Raras) (Figura 13). Fue fundada el ocho de Julio de 2011 con el

objetivo de defender los derechos de atencion de los pacientes, trabajar por sus necesidades de

inclusion e integracién y resolver problemas comunes a todos. (Federacién Colombiana de

Enfermedades Raras, s.f.).



Figura 13

Logo

Federaciéon Colombiana
o -~ de Enfermedades Raras

Fuente https://www.fecoer.org/wp-content/uploads/2015/08/Logo-bordes-original.jpg

A continuacion se presenta el listado de Asociaciones de pacientes con enfermedades

huérfanas suministrado por el Ministerio de Salud (Figura 14):
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Figura 14

Listado

MINSALUD

TODOS POR UN
NUEVO PAIS

PAZ EQUIDAD EDUCACION
ASOCIACIONES DE PACIENTES
ASOCIACION SITIO WEB

Asociacion Colombiana de Miastenia
Gravis ASOCOLMG

http://asocolmiastenia.com/

Asociacion Colombiana de Ataxia
Hereditaria ACAT

. R

de-ataxia-hereditaria-acat/

Asociacién Colombiana de Enfermedades
de Depédsito Lisosomal ACOPEL

tp: opel eb

Asociacién Colombiana de Esclerodermia
ASCLER

http: ww.ascler.or

Asociacion Colombiana de Esclerosis
Lateral Amiotréfica ACELA

http://www.acelaweb.org/

Asociacién Colombiana de Pacientes con
Acromegalia y Gigantismo ACPA

ttps: acebook.c ages/ASO-

ACPAG/244337969053892

Asociacién Colombiana de pacientes con
Errores Innatos del Metabolismo ACPEIM

https://www.facebook.com/asociacion.acpeim??fr
af=ts

Asociacion Colombiana para la Distrofia
Muscular ACDM

https://www.facebook.com/groups/7096542171
2/

Asociacién Colombianos por la

http://acelpeh.wix.com/heme
Enfermedad de Huntington ACOLPEH
Asociacion de Pacientes con
enfermedades del complemento APEC http://www.apec.org.co/
Colombia
Asociacion de Pacientes con
Enfermedades gendticas y de baja http: WwW.a oasociacion.o

Ocurrencia APEGO




AT UB LI

MinSalud

Ministano de Salud

"l 1an Secial

Aszociacién de Pacientes con Tumores
Neuroendocrinos NET-FENIX

PROSPERIDAD
¥ PARA TODOS

http://asociacionnetfenix.blogspot.com/

Asociacién Pequefios Gigantes de
Colombia APGC

http://www.pequenosgigantesdecolombia.com

Asociacién Tejido Azul

https://www.facebook.com/pages/Asociaci%C3%
B3n-Tejido-Azul/649462831743945

Comunidad Colombiana de Fibrodisplasia
Osificante Progresiva FOP

https://www.facebook.com/groups/2223701333
2/?fref=ts

Federacién Colombiana de Enfermedades
Raras FECOER

www.fecoer.org

Fundacién de Ayuda Solidaria a Pacientes
con Enfermedades Raras “FUNDAPER”

http://www.fundaper.org/

Fundacién Diana Garcia de Olarte para las
iInmunodeficiencias Primarias FUNDACION
FIP

www.fundacionfip.org

Fundacién Amor Activo

www.amoractive.com

Fundacién Atrofia Muscular Espinal
Colombia Sara y Sofia - FAMECOL

https://www.facebook.com/famecol.sarasofia?fr

ef=ts

Fundacién Colombiana de Fibromialgia

http://fibrocolombia.blogspot.com/

Fundacién Colombiana de Hipertension
Pulmonar

http://www.hipertension-pulmonar.org/

Fundacion Colombiana para el estudio de
la Demencia Frontotemporal

Fundacién Colombiana para la Fibrosis
Quistica

https://www.facebook.com/FundacionColombian
aParaFibrosisQuistica?fref=ts

Fundacién Colombiana para |la Porfiria

https://www.facebook.com/groups/6467091445
[?fraf=ts
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Fundacién Colombiana para LAM y
Esclerosis Tuberosa FUNCOLAMEST

PROSPERIDAD
§ PARA TODOS

PN 2
LAM-Y-Esclerosis-Tuberosa-

Colombia/112625545493127 Pfref=ts

Fundacién Comunidades Vulnerables de
Colombia

https://www.facebook.com/funcovule?fref=ts

Fundacién CroniCare WWW.cronicare.org

Fundacion de Atencion Integral de s://www.facebook.co cion.faie )
Enfermedades Huérfanas FAIEH =ts

Fundacién Debra Colombia http://debracolombia.or

Fundacién Fe con Vida FIQUI

http://www.fecenvida,org/site/?page_id=11

Fundacion FUNCOI| Gotas de Cristal

81174/?fref=ts

Fundacion Gist

http://www.fundaciongistcolombia.org/

Fundacién Iberocamericana de
Artrogriposis Multiple Congénita

https://www.facebook.com/groups/asociacionib

erocamericanadeamece/?fref=t++++asoiberoame.wi

e.com2Fasoiberoamct =

Fundacién Lucia Alas de Esperanza LAES

www.fundacionlaes.org

Fundacion Mariana Pro Fibrosis Quistica

https://www.facebook.com/groups/3806034191
9/?ref=br_rs

Fundacién para Enfermedades Raras-
FUPER

http://www.fundacienfuper.org/

Fundacién para la Esclerosis Multiple y
otras Enfermedades FUNDEM

http://www.fundacionfundem.com

Fundacion Sindrome de Turner Colombia

http://sind ot (el el /
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Fundacién Sindrome de Wast Colombia

Fundacidn Suefios de Cristal

PROSPERIDAD
§ PARA TODOS

https://www.facebook.com/fundacion.swec?fraf=t
=

https://www.facebook.com/fundacion.decristal?f
ref=ts

Fundacién The Pro Cure Diabetes Haaling
Foundation

Fundacién Vivir Creciendo

http //www.procurediabatas. org/

http://fvcacromagalia.blogspot.com/

Fundacion Yuranis

http://www.fundacionyuranis.entercol.com/inde
<. html

Grupo de apoyo Sindrome de Prader Willi
Colombia

http.//www . lecoar.org/grupo-de-apoyo-

sindroma-de-pradar-willi-colombia-s

Grupo Sindrome de Ehlers Danlos - SED
COLOMBIA

https://www.facebook.com/groups/1364569064
15263/

Grupo Sindrome de Meoablus Cartagena

https://www.facebook.com/MoebiusCartagena?r

afstasfifraf=ts

Grupo Sindrome de WillamsBeuren

Liga Colombiana de |la Lucha contra |a
Fibrosis Quistica

https://www.faceboeok.com/groups/1096475624

l 11168/?ref=br _rs

https://www.facebook,com/ligaceloembiana.fibro
sisquistica

Liga Colombiana de Hemofilicos-
Colhemeofilicos

http://colhemofilicos.org.co/

Red de Apoyo a pacientes y familias con
Enfermedades Raras VIDA

Fuente

https://www.minsalud.gov.co/Documents/Salud%20P%C3%BAblica/Enfer%20Cronicas%20No%20tran

https://www.facebook.com/pages/VIDA/152428

4343516021 7sk=info&tab=page_info

smisibles/listado-asociaciones-pacientes-enferm.pdf

Derechos de los pacientes con enfermedades huérfanas

El veintinueve de Febrero de 2016 durante el Dia Mundial de la Enfermedades huérfanas la

Defensoria del pueblo presentd la cartilla (Figura 15) sobre derechos de los pacientes con

enfermedades huérfanas durante el pacto por la atenciéon de las personas con enfermedades
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huérfanas firmado por el entonces Delegado para la salud Norberto Acosta. La cartilla contiene
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en sus nueve capitulos informacién relevante para la comprensién de estas patologias, sus
problematicas, normatividad en el pais, fuentes de informacion, cuidados paliativos, derechos y
deberes de los pacientes, acceso a medicamentos, jurisprudencia etc. (Defensoria del Pueblo

Colombia, 2016).

Figura 15

Cartilla

SERIE DERECHOS DE LOS USUARIOS EN SALUD Y
SEGURIDAD SOCIAL

DERECHOS DE LOS
PACIENTES CON
ENFERMEDADES
HUERFANAS EN

MATERIA DE SALUD

O0G 1D QU LUSTAD dets HL3

anfecmedad

Defensora
del Pueblo

Fuente https://consultorsalud.com/cartilla-derechos-de-los-pacientes-con-enfermedades-huerfanas/

La Defensoria del pueblo (2016) propone en la cartilla veintiiin derechos que los pacientes de
enfermedades huérfanas tienen, entre los principales estan: cuidado paliativo; informacion,

atencién integral; obtener un diagndstico oportuno, continuo, de calidad y suficiencia en la
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atencion a su enfermedad; segunda opinién médica; suscribir el documento de voluntad
anticipada; participar de forma activa en el proceso de atencién y toma de decisiones en el
cuidado paliativo; respeto por su dignidad como persona; a que no se deleguen los tramites
administrativos ni se les impongan barreras de acceso; a que se les realicen todos los examenes
paraclinicos necesarios y se les den los medicamentos ordenados; a que se les de trato digno
sin discriminacion (p.17-23). Es vital que tanto el paciente como su familia comprendan su
enfermedad, los derechos que tienen y que el Gobierno Nacional les otorga, como acceder al
sistema de salud, que esperar de él, etc., para no naufragar en la incertidumbre y luchar por lo
que les corresponde. La cartilla completa se encuentra en el siguiente enlace:

https://issuu.com/defensoriadelpueblo/docs/cartilla_enfermedades_huerfanas

Dia de las enfermedades huérfanas

En el afio 2008 EURORDIS y el Consejo de Alianzas Nacionales europeas de enfermedades

huérfanas establecieron el Gltimo dia del mes de Febrero como dia Mundial de las enfermedades

huérfanas, su celebracién es anual y tiene como objetivo sensibilizar a politicos, cientificos,

profesionales de la salud y comunidad en general sobre las enfermedades huérfanas y todas sus

repercusiones. En el afio 2009 Los Estados Unidos de América se unié a esta celebracion y poco

a poco empezo a constituirse en un evento mundial al que en el afno 2019 se unieron 101

paises (EURORDIS, 2020). La escogencia del mes y dia para la celebracién mundial de las

enfermedades huérfanas tiene una simbologia muy especial porque febrero es un mes peculiar

(raro) que en algunos afos es bisiesto y en otros no, motivo por el cual a veces se celebra el 28


https://issuu.com/defensoriadelpueblo/docs/cartilla_enfermedades_huerfanas

o el 29 de Febrero y se asocia esta rareza a la de las enfermedades huérfanas

(Diainternacionalde.com., s.f.).
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Conclusiones
Las enfermedades huérfanas son un enigma que pide a gritos ser descifrado, porque de su
decodificacion depende la calidad de vida y el bienestar de cerca de trescientos millones de
pacientes alrededor del mundo y de sus familias (Cortés, F., 2015), los cuales comparten la
heterogeneidad de patologias, su dispersidon geografica y la infinidad de dificultades que deben
enfrentar diariamente no solo en el plano de la salud sino en el mental, emocional, afectivo,
familiar, educativo, laboral, socioeconémico, relacional, es decir, en el vivir la vida.

La voragine de estos pacientes para tener acceso equitativo a los servicios de salud;
conseguir un diagnéstico temprano, acertado y objetivo; la falta de informacién y conocimiento
sobre las diversas patologias que se cobijan dentro del nombre “enfermedad huérfana”; recibir
diagnosticos y tratamientos equivocados antes de recibir el definitivo; escases de profesionales
de salud especializados en el tratamiento de estas patologias; poca investigacion cientifica tanto
para el desarrollo de nuevas terapias de tratamiento como de productos farmacéuticos
especificos para las distintas condiciones; las consecuencias sociales de vivir con una
enfermedad huérfana entre las cuales se encuentran: exclusion social, discriminacion en cuanto
viajes, oportunidades laborales, educativas y recreativas, aislamiento y estigmatizacion; falta de
cuidados de salud integrales, los cuales en su mayoria requieren del trabajo y apoyo de
profesionales en salud de diferentes ramas: médicos, psicélogos, fisioterapeutas,
fonoaudiélogos, salud ocupacional, nutricionistas, etc., segun Cortés, F. (2015) son algunos de

los retos de esta comunidad, los cuales se agravan cuando la enfermedad genera dependencia
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por ser degenerativa, que si bien no es inherente a todas ellas si se da en la mayoria de los
casos, causado deterioro en la calidad de vida del paciente y la de su familia.

Gonzalez Armas, A. (s.f.) aborda un tépico algido del que se habla mucho pero cuya realidad
es diferente: “la inclusién social’. La realidad es que muchos pacientes, dos de cada tres segun
lo refiere, se sienten discriminados en el ambito educativo y laboral quizas porque la falta de
sensibilizacién social hace percibir a estas personas como falta de capacidades dentro de la
sociedad de los “normales”. No existe adecuacién en las aulas de clase ni en los puestos de
trabajo para personas que necesiten de un espacio fisico especial, porque la cruda verdad es
que no son una prioridad aunque en el discurso social se diga lo contrario; es mas facil ser
politicamente correcto que descarnadamente realista. Mas aun si la enfermedad ha producido
secuelas fisicas de gran impacto estético, a lo que gran parte de la poblacién reaccionara con
miedo, desagrado y/o rechazo.

Se hace entonces imprescindible que las enfermedades huérfanas no caigan en el olvido de
los datos estadisticos que pasan a ser historia para consultar y referenciar, pero que se quedan
solo en las cifras. Es crucial el trabajo mancomunado entre pacientes, asociaciones de
enfermedades huérfanas, profesionales en salud, cientificos, la academia, el Gobierno Nacional
las Entidades prestadoras de salud y la sociedad en general para desarrollar politicas publicas
que no solo se plasmen en Leyes, Resoluciones y Decretos sino que se cumplan cabalmente
desde la trasparencia y la busqueda del bien comun, garantizando la atencién integral y

cobertura que promulgan para estos pacientes, cuya esperanza esta en que los que tienen
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poder cientifico, educativo, politico, econémico, social y cultural recuerden que pueden ser la

voz de los huérfanos dentro del sistema de salud.
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