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RESUMEN

En la Republica de Colombia una enfermedad huérfana es aquella cronicamente 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 confusion ya que en muchas ocasiones las entidades no han
realizado una actualizacion de estas o por falta de capacitaciones por parte de los médicos
tratantes; es por ello que las personas con estos diagnosticos, 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 errénea poniendo en riesgo la integridad de las personas.

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

promotora de salud), Ley.



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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INTRODUCCION

En la Republica de Colombia una enfermedad huérfana es aquella cronicamente 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 asi como surge una preocupante problematica para la poblacion que padece de
enfermedades huérfanas, dada la deficiencia en el diagndstico y tratamiento, ya que, si bien en
Colombia se deberia tener regulados tratamientos pertinentes, producto de la actualizacién del
listado de las enfermedades consideradas como huérfanas, aun no se ha garantiza la correcta
atencion de estos pacientes a pesar de ser sujetos de especial proteccion por padecer una
enfermedad critica.

Si bien es una situacion vivida por muchos residentes de nuestro pais, resulta poco conocida
por la sociedad, por ello este estudio se realiz6 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 afio 2013 bajo la resolucion 3681 del mismo
afo.

En el desarrollo de esta investigacion se buscara dar un acercamiento de los principales
conocimientos sobre el tema, para lograr adentrar al lector en el problema de estudio, mediante la
definicion de una enfermedad huérfana en Colombia, tipos de enfermedades y una descripcion de
la misma que permita diferenciar de otras enfermedades similares, etc, ademas se resaltara la

importancia del derecho a la salud y su rango de proteccion, es por ello que se considera
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necesario hacer una aproximacion normativa en cuanto a la aplicacion de las leyes 1392 de 2010
y 1438 de 2011 que se han creado con el animo 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 comparacion
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 analisis
estadistico de las 10 principales enfermedades huérfanas encontradas de acuerdo a su prevalencia

a nivel nacional con un enfoque mas especifico en el Departamento de Narifio.
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1. MARCO GENERAL DE LA INVESTIGACION

1.1. Planteamiento del problema

Las representaciones simbolicas 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 cohesion con los grupos sociales a los que pertenece, a través de cambios en
multiples dimensiones, que abarcan no solo el proceso de salud y enfermedad, sino también
aspectos sociales, politicos, econdmicos y culturales; debido a que un paciente enfermo no solo
se enfrenta cada dia a la lucha con su enfermedad sino al deterioro de su productividad y
economia.

Por lo anterior se a decidido indagar acerca de los avances en materia de apoyo a los
pacientes con enfermedades huérfanas en el pais; las cuales se definen como aquellas
cronicamente 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 afio 2013 por las Entidades Promotoras de Salud (EPS),
Instituciones Prestadoras de Servicios de Salud (IPS), entidades pertenecientes al régimen de
excepcion de salud y Direcciones Departamentales, Distritales y Municipales de Salud con el
acompafiamiento de las Sociedad de Pacientes se cuenta con un reporte preliminar de 13.238
pacientes con este diagnostico, el cual por su complejidad y por la gran cantidad de
enfermedades que componen este grupo hacen aun mas dificil su diagnostico inicial, al igual que
la obtencion de un tratamiento idoneo para este grupo poblacional, razon por la cual es méas que
probable que esta cantidad sea mucho mas alta, puesto que en gran parte del territorio nacional,

especialmente en zonas apartadas en las periferias del pais no se cuenta con informacion sobre
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estas enfermedades; ademas si a esto se suma a que muchas de estas enfermedades son de dificil
diagnostico por su semejanza en los sintomas 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 diria la
Federacion Espafiola de Enfermedades Raras FEDER no es tan raro que alguien tenga una
enfermedad rara.

El panorama relacionado anteriormente ha planteado una serie de desafios al Estado y a las
entidades prestadoras de salud, quienes poco a poco estan conjugado acciones politicas,
econdmicas, sociales y de intervencion de estas enfermedades, a causa de que un mal manejo
conlleva a mayores gastos a futuro a razén de que muchas veces la deteccion de la enfermedad se
realiza en estados méas avanzados que representan tratamientos alin mas costosos para el mismo
sistema de salud.

Es por esta razon que el analisis de este trabajo se enfoca en aplicacion de la ley 1392 de
2010, frente a las enfermedades huérfanas en el departamento de Narifio al afio 2016, las cuales
deben ser atendidas de manera idénea y eficaz puesto que las Entidades Prestadoras de Salud
deben tratar dichas enfermedades de la manera mas asertiva y diligente posible, evitando al
maximo 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. Justificacion
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 vulneracion de este derecho no solo con enfermedades

especiales sino también con enfermedades mas comunes, acarreando altas tasas de mortalidad,

17



sobre todo en personas con diagnosticos especiales debido a la demora en el reconocimiento de
la enfermedad que padecen y ademas por falta de tratamiento idoneo para tratar sus casos.

La presente investigacion 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 proteccion de acuerdo a la ley 1392 de 2010 y de este modo establecer la efectiva
aplicacion 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
Ilevar un protocolo especial de atencion 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 aplicacion
e impacto tiene esta ley en los pacientes con este diagnéstico, ademas saber que tan preparados
se encuentran los médicos, quienes deben seguir ciertos protocolos para una atencién integral y
de calidad que garantice la calidad de vida de quienes padecen de estas enfermedades huérfanas.

Esta investigacion busca conocer si los medios de control estatal garantizan la atencién
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 atencion de los pacientes
que padecen una enfermedad huérfana ha impartido una serie de instrucciones especificas a los
prestadores (Clinicas y Hospitales), EPS y Entidades Territoriales (Secretarias de Salud
municipales y departamentales) a través de la Circular Externa 0011 que contempla una serie
pautas para la atencidn y proteccion”.

Es por ello la importancia de traer a colacion entidades como la Federacion Colombiana de

Enfermedades Raras (FECOER), que estan en constante actualizacion de listados que son
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publicados mediante resolucion y que contienen todas esas enfermedades que resultan ser
"raras", ademas esta entidad ya establece el dia mundial de las enfermedades raras, cada 28 de
febrero, con el fin de llamar la atencion 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 aplicacion de la Ley 1392 de 2010 en el cubrimiento de tratamientos para las

personas con enfermedades huérfanas en el departamento de Narifio al afio 2016.

1.3.2.  OBJETIVOS ESPECIFICOS
e Analizar la normatividad que protege los tratamientos a personas con enfermedades

huérfanas.

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

presentaban diagnostico de enfermedad huérfana.

14. MARCO CONCEPTUAL Y TEORICO

1.4.1. Marco conceptual.
Enfermedad: una enfermedad es una deficiencia de salud o una condicién de funcionamiento
anormal. Es una condicion patolégica de una parte, érgano o sistema de un organismo resultante

de varias causas, tales como una infeccion, un defecto genético, o estrés medioambiental, y se
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caracteriza por un conjunto de signos identificables o sintomas (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 pequefio porcentaje de la poblacion. La mayoria de las
enfermedades raras son genéticas y estan presentes en toda la vida de una persona, incluso si los
sintomas 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 des6rdenes y sintomas que varian no solo
segun la enfermedad sino también segun el paciente que sufre la misma enfermedad. Unos
sintomas relativamente comunes pueden ocultar enfermedades raras subyacentes, lo que conduce
a un diagndstico erronea (La VVoz de los Pacientes con Enfermedades Raras en Europa, 2009).

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

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

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

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

4. Muy dolorosa en terminos de carga psicosocial: el sufrimiento de los pacientes de
enfermedades raras y de sus familias se agrava por la desesperacion psicologica, la falta de

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

6. Las enfermedades raras son dificiles de tratar: las familias encuentran enormes
dificultades para encontrar el tratamiento adecuado (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 fisicamente y que, por lo
tanto, se encuentra bajo atencion médica (Definiciones.de, s.f.).

Entidad Prestadora de Salud: Las entidades promotoras de salud son las entidades
responsables de la afiliacion, y el registro de los afiliados y del recaudo de sus cotizaciones, por
delegacion del fondo de solidaridad y garantia. Su funcion basica sera organizar y garantizar,
directa o indirectamente, la prestacion 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 capitacion al fondo de
solidaridad y garantia (Congreso de la Republica. Art 177, 1993).

Ley: La ley (en latin, lex, legis) es una norma juridica dictada por el legislador, es decir, un
precepto establecido por la autoridad competente, en que se manda o prohibe algo en
consonancia con la justicia cuyo incumplimiento conlleva a una sancion. Segun el jurista
panamefio César Quintero, en su libro Derecho Constitucional, la ley es una «norma dictada por
una autoridad publica que a todos ordena, prohibe o permite, y a la cual todos deben

obediencia». Por otro lado, el jurista venezolano, nacionalizado chileno, Andrés Bello definio a
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la ley, en el articulo 1.° del Codigo Civil de Chile como «Una declaracion de la voluntad
soberana, que, manifestada en la forma prescrita por la Constitucion, manda, prohibe o permite».

Las leyes son delimitadoras del libre albedrio 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 6rgano legislador.

Caracteristicas:

Generalidad: La ley comprende a todos aquellos que se encuentran en las condiciones
previstas por ella, sin excepciones de ninguna clase.

Obligatoriedad: Tiene caracter imperativo-atributivo, es decir, que por una parte establece
obligaciones o deberes juridicos 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 sancion, a un
castigo impuesto por ella misma.

Permanencia: Se dictan con caracter indefinido, permanente, para un nimero indeterminado
de casos y de hechos, y sélo dejara de tener vigencia mediante su abrogacion, subrogacién y
derogacién 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 abstraccion 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 publicacion,
hacia lo futuro, jamas hacia lo pasado, salvo ciertas excepciones.

Medicamento: Un medicamento es uno o mas farmacos integrados en una forma
farmacéutica, presentado para expendio y uso industrial o clinico, y destinado para su utilizacion
en personas o en animales, dotado de propiedades que permiten el mejor efecto farmacoldgico de
sus componentes con el fin de prevenir, aliviar o mejorar el estado de salud de las personas
enfermas, o para modificar estados fisiologicos.

Tratamiento médico: En medicina, tratamiento o terapia es el conjunto de medios de
cualquier clase sean higiénicos, farmacoldgicos, quirargicos o fisicos, cuya finalidad es la
curacion o el alivio (paliacion) de las enfermedades o sintomas. Es un tipo de juicio clinico. Son
sindnimos: 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 sintomas o de producir la curacién.

Medico: Un médico es un profesional que practica la medicina y que intenta mantener y
recuperar la salud humana mediante el estudio, el diagndéstico y el tratamiento de la enfermedad
o lesién del paciente. En la lengua espafiola, de manera coloquial, se denomina también doctor a
estos profesionales, aunque no hayan obtenido el grado de doctorado. EI médico es un
profesional altamente cualificado en materia sanitaria, que es capaz de dar respuestas
generalmente acertadas y rapidas a problemas de salud, mediante decisiones tomadas
habitualmente en condiciones de gran incertidumbre, y que precisa de formacion continuada a lo

largo de toda su vida laboral

23



Especialidad médica: Una especialidad médica son los estudios cursados por un graduado o
licenciado en Medicina en su periodo de posgrado, que derivan de un conjunto de conocimientos
médicos especializados relativos a un area especifica del cuerpo humano, a técnicas quirdrgicas
especificas 0 a un método diagnoéstico determinado.

Segun cada pais, puede variar tanto el nimero como la denominacién 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
biologia, farmacia o quimica en determinados paises.

1.4.2. Marco tedrico.

La Organizacion Mundial de la Salud define que las enfermedades huérfanas comprenden
tanto las enfermedades raras como las enfermedades olvidadas. Se denominan huérfanas, porque
carecen de atencidn por parte de la investigacion y del interés del mercado farmacéutico, asi
como de las politicas de salud pablica. En Colombia y en la Unidn Europea las enfermedades
huérfanas son aquellas que presentan una prevalencia menor a 1 por cada 2000 personas, esta
cifra varia de pais a pais. Aungue este nimero parezca pequefio, segun estimaciones de la
Organizacién Mundial de la Salud, aproximadamente 30 millones de personas en la Unién
Europea tiene una enfermedad rara, lo que engloba al 6 — 8% de la poblacién.

Enfermedades Raras.

Desde la perspectiva médica, las enfermedades raras estan caracterizadas por el gran nimero
y amplia diversidad de desordenes y sintomas, que varian no solo de enfermedad a enfermedad,
sino también dentro de la misma. Cada condicion puede tener manifestaciones clinicas muy

diferentes de una persona afectada a otra. Para muchos desordenes, 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. EI impacto sobre la esperanza de vida varia mucho de una enfermedad a otra;
algunas causan la muerte al nacer, muchas son degenerativas 0 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 mutacién genética de novo. Otras enfermedades pueden estar
causadas por infecciones o alérgenos o ser secundarias a procesos degenerativos, proliferativos o
teratogénicos (sustancias quimicas, radiaciones, etc.). Algunas enfermedades raras también
pueden estar causadas por una combinacion de factores genéticos y ambientales. Sin embargo,
para la mayoria de ellas, la etiologia sigue siendo una incognita debido a la falta de investigacion
enfocada a dilucidar su patologia.

Los sintomas de muchas enfermedades raras aparecen en el parto o en la nifiez, como en los
casos de Atrofia Muscular Espinal Infantil, Neurofibromatosis, Osteogénesis imperfecta,
sindrome de Rett y en la mayoria de las enfermedades metabdlicas, tales como Hurler, Hunter,
Sanfilippo, Mucolipidosis Tipo Il, enfermedades Krabbe, Chondrodysplasia. En algunos casos
los primeros sintomas de la enfermedad, como en la Neurofibromatosis, pueden tener lugar en la
nifiez, pero esto no impide que sintomas Mas 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 Amiotrofica,
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Sarcoma de Kaposi y cancer del tiroides, son especificas de la edad adulta. Mientras que muchas
enfermedades causan sintomas en la nifiez, es posible que estos sintomas no se traduzcan durante
afos en el diagndstico de una enfermedad rara especifica.

Enfermedades Olvidadas.

Las enfermedades olvidadas son enfermedades comunes y transmisibles que afectan
principalmente a pacientes que viven en paises en desarrollo. Como no son prioridad para la
salud publica en los paises industrializados, se realiza poca investigacion 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 regulacion econdémica y enfoques
alternativos en este campo para crear incentivos dirigidos al estimulo de la investigacion 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 suefio,
la malaria, la enfermedad de Chagas y la tuberculosis.

El principal problema radica en la falta de voluntad politica tanto por parte de los gobiernos
de paises industrializados como por parte de los mismos paises afectados; esto unido a intereses
comerciales internacionales de las grandes empresas farmacéuticas.

Medicamentos Huérfanos.

Los medicamentos huérfanos son productos farmacéuticos destinados al diagnéstico,
prevencion o tratamiento de enfermedades huérfanas. Estos medicamentos se 1laman “huérfanos”
porque, en condiciones normales de mercado, no es rentable para la industria y mercado
farmacéutico comercializar estos productos destinados a un pequefio numero de pacientes que

sufren de condiciones poco comunes. Los medicamentos desarrollados para este mercado no
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serian econdmicamente viables para el fabricante que posee la patente. Para las compafiias de
medicamentos, el costo de sacar al mercado un producto huérfano no se recuperaria con las
ventas esperadas. Por esta razon, los gobiernos y las organizaciones de pacientes de
enfermedades huérfanas han recalcado la necesidad de establecer incentivos econémicos para
que las compafiias farmacéuticas destinen recursos a la investigacion 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 proteccién social por parte del Estado Colombiano a la
poblacion que padece de enfermedades huérfanas y sus cuidadores.

El Congreso de Colombia

DECRETA:

Articulo 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 poblacion, y su elevado costo de atencion, 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 atencion altamente especializados y con gran componente de seguimiento
administrativo.

Para tal efecto el Gobierno Nacional, implementara las acciones necesarias para la atencion
en salud de los enfermos que padecen este tipo de patologias, 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 estandares de calidad, en las fases de promocion, prevencion,
diagnostico, tratamiento, rehabilitacion e inclusion social, asi como incorporar los demas
componentes de la proteccién social, mas alla de los servicios de salud, para pacientes,
cuidadores y familias, ddndole un enfoque integral al abordaje y manejo de estas patologias.

Articulo 2°. Denominacion de las Enfermedades Huérfanas. Las enfermedades huérfanas
son 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 ultrahuérfanas 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 poblacion afectada.

Paragrafo. Con el fin de mantener unificada la lista de denominacién de las enfermedades
huérfanas, el Ministerio de la Proteccidn Social emitird y actualizara esta lista cada dos afios a
través de acuerdos con la Comision de Regulacion en Salud (CRES), o el organismo competente.

Articulo 3°. Reconocimiento de las enfermedades huérfanas como asunto de interés
nacional. El Gobierno Nacional reconocera de interés nacional las enfermedades huérfanas para
garantizar el acceso a los servicios de salud y tratamiento y rehabilitacion a las personas que se
diagnostiquen con dichas enfermedades, con el fin de beneficiar efectivamente a esta poblacion
con los diferentes planes, programas y estrategias de intervencion en salud, emitidas por el
Ministerio de la Proteccion Social.

Articulo 4°. Principios Rectores. Se tendran como principios rectores de interpretacion para
la proteccion efectiva de las personas que padecen enfermedades huérfanas:

Universalidad: El Estado debera garantizar la atencion en salud de todas las personas que

padecen enfermedades huérfanas en condiciones de calidad, accesibilidad y oportunidad.
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Solidaridad: Se creara un mecanismo para coordinar las acciones de la sociedad en general,
las organizaciones publicas 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 garantia
de los derechos de los pacientes que padecen enfermedades huérfanas y propiciardn ambientes
favorables para ellos, con el fin de generar las condiciones adecuadas, tanto en el &mbito publico
como privado, que permitan su incorporacion, adaptacion, interaccion ante la sociedad.

Igualdad: El Gobierno Nacional, promoveré las condiciones para que la igualdad, sea real y
efectiva y adoptara medidas en favor de todas las personas que padezcan enfermedades
huérfanas, para que estas gocen de los mismos derechos, libertades y oportunidades sin ninguna
discriminacién 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 sancion de la Ley Estatutaria de Salud.

El 16 de febrero de 2015, el presidente Juan Manuel Santos sanciond 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 eliminaran las barreras administrativas en el servicio de urgencias; quedo estipulada la
regulacion de precios de medicamentos como una politica 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 eliminacion del POS, excepto a lo que
quedd excluido en esta Ley, como es el caso de los servicios cosméticos y tecnoldgicos que,
segun el Gobierno, no deben ser cubiertos con recursos publicos.

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 didlogo con El Espectador, Luz Victoria Salazar, directora de la Asociacion de Pacientes
con enfermedades de depdsito lisosomal (Acopel) celebrd 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 afios lo hemos considerado de esa forma faltaba ese aval. Es una ley que trae unos
espacios especiales a los pacientes de enfermedades huérfanas”, afirmo.

Segun 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 afios”.

“Nos trae la posibilidad de tener acceso a los servicios de salud a partir de las necesidades
que tengamos, con excepciones claras para la poblacion pero que traen beneficio a estas
enfermedades que estan excluidas de esas excepciones”, sefialo.

Afirmé que ahora podran 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 pais y que, como el trdmite de tener un registro Invima es de afos, ahora podemos

acceder a ellos”, puntualizo Salazar.
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Al igual que Luz Victoria, Francisco Castellanos, lider de la Asociacion de pacientes con
Esclerodermia y de la Asociacion de pacientes con Hipertension Pulmonar, apoya esta nueva
reforma a la salud, pero afirma que ojala no se dilate su implementacion “porque en el papel todo
quedo perfecto”.

“Hoy en dia existen gran cantidad de enfermedades huérfanas y hay una ley que las protege,
pero esa ley le hace falta implementacion y regulacion, en teoria esta disefiada la ruta de atencion
para estos pacientes, pero en la practica siguen existiendo barreras de acceso para los pacientes
de todas las enfermedades raras”, indico.

Celebra que ahora con la reforma se podra 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 autonomia médica. Eso es un gran avance en la ley”,
expreso 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 basicas
cOmo van a tener para hacer un copago cuando los medicamentos son de alto costo”.

Resalto que las Asociaciones de pacientes ayudaron a la construccion 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 teoria, los pacientes no tendran 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 implementacion y la reglamentacion de
la ley y su verdadera puesta en practica se dilate, sea por temas financieros o administrativos”,
asi que asegurd que seré veedor de que la implementacion se dé en los términos en que se
sanciond.

Segun cifras del Ministerio de Salud, hasta 2014 se tenian 13.168 pacientes diagnosticados
en Colombia con alguna enfermedad huérfana. Se conoce como enfermedad huérfana las
cronicamente 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 proteccion
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 proteccion por parte del
Estado y su atencion en salud no estara limitada por ningln tipo de restriccion administrativa o
economica. Y las instituciones que hagan parte del sector salud deberan definir procesos de
atencion intersectoriales e interdisciplinarios que garanticen las mejores condiciones.

Segun el Ministerio de Salud, las dificultades que presenta la atencion a las enfermedades
huérfanas tienen relacion con dos aspectos: el primero, con la poca disponibilidad de pruebas
diagndsticas y la segunda es que no todas las enfermedades tienen tratamientos disponibles, y
algunas de las que los tienen no estan rapidamente disponibles en el pais.

Sin embargo, los pacientes y el sistema cuentan con un mecanismo establecido en el Decreto
481 de 2004, que permite la importacion 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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0 un grupo de pacientes y, que por condiciones de baja rentabilidad en su comercializacion no se

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

PERSONAS CON ENFERMEDADES HUERFANAS

2.1. Enfermedades huérfanas

2.1.1. Nocion de las enfermedades huérfanas.

En el afio 2010, en Colombia se expidié la ley 1392, por medio de la cual se reconocen las
Enfermedades Huérfanas y se adoptan normas que garanticen la proteccion social por parte del
Estado Colombiano a la poblacion que padece estas enfermedades, la cual se basa en los tres
aspectos fundamentales que dieron lugar a su expedicidn que son: dificultad en el diagndstico,
dificultad en el tratamiento y los tratamientos poco efectivos.

Las Enfermedades huérfanas son definidas por el Estado Colombiano segun la ley 1438 de
2011 en su articulo 140 el cual dice “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” (Congreso de la Republica. Colombia., 2011) esta medida
se basa en la frecuencia con que se presentan, en la poblacién determinada por ser poco
comunes, y de dificil diagnostico, que sea certero y eficaz, el cual es fundamental para el manejo
de la enfermedad.

Se caracterizan por una diversidad amplia de des6rdenes y sintomas que varian no solo
segun la enfermedad sino también segun el paciente que sufre la misma enfermedad. Unos
sintomas relativamente comunes pueden ocultar enfermedades raras subyacentes, lo que conduce

a un diagnostico erronea. (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
mutacion de genética, pero también nombra otras como son las condiciones ambientales, las
dietas alimenticias, fumar o exposiciones a quimicos, todos estos son factores que causan las
enfermedades o interactiian 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
Proteccion, por medio de la resolucion 2048 de 2015, por medio del método de actualizacion el
cual es uno de las acciones necesarias para la atencion 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 atencién y expectativa de vida de los pacientes, es
por eso que con el &nimo de cumplir los planes y objetivos de esta norma por medio del Decreto
1954 de 2012, implementa un sistema de informacion que tiene las pautas mediante las cuales se
dara el cumplimiento para la realizacion del censo.

El Censo de pacientes con enfermedades huérfanas fue realizado en el afio 2013, del cual se
pudo establecer la tasa de prevalencia de Enfermedades Huérfanas, el Numero de pacientes por
tipo de Enfermedades Huérfanas, el Porcentaje de personas con Enfermedades Huérfanas en
situacion de Discapacidad y las IPS que atiendes pacientes con Déficit congénito del Factor VI,
siendo este el unico censo realizado por el Estado.

2.1.4. Descripcion de Enfermedades Huérfanas.

Estas se dividen en Ultra- huérfanas, olvidadas y raras.
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Nocion 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. Nocién de Enfermedad Rara.

"Son aquellas que afectan un nimero pequefio de personas en comparacién con la con la
poblacion general y que, por su rareza, plantean cuestiones especificas.

El ministerio de salud y proyeccidn 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 mayoria 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.  Nocioén de enfermedad olvidada.

"EI Ministerio de Salud y Proteccidn establece que las enfermedades olvidadas son un
conjunto de enfermedades infeccionas, muchas de ellas parasitarias, que afectan principalmente a
las poblaciones méas pobres y con un limitado acceso a los servicios de salud; especialmente
aquellos que viven en areas rurales remotas y en barrios marginales. La prevencion 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 econdmico de los pueblos." (MINISTERIO DE
SALUD Y PROTECCION SOCIAL. COLOMBIA)

Por esto tampoco cuentan con un tratamiento accesible, eficaz, y adecuado para la poblacion
que la padece; para que una enfermedad sea considerada como olvidada debe cumplir con tres

requisitos:
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e "Que afecte de forma desproporcionada a los paises pobres

¢ Que no existan adecuados productos para su tratamiento y prevencion

¢ Que no haya un mercado suficientemente atractivo para atraer la inversion privada bajo el
modelo tradicional de patentes y propiedad intelectual” (Defensoria del Pueblo, Equipo
Investigador, 2016)

2.15. Metodologia para la actualizacién de listado de enfermedades huérfanas.

Con base en la Metodologia para la actualizacién del listado se Enfermedades Huérfanas del
Ministerio de Salud y Proteccion Social (MINISTERIO DE SALUD Y PROTECCION
SOCIAL. COLOMBIA, 2017), el objeto de La ley 1392 de 2010 en su articulo primero 1
establece que el Gobierno Nacional debera 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 estandares de calidad, en las fases de promocion, prevencion,
diagnostico, tratamiento, rehabilitacion e inclusion social, asi como incorporar los demas
componentes de la proteccion social, mas alla de los servicios de salud, para pacientes,
cuidadores y familias, dandole un enfoque integral al abordaje y manejo de estas patologias.

Con el fin de dar cumplimento a este objetivo el Ministerio de Salud y Proteccion Social,
conformo una Mesa de Trabajo para la Reglamentacion de la ley 1392 de 2010, donde fueron
participes las Asociaciones de Pacientes, Sociedades Cientificas, Academia e Industria
Farmacéutica, producto de esta reunion nace la idea de la creacién de un listado que incluya las
enfermedades, la cual segun paragrafo 2 del articulo 2 de la ley 1392 de 2010, modificado por el
articulo 140 de la ley 1438 de 2011, se debera actualizar cada dos afios, a través de acuerdos con

la Comisidn de Regulacion en Salud por el Ministerio de Proteccidn Social.
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Con base en el articulo 2 de la ley 1392 de 2010, modificado por el articulo 140 de la ley
1438, en el que se da la definicion de Enfermedad Huérfana se establecen los criterios de
inclusion 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:

e Cronicamente debilitantes: hace referencia a que esta dificulta las actividades diarias 0 y
por lo tanto estas tienden a ser debilitantes y que para realizarlas se necesita apoyo de una
persona o ayuda mecanica.

e Graves: hace referencia a la descompensacion, fisiologica y/o perdida de la funcion de
uno 0 mas sistemas organicos

e Amenazan la vida: este relaciona con la letalidad de la enfermedad, que se estima segun
las estadisticas de letalidad que tiene una enfermedad, la cual es medida a través de la relacién
porcentual entre muertes y casos de una enfermedad,

e 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 segln la proporcion de personas que es un area geografica y en un periodo de
tiempo establecido sufren una enfermedad. “Esta se calcula como el cociente del nimero de
individuos que padecen la enfermedad (numerador) dividido por el nuero total de habitantes del
area considerada incluyendo los que la padecen. La prevalencia puede determinarse para
espacios definidos de tiempo como un mes, un afio o toda la vida.

Por su parte, la incidencia mide el niUmero de casos nuevos gque surgen en un area geogréafica
determinada y periodo de tiempo determinado” (MINISTERIO DE SALUD Y PROTECCION

SOCIAL. COLOMBIA, 2017).
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Para incluir una enfermedad huérfana en este listado cualquier ciudadano o institucion puede
postular la enfermedad que considere cumple con los anteriores criterios, anexando los soportes
y pruebas cientificas que ratifiquen el cumplimento de estos criterios. Este proceso se realizara
mediante una solicitud que debera ser enviada al jefe de la Oficina de Calidad del Ministerio de
Salud y Proteccion 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 evaluacién para poder calificar y
determinar aquellas que son crénicamente debilitantes o que amenacen la vida, de acuerdo a los
criterios ya mencionados. Este calificacion se realizara por parte de la sociedades cientificas que
determinaran si la enfermedad es debilitante o sea que si produce o0 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 dandoles un puntaje de “1”” al cumplimiento del criterio y de “0” al no
cumplimiento del criterio, si la patologia a incluirse obtiene una calificacion de “1” en las dos
columnas serd incluida en la lista, de igual forma se incluiran en el listado las patologias que
cumplan el criterio de prevalencia, pero que no mostraron evidencia cientifica del no
cumplimiento de los otros dos criterios.

Para calificar el criterio de “cronicamente debilitante” se hace con base en una serie de
preguntas, que permiten establecer si la patologia tiene este criterio, de acuerdo a la respuesta si
esta es positiva 0 negativa se procedera a darle la calificacion, si la respuesta es Sl, 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 patologia produce o no la muerte, en donde si la respuesta es Sl,
la calificacion serd de 1, y si la respuesta es NO, la calificacion sera de 0.

Este procedimiento sera vigilado por el Ministerio de Salud y Proteccion Social, quien
determinara los medios adecuados para su cumplimiento, segun lo establecido por la Ley 1392
de 2010 en el capitulo III, Articulo 6, uno de los deberes del Gobierno Nacional es “Establecer a
través de las guias de atencion que para esto emita el Ministerio de la Proteccion Social, con la
metodologia aprobada y basadas en evidencia las directrices, criterios y procedimientos de
diagndstico y tratamiento de los pacientes que padezcan enfermedades huérfanas, identificadas
como tal, de acuerdo a los criterios de seleccion.” (CONGRESO DE LA REPUBLICA.
COLOMBIA, 2010), con el fin de dar a conocer y obtener un sistema de informacion que
permita a las personas que crean padecer una enfermedad huérfana, una guia 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 Resolucion
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 asi poder construir una base de
datos, siendo tal la importancia de esta que en su articulo 3 expresa lo siguiente:

“ARTICULO 30. OBLIGATORIEDAD. La lista de Enfermedades Huérfanas a que alude el
articulo 1o de la presente resolucion, sera 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 asi como se observa que este es el comienzo de uno de los aspectos mas importantes de la

construccion 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 cientifica, de acuerdo a la interaccion de la Mesa de Trabajo con
el Ministerio de Salud y Proteccion Social y la comunidad.

Transcurridos los dos afios, y por medio del articulo 2 de la Ley 1392 de 2010,la Mesa de
Trabajo de Enfermedades Huérfanas del Ministerio de Salud y Proteccion Social, expidio la
Resolucion 2048 de 2015, por medio de la cual se realizé la actualizacion 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 identificacion, de las Enfermedades si no que
permite el posterior censo de los pacientes que sufren estas enfermedades. Esta actualizacion se
realiz6 de acuerdo a la metodologia ya implementada, por la Mesa de Trabajo, amplidndose 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 Proteccion Social, sera el responsable del manejo y direccién de esta
informacion por medio del Sistema Integrado de Informacién de la Proteccion Social (SISPRO),
y que de igual forma es una obligacion de todas las entidades del sistema de salud, brindar la
informacion solicitada de forma confiable, oportuna y clara, con el fin de elaborar los
indicadores, que permitan la elaboracion de la lista de actualizacion, de lo contrario seran
reportados ante las autoridades competentes, quienes impondran las sanciones pertinentes.

El articulo 7 de la ley 1392 de 2010, establece que el Gobierno Nacional, implementara un
sistema de informacion de pacientes con dichas enfermedades, que busca generar un sistema de
informacion basico que proporcione “un mayor conocimiento sobre la incidencia de los casos, la

prevalencia, la mortalidad o en su defecto el numero de casos detectados en cada area geografica,
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permitiendo identificar los recursos sanitarios, sociales y cientificos, que se requieren, neutralizar
la intermediacion 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 disefiado
para su atencion con enfoque de proteccion social” (CONGRESO DE LA REPUBLICA.
COLOMBIA, 2010)

Con el objetivo establecer las disposiciones generales para que sea implementado el sistema
de informacion de pacientes que padezcan dichas enfermedades, el Ministerio de Salud y
Proteccion 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
implementacion de este sistema. Debido a que este sistema busca: “Que el registro de tales
enfermedades busca generar un sistema de informacion bésico que proporcione un mayor
conocimiento sobre la incidencia de los casos, la prevalencia, la mortalidad o en su defecto, el
numero de casos detectados en cada area geografica, permitiendo identificar los recursos
sanitarios, sociales y cientificos que se requieren, neutralizar la intermediacion 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 disefiado para su atencion con enfoque de
proteccion social” (MINISTERIO DE SALUD Y PROTECCION SOCIAL. COLOMBIA,
2012).

Obijetivo que se llevd a cabo en dos fases, la fase inicial se realizé a través de un censo,
como lo expone dicho decreto en su articulo 4, que sera la fase inicial denominada de
recopilacion y consolidacion de la informacién, la cual fue incorporada en el Sistema Integral de

Informacion de la Proteccion social (SISPRO).
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Este censo fue ejecutado en el afio 2013, el cual permitio la identificacion de la poblacion de
Colombia que padece una Enfermedad Huérfana, logrando abrir las puertas para la
implementacién de politicas publicas en pro de la salud de los pacientes.

La segunda fase, serd cuando los pacientes nuevos diagnosticados con estas enfermedades se
reporten a través de la notificacion de casos al Sistema de Vigilancia de Salud Publica
(SIVIGILA), con el propdsito de complementar y mantener actualizado el registro con la
informacion de pacientes con un diagnostico confirmado, lo que generara la informacion sobre la
incidencia, prevalencia, mortalidad y distribucion geogréafica de los casos, suministrando la
identificacion de medidas, que ayuden a la orientacion de acciones en recursos para la atencion
de estos pacientes

2.1.6. Sujetos de especial proteccion 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 segun su articulo primero “garantizar el derecho fundamental a la salud,
regularlo y establecer sus mecanismos de proteccion” (CONGRESO DE LA REPUBLICA.
COLOMBIA, 2015), es asi 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
proteccion y promocion, como también los deberes del Estado para con este derecho, de igual
forma los derechos y deberes de las personas en relacién con la prestacion del servicio de salud
como por ejemplo “el acceso a los servicios y tecnologias de salud, que garanticen una atencion,
integral, oportuna y de alta calidad” (CONGRESO DE LA REPUBLICA. COLOMBIA, 2015)

Pero uno de los mas grandes avance que ha traido la Ley 1751 de 2015, es su articulo 11,
para las personas que padecen una Enfermedad Huérfana, es que seas definidos como personas

de especial proteccion, lo que significa como segun los ha establecido la Corte Constitucional en
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la sentencia T- 167/ 11 “La categoria de sujeto de especial proteccion constitucional, segun ha
definido esta Corporacion, se constituye por aquellas personas que debido a su condicion fisica,
psicologica o social particular merecen una accién positiva estatal para efectos de lograr una
igualdad real y efectiva” (CORTE CONTITUCIONAL, 2011)

Lo que significa que su atencion no estara restringida ni administrativamente o
econdmicamente, por lo tanto, el Estado debe garantizar, por la prestacion 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 expidio la Circular Externa 011 de 2016
(SUPERINTENDENCIA NACIONAL DE SALUD, 2016), con el objetivo de garantizar la
oportuna atencion de los pacientes que padecen una enfermedad huérfana ha impartido una serie
de instrucciones especificas a los prestadores (Clinicas y Hospitales), EPS y Entidades
Territoriales (Secretarias 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 proteccion implementado una atencidn prioritaria y especializada, sin limitaciones en el
acceso a los servicios de salud, en cuanto a trdmites administrativos, econémicos o atencién por
un profesional especializado, siendo esta la segunda instruccién 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 problematica en la
que se basa la norma sobre estas enfermedades es su dificil diagnostico debido a la falta de

personal especializado, que garantice la adecuada prestacion del servicio a pacientes que
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sospechen o que tengan un diagnostico definido de enfermedad huérfana, de igual forma se
debera prestar apoyo terapéutico y psicoldgico al paciente.

En cuanto a los tramites administrativos esta circular expone en su tercera instruccion la
OPORTUNIDAD. DERECHO AL DIAGNISTICO Y AUTORIZACION DE SERVICIOS EN
SALUD, lo que hace referencia a la segunda problemética que dio origen al expendio normativo
sobre enfermedades huérfanas que es la dificultad en el tratamiento, puesto que al no tener un
tratamiento rapido, oportuno y eficaz que contribuya a no desarrollo progresivo de la
enfermedad, esta debilitara al paciente, generando incluso el desarrollo de otras patologias.
Siendo estos unos de las mas importantes instrucciones implementadas, por esta circular, para la
proteccion que se les debe brindar a los pacientes que sospechan o padecen una enfermedad

huérfana.

2.2. Derecho a la salud

2.2.1. Nocion 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 Constitucion que en primera instancia se lo puede ver en el preambulo de la
misma, pero, ¢Qué significa el derecho a la salud como tal? A la salud se la conoce como una
condicion de bienestar o ausencia de cualquier enfermedad, dolencia, perturbacién en el estado
tanto fisico como mental de una persona, segun la Organizacion Mundial de la Salud "La salud,
es un estado de completo bienestar fisico, mental y social, y no solamente la ausencia de
afecciones o enfermedades™ (Organizacion Mundial de la Salud, 2013).

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

hombre en sociedad y sus relaciones con los demas miembros de la misma” (Enciclopedia
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Juridica, 2014), es asi como se concluye que el derecho a la salud consta de unos preceptos
normativos que propenden por la proteccion 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 connotacién al
ser un derecho fundamental y al mismo tiempo un servicio publico. La salud tiene dos facetas
distintas, que se encuentran estrechamente ligadas: por una parte, se trata de un servicio publico
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
caracter de irrenunciable. Ademas de dicha condicion, 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 mas adelante, en el Estado colombiano se ha
logrado evidenciar la importancia del derecho a la salud, pero no ha sido sino hasta los afios
sesenta que se le dio un rango de proteccion mayor al encontrarse como uno de los objetivos a la
hora de realizar la inversion publica, es por ello que se lo aseguraba como un servicio que debia
ser prestado principalmente por el Estado. Sin embargo, por cuestiones politicas se fue desviando
esta meta de proteger la salud de los colombianos lo cual se ha quedado sélo en papel, ya que
resulta evidente la realidad del pais como ha ido colapsando las entidades estatales en la
prestacion de este servicio o por Io menos de un servicio integro para sus usuarios.

Es entonces con la Constitucién Politica de Colombia que ya se reconoce el derecho a la
salud como uno de los fines del Estado, derecho fundamental y de especial proteccion al ir
conexo con otros derechos esenciales como la vida.

Asi, la nocion 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 capitulo 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 prestacion 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 articulo 6°, los siguientes son los elementos:

e 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 prestacion
del servicio.

En cuanto a la poblacion 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 poblacion
del pais, 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.

e 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 poblacion mediante la participacion en la adecuacion, prestacion

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.

e Accesibilidad: en cuanto a este componente permite la ley defender el derecho a la salud
mediante unos parametros de igualdad, no exclusion y un acceso a toda la poblacion, sin que
haya obstaculos culturales, pero sobre todo econdémicos.

Este es uno de los elementos mas importantes para la poblacion en general y con mas peso
aun para los pacientes que tienen una enfermedad huérfana, ya que, como se evidencio en el
punto anterior, en relacién al analisis jurisprudencial, la condicion econémica 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 accion de tutela con el fin de que el Estado les pueda
cubrir ya sea tratamientos, medicamentos o cirugias.

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
prestacion del servicio del derecho a la salud.

e Calidad e idoneidad profesional: Tanto profesionales como instituciones deben
garantizar una preparacion y actualizacién en cuanto a la atencién e implementacion de
tecnologias novedosas que permitan al usuario sentirse con una prestacion del servicio de manera
integral.

Para un paciente que ha sido diagnosticado con una enfermedad huérfana, resulta esencial la
idoneidad de meédicos e instituciones, puesto que se requiere de una actualizacion constante, al

presentarse enfermedades nuevas y que requieren de un tratamiento efectivo y preciso para cada
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patologia, ya que el mal diagnostico 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:

e 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 distincion de raza, credo o posicion econdémica.

e Pro homine: Este fundamento exige el acatamiento de la normatividad que vaya en pro de
la ciudadania que requiera de la prestacion del servicio de salud, es decir que las autoridades o
instituciones deben velar por la escogencia de la ley que resulte mas favorable para el paciente.

e Equidad: Con este principio se va a proteger a toda aquella poblacion vulnerable y que
sea de especial proteccion, tal como lo son aquellos pacientes con enfermedades huérfanas y es
tarea constante del Estado la creacion de politicas publicas que faciliten la accesibilidad e
integralidad del ejercicio derecho a la salud.

e 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
suspension por ninguna razon ya sea administrativa o econdémica, tal como lo manifiesta en la
norma.

e Oportunidad: Tanto especialistas como las mismas instituciones e instrumentos deben
estar a disposicion de los usuarios en el momento idéneo y que se requiera la prestacion del
servicio, sin dilaciones que representen un riesgo para los pacientes.

e Prevalencia de derechos: Es de especial proteccion la atencién a nifios en los diferentes
ciclos de vida ya que se trata de un mandato constitucional, razon por la cual como el mismo

nombre lo indica debe haber una prevalencia de los derechos de los menores.
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e Progresividad del derecho: Bésicamente 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.

e Libre eleccién: El Estado permite que los usuarios escojan a criterio propio en cual
institucion quiere la prestacion de acuerdo a lo establecido en la norma.

e 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, ademas de tener como eje principal los mandatos que se establecen en la
Constitucion de acuerdo a la "sostenibilidad fiscal".

e 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.

e 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.

e Interculturalidad: Se refiere a una reiteracion de las diferentes culturas que existen en el
pais, razon por la cual se propende por una integralidad del sistema de salud, en todos los
ambitos, mas cuando existe una gran diversidad de enfermedades y las necesidades que cada uno
de estos pacientes requiere.

e Proteccion de los pueblos indigenas: Respetando siempre las creencias de esta poblacion,
se debe garantizar un servicio que no vulnere las mismas a traves del Sistema Indigena de Salud
Propio e Intercultural (SISPI).

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

interpretacion, 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 estan llamadas a
aplicar la ley en todos los casos que lo requieran, todo con el fin de la prestacion de un servicio
efectivo, integral, pero sobre todo oportuno.

2.2.3. Avance histdrico del derecho a la salud.

Para iniciar con el avance histdrico es necesario tener en cuenta que durante el siglo XX se
conocia el DERECHO A LA SALUD en Colombia, sin embargo, no se le daba la atencion o el
rango como uno de los derechos méas importantes para la sociedad.

En los afios sesenta existian en el pais cinco formas de atencion diferentes:

e La otorgada a las personas ubicadas en un estrato alto y que cuentan con una buena
posicidén econdémica que podian acceder a un sistema de salud privado y especializado, es decir
de buena calidad.

e En esta posicion se ubican los trabajadores del sector publico y privado que cuentan con
un seguro obligatorio.

e La llamada "asistencia publica” que se encargaba de la atencién a la clase menos
favorecida, si era atendida por el sector privado se denominaba "beneficencia”.

e La siguiente clasificacion comprende la atencion para enfermedades que resultan nocivas
para la salud publica por lo tanto la denominaron asi, y se encuentra su defensa a cargo del
Estado.

e A las cuales acude todas las personas que no cuentan con un sistema de salud y por ello
emplean practicas naturales o de cultura popular para aliviar sus dolencias.

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

parrafos 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 Constitucion Politica de Colombia de 1991, tras lograrla mediante la
Asamblea Nacional Constituyente del mismo afio, se entrd en una nueva etapa con el cambio ha
Estado Social de Derecho, el cual significa un Estado més 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 creible a la hora de aplicarlos todos.

Con el avance en la creacion de la accién de tutela aquellos problemas que quebrantaban
este derecho parecian tener solucion, 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 accidn de tutela se ha podido efectivizar los derechos consagrados en la carta politica.

Con ello también se otorg6 este derecho como uno de especial proteccion para mujeres,
nifios y personas de la tercera edad y desarroll6 otros derechos de gran importancia como el
derecho a la vida, asistencia sanitaria, bienestar, salubridad entre otros.

Asi en el afio de 1993 se expidid la ley 100 que regula lo relacionado con el Sistema
General de Seguridad Social en Salud que llegé 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 traia soluciones mas no cubria todas las contingencias y claramente no
se podia hablar de una proteccion como tal y especial para pacientes diagnosticados con
enfermedades huérfanas.

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

medicamentos o servicios que requieran los usuarios, méas 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
econdmica para cubrir dichos gastos.

El Estado colombiano ha hecho que la salud se vuelva un mercado donde accede el que més
recursos tengan y las entidades no se han encargado de mejorar sus servicios si no de prestar uno
estandar, mientras conserven sus afiliados que les generen rentabilidad.

2.2.4. Acercamiento normativo.

En orden jerarquico se comenzara este acapite con la Constitucion Politica de Colombia que
consagra el derecho a la salud en el articulo 49 dentro de los Derechos Econémicos, Sociales y
Culturales que responsabiliza completamente al Estado de su proteccion 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 ademéas autbnomo.

De acuerdo con el Pacto de Derechos Econdmicos, Sociales y Culturales y el Protocolo de
San Salvador manifiesta que los derechos que se encuentran en esta clasificacion cuentan con
rango constitucional y forman un criterio relevante a la hora de fijar el limite de alcance de los
mismos.

Como se mencionaba anteriormente, la ley 100 de 1993 también desarroll6 el derecho a la
salud con la creacion de dos regimenes 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 resulto un tanto

precario para la proteccion de este derecho como tal su prevencion y promocion.
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Posterior a la ley 100 de 1993, se expidid la Ley 71 de 2001 y la 1122 de 2007 a fin de
corregir ciertas contingencias ademas de fortalecer y determinar ciertas responsabilidades tanto
de las entidades como de autoridades encargadas de la proteccién de la salud, a través de un plan
nacional de salud publica que se debe actualizar cada 4 afios que consagrara las diferentes
situaciones que se presenten en el sector salud, prioridades, politicas publicas que respondan a
las problematicas, ademas de consagrar los convenios en materia de salud a nivel internacional.
Posterior se emitié 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 proteccion mas especifica
para las personas que padecen una enfermedad huérfana, en realidad es un tema novedoso y es
apenas en ese afio cuando se pone atencion a estos ciudadanos, ya que sélo se amparaban con las
normas de salud generales y precarias, es por ello que en este afio se expidio el 2 de Julio la Ley
1392 que tiene como fin especificar los derechos que le asisten a esta poblacion y por lo tanto su
apoyo, seguridad y defensa.

En el afio 2013 se expide el Decreto 1954 que hace parte del ordenamiento juridico
colombiano para implementar el sistema de informacién 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 ademas de brindar una expectativa de vida
mas larga.

Con la Resolucion 3681 de 2013 la cual regula el censo a pacientes con enfermedades
huerfanas segun la patologia y las cuentas de alto costo. La Resolucion 2048 de 2015 por medio
de la cual el Estado realiza una actualizacion del listado de las enfermedades, procesos bastante

complejos ya que se requiere de una investigacion exhaustiva y pronta para estas personas.
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Teniendo claro como 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 minoria cabe aclarar que es bastante
nueva ya que solo lleva 8 afios en vigencia desde la primera ley que se expidid en proteccion 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. Anélisis jurisprudencial.

La Republica de Colombia cuenta una entidad compuesta por magistrados que propenden
por la seguridad de la Carta Politica, ademas de los derechos fundamentales de la sociedad
colombiana.

Es por ello que en el estudio de la presente investigacion es necesario analizar y referirse
frente a lo manifestado por la Corte a la hora de proteger los derechos de personas de especial
proteccion, como lo son los pacientes diagnosticados con una enfermedad huérfana que como se
lo menciond en pérrafos anteriores, son enfermedades que resultan bastante catastroficas tanto
para pacientes como para las mismas familias.

Se extrajo de la jurisprudencia colombiana cinco sentencias muy importantes y que marcan
una linea de fallos en cuanto a la proteccion de los derechos "mas" vulnerados de los pacientes
con enfermedades huérfanas.

La primera sentencia es la T - 105 del afio 2015, en la cual la accionante se llama Stephany
Paola Rosas con 22 afos de edad, quien fue diagnosticada con “un cuadro de atopia severo con

marcado compromiso de piel, pulmén (Asma), de origen inmunologico 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 croénica 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 negé el suministro de los medicamentos.

Sin embargo, la Corte afirma que no se demostr¢ la falta de capacidad econdmica por parte
de la accionante y neg0 las pretensiones de la misma. En este caso se puede evidenciar una
desproteccidn de los derechos ya que se requiere una evidencia eficaz a la hora de demostrar que
una persona cuenta o no con la solvencia econémica 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 representacion de su
hijo menor contra la EPS Coomeva, la sefiora asegura que la entidad accionada no protegio el
derecho a la salud de su hijo al no proporcionarle el tratamiento para su enfermedad
diagnosticada Ilamada epispadias, la cual requiere de dos cirugias segin su médico tratante.

Para dicho caso la Corte tom6 una postura protectora de los derechos fundamentales del
menor, la salud e integridad fisica y emocional debido a la urgencia de los procedimientos,
ordenando la ejecucidon de los mismos en el menor tiempo posible, ademas de priorizar su
atencion encontrando que se trata de un sujeto de especial proteccién, asi las cosas, hace un
Ilamado a la priorizacion de atencion de las personas en esta condicién ademas de garantizar el
alcance de un nivel éptimo en la salud de las mismas.

Con la sentencia T - 040 de 2016, como accionante Hector Javier Guzméan Rincon y como
entidad accionada Autoridad Nacional de Licencias Ambientales -ANLA-, la cual vulnero los
derechos del accionante al minimo vital, al trabajo, a la seguridad social, al debido proceso y a la

estabilidad laboral reforzada tras padecer desde los 9 afios de fibrosis quistica.
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La Corte Constitucional se pronunci6 de manera favorable para el peticionario frente a este
asunto ya que no sélo estaba siendo vulnerados los derechos del accionante si no también se
estaba ejerciendo discriminacion sobre el mismo al no renovarle el contrato por razones de su
patologia.

Es por ello que permite ver como la Corte no solo se enfoca en la parte de salud y
tratamientos, ademas busca la proteccion de otros derechos esenciales para el ciudadano evitando
toda clase de discriminacion contra las personas que se encuentran en una situacion especial
frente a los demas.

Con la sentencia T - 201 del 2017, Nubia Esperanza Figueroa Hernandez agente oficioso de
Isabella Rios Figueroa instaur6 accion de tutela en contra de CAFESALUD EPS ya que le
solicita que le suministre los medicamentos que requiera ademas del tratamiento integral para su
padecimiento, debido a que nacié con un retraso psicomotriz que no le permite recibir alimentos
solidos.

Una vez mas la Corte reitera la proteccion 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 proteccién para no
convertirlas en sujetos vulnerables.

Por Gltimo, se encontro la sentencia T - 399 de 2017, Maria Marin Alvarez, en nombre y
representacion 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 Gtero de
Espina Bifida (Mielomeningocele), después de su nacimiento esta siendo tratado por herniorrafia

inguinal bilateral, displasia de rodilla y cadera, pie equino varo bilateral y vejiga neurogénica.
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Esto implica la atencidén de médicos especialistas ademas de tratamientos y medicamentos
bastantes onerosos, y la EPS requiere de un copago para poder acceder a sus servicios, razon por
la cual el accionante se ve en la obligacion 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
obstaculos que impidan la prestacion de los servicios de salud y mas aun tratdndose de personas
que requieren una atencion especial y de vital importancia puesto que al ser enfermedades de alto
costo, la mayoria de familias colombianas no cuentan con la capacidad econémica para cubrir los

gastos derivados de estas enfermedades.
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3. IDENTIFICAR LA CANTIDAD DE PERSONAS RESIDENTES EN EL
DEPARTAMENTO DE NARINO QUE A 2016 PRESENTABAN DIAGNOSTICO DE

ENFERMEDAD HUERFANA.

3.1. Numero de pacientes por tipo de enfermedades huérfanas en el departamento
de Narifo

Que en cumplimiento de la Ley 1392 de 2010, el Gobierno Nacional expidio el Decreto
1954 de 2012, mediante el cual se establecieron las condiciones y procedimientos para
implementar el sistema de informacion de pacientes con enfermedades huérfanas definidas en la
Resolucion 430 de 2013.

El articulo 40 del Decreto 1954 de 2012 sefiala las fases para la recopilacion y consolidacién
de la informacién de pacientes con enfermedades huérfanas, disponiendo que en la fase inicial se
elaborara el censo de pacientes con dichas patologias, segun la informacion que reporten a la
Cuenta de Alto Costo, por una Unica vez, las Entidades Promotoras de Salud (EPS), entidades
pertenecientes al régimen de excepcion de salud y las Direcciones Departamentales, Distritales y
Municipales de Salud (RESOLUCION 3681 DE 2013, 2013).

Gracias a Resolucion 3681 de 2013 se realiz0 el primer y Gnico censo de pacientes con
enfermedades huérfanas, pero como bien reza la resolucion esta cuenta de alto costo solo se
presentd una unica vez, por lo cual no existe informacion 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 Informacion de la Proteccion Social (SISPRO) registra con el censo
realizado en el afio 2013 un total de 13.173, pacientes que padecen alguna de estas
enfermedades; de estos el 53.96%, 0 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

Censo Enfermedades Huerfanas 2013

46,04
53,96

m Hombres = Mujeres

Con la informacion 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).
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Tabla 1. Tasa de prevalencia de enfermedades huérfanas (por 100.000 personas)

TASA DE PREVALENCIA DE ENFERMEDADES HUERFANAS (POR 100.000 PERSONAS)
No| DEPARTAMENTO  |PREVALENCIA|NO|DEPARTAMENTO | PREVALENCIA | N O | DEPARTAMENTO | PREVALENCIA
1| Cundinamarca 40,18 | 12| Popayan 20,82 23| Vichada 11,60
2 Caldas 34,85 |[13| Atlantico 20,10 24 | Cordoba 7,84
3 Risaralda 33,25 14 Tolima 19,57 25 Arauca 6,24
4 Antioquia 32,29 15 Meta 18,60 26 Guajira 5,43
5 Santander 31,41 16 Sucre 18,20 27 Choco 3,88
6 Huila 29,74 17 Bolivar 18,13 28 | Guaviare 3,70
7 | valle del Cauca 23,12 18 Narifio 17,80 29 | Putumayo 3,56
8 Boyaca 22,00 19 Cesar 16,30 30 Guainia 2,49
9 | Norte de Santander| 21,92 20 Quidio 15,39 31 Vaupes 2,34
10 Casanare 21,51 21 | Magdalena 13,60 32 | Amazonas 0,00
11 Cauca 20,82 22| Caqueta 11,82
FUENTE: Médulogeogrdfico yBodega de Datos SISPRO (SGD), Censode pacientes con enfermedades huérfanas 2013 |

Se encontrd que las enfermedades mas frecuentes a nivel nacional son las siguientes (Ver
Tabla 2):

Tabla 2. Principales diagndsticos identificados. Colombia 2013.

Principales diagndsticos identificados

Enfermedad N° de

pacientes

Déficit congénito de factor VIII 1.117
Miastenia grave 839
Enfermedad de VVon Willebran 779
Estatura baja por anomalia 559

cualitativa de la hormona de crecimiento

Displasia broncopulmonar 511

Fibrosis quistica 424




Esclerosis sistémica cutanea difusa 408

Sindrome de guillan barré 392

Hipertension arterial pulmonar 377

idiopética y/o familiar

Enfermedad de VVon Willebran 281

adquirida

Fuente: Modulo geogréafico y modulo de datos SISPRO.

Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013.

Basados en la anterior informacion y a manera de contribucién con el Departamento del cual
los investigadores tienen procedencia, se realizara un andlisis de los 10 principales diagnosticos
en el departamento de Narifio.

3.1.1. Déficit congénito de factor VIII.

Es un trastorno hemorragico hereditario causado por una falta del factor de coagulacién
sanguinea 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.

62



Los hombres tienen Gnicamente un cromosoma X. Si el gen del factor VIII falta en el
cromosoma X de un nifio, €l tendrd hemofilia A. Por esta razon, la mayoria de las personas con
hemofilia A son hombres (Medline Plus).

Los departamentos con mayor nimero de pacientes son: Bogota con 266 seguido de
Antioquia con 180, Valle del Cauca con 132, Santander con 62 y atlantico con 54, encontrdndose
1.117 casos a nivel Nacional. En el departamento de Narifio se descubrieron 32 casos entre
edades de 0 a 64 afios (Ver figura 2) con mayor incidencia entre los 1 a 19 afios, estos casos se
presentaron principalmente en poblaciones como Pasto, el Pefiol, 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. Namero de personas por quinquenios DANE en el departamento de Narifio

afios afios afios afios afios aflos afios affos arios afios afios afios afios

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccion Social, Colombia. Mddulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Modulo
geografico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas

2013.
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Figura 3. Numero de pacientes por Municipios en el Departamento de Narifio.

Municipio Numero de Personas ¥
52001 - Pasto 14
52254 - El Pefiol
52256 - El Rosario
52356 - Ipiales
52022 - Aldana
52110 - Buesaco
52203 - Colon
52227 - Cumbal
52240 - Chachaguf
52320 - Guaitarilla
52399 - La Unién
52612 - Ricaurte
52788 - Tangua
52835 - San Andres De Tumaco
52838 - Taquerres
52885 - Yacuanguer
Total

e e e T T T T T T T T T T L S o B oW |

w
4%

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccidn Social, Colombia. Médulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Médulo
geogréfico 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 Narifio.

Deficit Congenito de Factor VIlII

N

m Hombres m Mujeres
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Fuente: Ministerio de Salud y Proteccién Social, Colombia. Md6dulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Mddulo
geogréfico 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 musculos voluntarios,
es decir los musculos que se pueden controlar. Por ejemplo, musculos involucrados en el
movimiento del ojo, expresiones faciales y entre otras. También puede tener debilidad en otros
musculos. 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 sefiales nerviosas a sus muasculos. Esto los
debilita.

Otras enfermedades pueden causar debilidad muscular, por lo que la miastenia grave puede
ser dificil de diagnosticar. Las pruebas para diagnosticarla incluyen pruebas de sangre, nervios,
masculos y de imagen.

La Miastenia Grave, es la segunda enfermedad Huérfana mas frecuente en el territorio
Colombiano segun el censo realizado en el afio 2013, con 839 casos en Colombia; los
departamentos con mayor nimero de pacientes son: Bogota con 313 seguido de Antioquia con
123, Valle del Cauca con 53, Huila con 37 y Atlantico con 33. En el Departamento de Narifio se
reportan 17 casos, entre las edades de 5 a 79 afios con mayor incidencia entre los 35 a los 39 y de
60 a 64 afios 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. Namero de personas con Miastenia Grave por quinquenios DANE en el
departamento de Narifio
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Fuente: Ministerio de Salud y Proteccién Social, Colombia. Modulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Mddulo
geografico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

Figura 6. Miastenia Grave por géenero en el departamento de Narifio

Miastenia Grave por genero
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66



Fuente: Ministerio de Salud y Proteccién Social, Colombia. Md6dulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Modulo
geogréfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

Figura 7. Namero de pacientes con Miastenia Grave por municipios en el

Departamento de Narifio

Municipio Nidmero de Personas ¥
52001 - Pasto 13
52835 - San Andres De Tumaco 2
52258 - El Tablon De Gomez 1
52678 - Samaniego 1
Total 17

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccidn Social, Colombia. Médulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Médulo
geogréfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

3.1.3. Enfermedad de von willebrand.

Es el trastorno hemorrégico hereditario mas comun. 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 sanguineos, lo cual es
necesario para la coagulacion normal de la sangre.

Un antecedente familiar de un trastorno de la coagulacion es el principal factor de riesgo
(Medline Plus) .

La Enfermedad de VVon Willebrand, es la tercera enfermedad Huérfana mas frecuente en el

territorio Colombiano segun el censo realizado en el afio 2013, con 779 casos en Colombia, los

67



departamentos con mayor nimero de pacientes son: Bogota con 208 seguido de Antioquia con
169, Valle del Cauca con 71, Caldas con 40 y Atlantico con 39; en el departamento de Narifio se
encuentran 12 casos, de los cuales 9 son mujeres y 3 son hombres (Ver figura 8), entre las edades
de 5alos 9y de 20 a 24 afios de edad (Ver figura 9), las personas que padecen esta enfermedad
fueron encontradas en los Municipios de Pasto, Ipiales, Cumbal y Sandona (Ver figura 10).

Figura 8. Enfermedad de VVon Willebrand por género en el departamento de Narifio

Enfermedad de Von Willebrand por genero

® Hombres = Mujeres

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccion Social, Colombia. Mddulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Médulo
geogréfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas

2013.
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Figura 9. Numero de personas con Enfermedad de VVon Willebrand por quinquenios

DANE en el departamento de Narifio
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Fuente: Ministerio de Salud y Proteccion Social, Colombia. Mddulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Médulo
geogréafico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

Figura 10. Namero de pacientes con Enfermedad de Von Willebrand por Municipio en

el Departamento de Narifio.

Municipio Numero de Personas ¥
52001 - Pasto 6
52356 - Ipiales 3
52227 - Cumbal 2
52683 - Sandona 1
Total 12

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccién Social, Colombia. M6dulo geografico y Bodega

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Mddulo
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geografico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

3.14. Estatura baja por anomalia cualitativa de la hormona de crecimiento.

e Este sindrome 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 insulinico tipo 1 (IGF-1) y un aumento
significativo del nivel de crecimiento en respuesta al tratamiento con GH recombinante.

e La prevalencia es desconocida y en la literatura se han descrito sélo algunos casos.

e El sindrome esta causado por varias mutaciones en el gen GH1 (17922-g24), que
provocan anomalias estructurales del GH y en una molécula bioldgicamente inactiva.

e Latransmisién es autosomica recesiva (Federacion Mexicana de Enfermedades Raras.
FEMEXER., 2008).

e 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 Narifio no se presentaron registros de pacientes con esta

enfermedad (Ver figura 11).
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Figura 11. Numero de pacientes con Estatura baja por anomalia cualitativa de la

hormona de crecimiento en Colombia

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccién Social, Colombia. Modulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Mddulo
geografico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

3.15. Displasia broncopulmonar.

La displasia broncopulmonar (DBP) es un trastorno pulmonar que afecta a largo plazo
(crénico) 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
oxigeno durante largos periodos de tiempo o que han estado conectados a un respirador

(ventilador).
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La DBP es mas comun 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 Narifio no se presentaron registros de pacientes
con esta enfermedad (Ver figura 12).

Figura 12. Nimero de pacientes con Displasia Broncopulmonar en Colombia.

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccion Social, Colombia. Mddulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Médulo
geogréfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

3.1.6. Fibrosis quistica.

Es una enfermedad que provoca la acumulacion de moco espeso y pegajoso en los

pulmones, el tubo digestivo y otras areas del cuerpo. Es uno de los tipos de enfermedad
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pulmonar crénica mas comun en nifios y adultos jovenes. Es una enfermedad potencialmente
mortal.

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad hereditaria. Es causada por un gen defectuoso
que lleva al cuerpo a producir un liquido anormalmente espeso y pegajoso llamado moco. Este
moco se acumula en las vias respiratorias de los pulmones y en el pancreas.

Esta acumulacion de moco ocasiona infecciones pulmonares potencialmente mortales y
serios problemas digestivos. Esta enfermedad también puede afectar las glandulas sudoriparas y
el aparato reproductor masculino.

Muchas personas portan el gen de la FQ, pero no manifiestan ningun sintoma. 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 mas frecuente
entre aquellas personas descendientes de europeos del centro y norte.

A la mayoria de los nifios con FQ se les diagnostica la enfermedad hacia los 2 afios de edad.
Para un pequefio nimero, la enfermedad no se detecta hasta la edad de 18 afios 0 méas. Estos
nifios con frecuencia padecen una forma mas leve de la enfermedad (Medline Plus).

La Fibrosis Quistica, es la sexta enfermedad Huérfana mas frecuente en el territorio
Colombiano segun el censo realizado en el afio 2013, con 424 casos en Colombia, los
departamentos con mayor nimero de pacientes son: Bogota con 141 casos, seguido de Antioquia
con 85, Valle del Cauca con 35, Atlantico con 29 y Bolivar con 26 casos; en el departamento de
Narifio se encuentran 5 casos, que se presentan solo en el sexo masculino (Ver figura 13), entre
las edades de 0 a 24 afios y con mayor poblacion entre los 0 a los 4 y de 20 a 24 afios 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 quistica por género en el Departamento de Narifio

Fibrosis quistica por genero en el Departamento de Narifio

0

m Hombres = Mujeres

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccién Social, Colombia. Modulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Mddulo
geografico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

Figura 14. Numero de personas con fibrosis quistica por quinquenios DANE en el

Departamento de Narifio
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Fuente: Ministerio de Salud y Proteccion Social, Colombia. Mddulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Mddulo
geogréfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

Figura 15. Nimero de pacientes con fibrosis quistica por Municipio en el

Departamento de Narifio

Municipio Namero de Personas ¥
52001 - Pasto 2
52258 - El Tablon De Gomez
52683 - Sandona
52838 - Tuquerres

Total

Ui -

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccién Social, Colombia. Modulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Mddulo
geografico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

3.1.7. Esclerosis sistémica cuténea difusa.

La esclerosis sistémica es una enfermedad autoinmune cronica en la que se produce una
alteracion del colageno (conjunto de proteinas que dan soporte a los érganos y tejidos del
organismo), lo que provoca que la piel se esclerose, es decir se endurezca, asi como los
diferentes 6rganos a los que pueda afectar.

El tejido més afectado es la piel, que dependiendo de la extension se clasifica en esclerosis
sistémica difusa o limitada. Otros 6rganos como los pulmones, el corazén, el rifion y el aparato
digestivo también pueden verse dafiados.

La evolucion de la enfermedad puede ser mas 0 menos rapida dependiendo del grado de

afectacion. Existen pacientes en los que las complicaciones pueden ser graves y frecuentes y
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otros con una evolucion mucho mas benigna. Las complicaciones mas habituales suelen ser
aquellas relacionadas con la piel, como el cambio de coloracion en las manos (dedos blancos
como la cera, amoratados o rojizos) secundario generalmente a exposicion al frio, o la aparicion
de ulceras dolorosas en las yemas de los dedos. Otros sintomas generales que revelan una posible
lesion de otros drganos son la dificultad al tragar, el reflujo después de las comidas y la
sensacion de falta de aire al realizar esfuerzos moderados, entre otros (Fundacion Espafiola 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
Boyaca con 15 pacientes. En el Departamento de Narifio no se presentaron registros de pacientes
con esta enfermedad (Ver figura 16).

Figura 16. Numero de pacientes con esclerosis sistémica cutanea difusa en Colombia

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccién Social, Colombia. M6dulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Mddulo
geografico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas

2013.

76



3.1.8. Sindrome de guillan barré.

El sindrome 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 inflamacion de nervios que ocasiona debilidad
muscular o parélisis y otros sintomas.

El GBS es un trastorno autoinmunitario. En un trastorno inmunitario, el sistema inmunitario
del cuerpo se ataca a si mismo por error. Se desconoce la causa exacta del GBS. Este sindrome
puede presentarse a cualquier edad. Es mas comun en personas entre los 30 y 50 afios.

El GBS puede presentarse junto con infecciones virales o bacterias, tales como:

¢ Influenza

e Algunas enfermedades gastrointestinales

e Neumonia por micoplasma

e EI VIH, el virus que causa VIH/SIDA (muy raro)

e Herpes simple

e Mononucleosis

También puede ocurrir con otras afecciones, tales como:

e Lupus eritematoso sistémico

e Enfermedad de Hodgkin

e Después de una cirugia

El GBS dafa partes de los nervios. Este dafio a los nervios causa hormigueo, debilidad
muscular y parélisis. Este sindrome afecta con mas frecuencia la cubierta del nervio (vaina de

mielina). Este dafio se denomina desmielinizacion. Esto lleva a que las sefiales nerviosas se
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movilicen de manera mas lenta. El dafio a otras partes del nervio puede hacer que dicho nervio
deje de trabajar (Medline Plus).

El Sindrome de Guillan Barré, es la octava enfermedad Huérfana més frecuente en el
territorio Colombiano segun el censo realizado en el afio 2013, con 392 casos en Colombia, los
departamentos con mayor numero de pacientes son Bogota con 115 seguido de Antioquia con
33, Valle del Cauca con 22, Boyaca con 21 y Cundinamarca con 20; en el departamento de
Narifio 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 afios y entre los 30 y 39 afios 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. Sindrome de guillan barré por género en el Departamento de Narifio

Sindrome de guillan barré por genero en el Departamento
de Narifio

m Masculino = Femenino

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccién Social, Colombia. Mddulo geografico y Bodega

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Mddulo
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geografico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

Figura 18. NUumero de personas con sindrome de guillan barré por quinquenios DANE

en el departamento de Narifio
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Fuente: Ministerio de Salud y Proteccion Social, Colombia. Mddulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Médulo

geogréafico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas

2013.
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Figura 19. Numero de pacientes con sindrome de guillan barré por municipio en el
departamento de Narifio

Municipio Numero de Personas 4
52019 - Alban
52560 - Potosi
52835 - San Andres De Tumaco
52838 - Tuquerres
52001 - Pasto
Total 1

W NN —a

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccién Social, Colombia. Mddulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Médulo
geogréfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

3.1.9. Hipertension arterial pulmonar idiopética y/o familiar.

Es una presion arterial alta en las arterias de los pulmones. Hace que el lado derecho del
corazdn se esfuerce méas de lo normal.

El lado derecho del corazon bombea sangre a través de los pulmones, donde recoge oxigeno.
Luego, la sangre retorna al lado izquierdo del corazédn, de donde se bombea hacia el resto del
cuerpo.

Cuando las pequefias arterias (vasos sanguineos) de los pulmones se estrechan, no pueden
transportar mucha sangre. Cuando esto sucede, la presion se acumula. Esto se denomina
hipertension pulmonar.

El corazdn necesita esforzarse mas para forzar la circulacion de la sangre a traves de los
vasos en contra de esta presion. Con el tiempo, esto provoca que el lado derecho del corazon se
vuelva mas grande. Esta afeccion se denomina insuficiencia cardiaca del lado derecho del

corazon o cor pulmonale.
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La hipertension pulmonar puede ser causada por:

e Enfermedades autoinmunitarias que dafian los pulmones, como la esclerodermia o la
artritis reumatoidea

e Anomalias congenitas del corazon

e Coagulos sanguineos en el pulmén (embolia pulmonar)

¢ Insuficiencia cardiaca

e Enfermedad de las valvulas del corazon

e Infeccion por VIH

¢ Niveles bajos de oxigeno en la sangre durante un largo tiempo (cronico)

e Enfermedad pulmonar, como EPOC o fibrosis pulmonar o alguna otra afeccion pulmonar
severa y cronica

e Medicamentos (por ejemplo, ciertos farmacos para adelgazar)

e Apnea obstructiva del suefio (Medline Plus)

La Enfermedad de Hipertension Arterial Pulmonar Idiopatica y/o Familiar, es la novena
enfermedad Huérfana mas frecuente en el territorio Colombiano segln el censo realizado en el
afio 2013, con 377 casos en Colombia, en los departamentos con mayor numero de pacientes
son: Bogota con 111 seguido de Antioguia con 42, Valle del Cauca con 37, Santander con 35y
Cundinamarca con 24; en el Departamento de Narifio se encuentran 5 casos, donde 3 pacientes
son mujeres y 2 pacientes son hombres (Ver figura 20), entre las edades de 0 a 4 afios, 45 a los
49 y de 50 a 54 afios 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. Hipertension arterial pulmonar idiopética y/o familiar por género en el

Departamento de Narifio

Hipertensidn arterial pulmonar idiopatica y/o familiar por
genero en el Departamento de Narifio

m Masculino = Femenino

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccion Social, Colombia. Mddulo geogréafico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Médulo
geogréafico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

Figura 21. Namero de personas con hipertension arterial pulmonar idiopatica y/o

familiar por quinquenios DANE en el departamento de Narifio
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Fuente: Ministerio de Salud y Proteccién Social, Colombia. Md6dulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Mddulo
geogréfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

Figura 22. Numero de pacientes con hipertension arterial pulmonar idiopética y/o

familiar por municipio en el Departamento de Narifio

Municipio Numero de Personas 4~
52356 - Ipiales 1
52585 - Pupiales 1
52001 - Pasto 3
Total 5

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccidn Social, Colombia. Mddulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Médulo
geogréfico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

3.1.10. Enfermedad de von willebrand adquirida.

El sindrome de Von Willebrand adquirido (SVWA) se define como un sindrome
hemorragico caracterizado por las mismas anomalias bioldgicas vistas en la enfermedad de Von
Willebrand hereditaria, pero desarrolladas en asociacion con otra patologia subyacente. Ocurre
generalmente en pacientes de edad avanzada, sin antecedentes personales o familiares de
anomalias hemorragicas. 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 hemorragicas son similares a las que se presentan en la enfermedad de VVon
Willebrand hereditaria:

e Hemorragias prolongadas después de traumatismo,
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e Epistaxis,

e Equimosisy

e Hemorragias gastrointestinales asociadas a angiodisplasia (Portal de informacion de
enfermedades raras y medicamentos huérfanos).

La enfermedad de VVon Willebrand adquirida, es la décima enfermedad Huérfana mas
frecuente en el territorio Colombiano segun el censo realizado en el afio 2013, con 281 casos en
Colombia, los departamentos con mayor nimero de pacientes son Bogota con 89 pacientes,
seguido de Antioquia con 36, Santander con 34, Risaralda con 24 y Atlantico con 21 pacientes;
en el Departamento de Narifio se encuentran 7 casos, donde 6 pacientes son mujeres y 1 paciente
es hombre (Ver figura 23), especialmente entre los 30 y 34 afios 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
Narifio

Enfermedad de von willebrand adquirida por genero en
el Departamento de Narifo

P

= Masculino Femenino

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccion Social, Colombia. Modulo geografico y Bodega

de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Modulo
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geografico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.
Figura 24. Namero de personas en el Departamento de Narifio con enfermedad de Von

Willebrand adquirida por quinquenios DANE

40

35

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccion Social, Colombia. Mddulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Médulo
geogréafico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas
2013.

Figura 25. Numero de pacientes con enfermedad de von willebrand adquirida por

municipio en el departamento de Narifio

Municipio Ndmero de Personas
52001 - Pasto 7
Total 7

Fuente: Ministerio de Salud y Proteccion Social, Colombia. Modulo geografico y Bodega
de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas 2013. Mddulo
geografico y Bodega de Datos SISPRO (SGD), Censo de pacientes con enfermedades huérfanas

2013.
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CONCLUSIONES

e EIl Estado colombiano en su gran proporcion 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 proporcién
a la accion de tutela para materializar sus derechos fundamentales. Es ahi donde no sélo debe el
juez ordenar y la entidad acatar, si no, buscar la aplicacion de la norma desde el primer momento
en que se presta el servicio, mas cuando se encuentra frente a un paciente con una patologia
grave como son las enfermedades huérfanas.

e El derecho a la salud en Colombia es un derecho fundamental y en teoria legislativamente
se encuentra cubierto en todos sus &mbitos, incluso para pacientes diagnosticados con alguna
enfermedad huérfana, sin embargo, existe un sinfin 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 accion de tutela para hacer efectivos sus derechos y por ende la normatividad que los
acoge, lo que demuestra cuan ineficiente es el sistema.

e El tema de enfermedades huérfanas si bien se ha tocado desde tiempo atrés, es solo a
partir del afio 2010 con la Ley 1392 de 2010 que se comienza a regular, dandole la importancia
que este tipo de patologias merece, ya que son miles los colombianos que presentan una
enfermedad huérfana, tornandose una materia novedosa y de gran importancia a la que adn le
faltan muchos engranajes por conectar para lograr la atencion y efectiva proteccién que estos
pacientes necesitan.

e Ladificultan en el diagnéstico de los pacientes que padecen una enfermedad huérfana
vulnera aun mas los derechos de quienes sufren estos padecimientos, ya que pasan afos y afos

con diagndsticos errados que con el tiempo solo agravan su situacion y cuando por fin obtienen
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un diagndstico certero, en su gran mayoria se encuentran en un estado avanzado de su
enfermedad que reduce las probabilidades de cura en el mediano y largo plazo.

o La falta de capacitacion de los médicos frente al diagndstico 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
realizandose tratamientos que pueden causar mas dafio y agravar su real patologia de base.

e Gracias a la resolucion 3684 de 2013 se cuenta con el Unico 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
excepcion de salud y las Direcciones Departamentales, Distritales y Municipales de Salud de
cualquiera de las enfermedades reconocidas como huérfanas o raras por la resolucion 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 atencién a los pacientes
con estos padecimientos, debido a que un mal diagnostico genera que se agrave la patologia
inicial, lo cual, por la dificultad del tratamiento, representa mayores costos al sistema de salud.

e Es necesario que el reporte a la cuenta de alto costo se realice cada afio de forma
obligatoria, ya que solo asi se tendria un panorama mas amplio y certero de la situacion de los
pacientes con enfermedades huérfanas en Colombia, para que asi se puedan generar programas y
proyectos de promocion y prevencion, al igual que planes de capacitacion al personal médico
para lograr diagnosticos mas 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

1. Listado de Enfermedades Huérfanas — Raras

No. | EEnfermedad Huérfana No. | Enfermedad Huérfana
1 IMC Sindrome de Deficiencia COLEC11 1076 | Ictiosis ligada al cromosoma X
2 3-metilcrotonil glicinuria 1077 | Ictiosis neonatal - colangitis esclerosante
3 Ahblefaron macrostomia 1078 | Ictiosis no especificada
4 Ahscesos asépticos sensibles a corticosteroides | 1079 | Iminoglicinuria
5 Acalasia microcefalia 1080 | Incontinentia pigmenti
il Acalasia primaria 1081 | Inmunodeficiencia combinada severa ligado a déficit de
adenosina desaminasa
7 Acatalasemia 1082 | Inmunodeficiencia comienzo adulto
8 Aceruloplasminemia 1083 | Inmunodeficiencia comun variable
9 Acidemia 3-OH-3ME-glutarica 1084 | Inmunodeficiencia con déficit de células natural-killer
10 Acidemia butirica 1085 | Inmunodeficiencia con multiples atresias intestinales
{Mutacion en TTCTA)
11 Acidemia cadena media 1086 | Inmunodeficiencia debida a déficit de CD25
12 Acidemia glutarica | 1087 | Inmunodeficiencia por déficit de quinasa-4 asociado
alnreceptor de interleuguina-1
13 Acidemia glutarica Il 1088 | Inmunodeficiencia por déficit selectivo de anticusrpos anti-
polisacaridos
14 Acidemia isovalerica 1089 | Inmunodeficiencia por expresion deficiente del HLA de
clase 2
15 Acidemia metilmalonica - homocistinuria, tipo 1090 | Inmunodeficiencia pnmara no especificada
chliC
16 Acidemia metiimalonica - homaocistinuria, tipo 1091 | Insensibilidad congénita al dolor
chl D
17 Acidemia metilmalonica - homaocistinuria, tipo 1082 | Insomnio fatal familiar
chl F
18 Acidemia metilmalonica - vitamina B12 sensible, | 1093 | Interrupcion del arco aotico
tipo chl A
19 Acidemia organica no especificada 1094 | Intolerancia a la fructosa
20 Acidemia piroglutamica 1085 [ IPEX (X-LINKED)
21 Acidemia propionica 1096 | IRAKA4 {IL-1 Receptor asociado a kinasa 4)
22 Acidemia succinica 1097 | vic, sindrome de 4 familias Miopatia con inclusiones
reductoras
23 Acidosis lactica 1098 | Keratosis tipo Magashima
24 Aciduna 3-metilglutaconica tipo 1 1099 | Laminopatiaa tipo Decaudain-Vigouroux
25 Aciduria 3-mefilglutaconica tipo 3 1100 | Latosterolosis
26 Aciduna 4 hidroxi-butirica 1101 | Leiomioma orbital
27 Aciduria argininosuccinica 1102 | Leprechaunismo
28 Aciduria fumarica 1103 | Lesidn cerebral isquémica e hipoxica neonatal
29 Aciduria malonica 1104 | Lesiones "Donut” de la calvaria - fragilidad dsea
30 Aciduria metiimalonica con homocistinuria 1105 | Leucodistrofia - paraplejia espastica - distonia
) Aciduna metilmalonica microcefalia cataratas 1106 | Leucedistrofia metacromatica
32 Aciduria mevalonica 1107 | leucodistrofia no especificada
33 Aciduria no especificada 1108 | Leucoencefalopatia - ataxia - hipodontia - hipomielinizacion
34 Aciduria orotica hereditania 1109 | Leucoencefalopatia - condrodisplasia metafisana
35 Acondrogenasis 1110 | Leucoencefalopatia - distonia - neuropatia motora
36 Acondroplasia 1111 | Leucoencefalopatia asociada al tronco del encéfaloy ala
medula espinal - elevacion del lactato
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kT ﬁ:‘.:I'HI'EPJEL] sevara - retigsg oal fesamolio - 1112 | Leucpssncefalopatia cavitada progresna
acantosls nigricans

38 | ACOM@miento corgento G igamento 1113 | Leucoencetalopaba con qUISies antenores y Dilalerales en
Cosincoracoide g Itoulo temporal

3 Arrania 1114 | Leucpssncefalonatia queraiosis F-EHEIIH-EITJT

40 | Acrocetalneindactlia (Enming gQenera) 1115 | Leuconkua 1o - IESI0NEE SITIares 3 aCaros!s NigNcans

- pedo aniommal

41 Apnoeraneofacial Beosinsls 1116 UF'&IFQEE‘EIS—S:E q..ltEﬂEE oulmorarss

12 | Actogermanits emempalica 1117 | Unfangiisiomiomatests

13 | Acroesquitodispiasia meansana 1118 | Uniegema - anomalia arenovencsa cercoral

| Acromaioosia 1118 | Lnfegema - geferios 02| 5epin aial - CAmbios Taciaes

5 | Acomegala 1120 | Unfegema congentio

45 ﬁﬂl:HTEng cutls gyma 1121 Elgﬁiﬂ':fa Tamilar parcial asociada con mutasionsas en

o

17 | ACTomegaiios, Tades 1122 | Upodistrona familar parclal por MAUEcones en ARTZ

4 | ACTomelarosts 1123 | Upodistrona Tamilar parcial, ipo KODDErng

25 | ACToosteoilsts po cominante 1124 | Lipodistrona generalzada aoquinda

S0 | Aoamanbnoma 1125 | Lipodistrona no espechicada

51 | AD-DRGC (MUL3con en TERG) 1126 | Lpodistrona parcial aoquinda

52 | AD-DKC (Mu3con en TERT) 1127 | Upodistrona, Tamillar parcial, tpo Dunnigan

53 | AD-DKEC (Mulacion en TINFZ) 1128 | Upodistrona, Ipo Berardinell

& A[il:l-HIEE [Sindrome ge HIper IgE) Sindrome 1128 | Lipofuscingsts neuronal ceride tardia infantl
i

55 AdrenoleucodisTofna ||ﬂl:l al cromosoma X 1130 UF*JTLEG nosls neuronal :E"IZIEIEE_LIUEI'H

55 | Afaanga hamiverisbras 1131 | Upoma nasopalp=bral - coioboma - telecanto

=T N‘aanga sindactila micnosetala 1132 UF'EI'I'I'I-E'I.I:G-E- ancefalpcranencutansa

53 | Afasia progresiva no ulda 1133 | Upoproteinceis de Urbach-Wishe

=] Awag:-nulre'rla 'sln Dasas molecUlanss 1134 | Lisencefala debido a mutaciones en TUBATA

il f;anffgaﬁmwe-rla XA} DeNclencia BTK 1135 | Uisencefala fipa 2

E1 | Agammagiobulnemia - microceTaila - 113 | Lisencefala fipa 1l - displasia 0sea metacarplana
CraneXsnoslDsls - Samalls savera

§2 | Agammagiobulnemia ligada 3 X 1137 | Uisencefala tipa Il - secuencla de aquinesia feaal familiar

B3 Ag-eras-ade:mmcalus:--nwc-ua:la 1136 | Lobuos ?WEEEUE|35EFE_|E-EETUEHWPUJW'E

== ﬁ;E['EE--E g2 cuamo G3|IJEEI||'FW al 1139 | Macrocefala - gefickencia immunitana - anamia
CIMOsIMa X, con mulackn en al gen Afa 4

=5] ﬁ;E['EE--E de cuamd calosn micmeefala tala 1140 | Macrocefala - malfrmasion :q:-lzr
4]

£5 | Agenssia gonadal 1121 | Macrocetala - t&la bala - paranig]la

B7 | Agenssia parca de pancreas 1122 | Macrogina central bilateral

§9 | Agenesia renal tiateral 1123 | Macrogicoulinemia de Waldensrom

B2 | Agenesiatragqueal 1124 | Macrostomia - paplioma preaunicular - offalmoplella exdema

T0 | Agioeia adacila 1145 | Macroiomboctopenia con ToNmacien anomaia de

FTEPEIJ.EI.EE-. aulsdmica dominanis

71 | Agnaba hoioprosencetalla slius FIVErsUs 1126 | Malabsorcion de folat, hereditana

T2 Albinismo con sordera 1147 | Malabsoroion de gl.m::ﬁa-gaac‘.usa

T3 | AlDinismo CLRan=o Tengbpo Hemmine 112 | MalacopEsia

74 | AlDinismo ocular Igado al Cromosoma X 1140 | Maformaciken cerebral - enfermedad cardaca congeniia
TECREND

TS | AJDINISME ocular sondera sensodal tardia 1150 | Maformackn e ELesein

76 | AJDINISME ocule-cutanes 1151 | Malormackon infabca

T N:q:-:m.:ra 1152 | MaFormackones dal gesamolo - Bordera - distonla

T8 | Alfa talasemia - deact Intsleciua igado 3l 1153 | Mano hendida - pie hendido
Cmosima X

T3 | Afa-manoskdosis 1154 | Mano hendida uninanas anomallas espina biflda anomalla
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ge datagma

B |ALFS-CASPID 1155 | Mano hendida, pie Nendioo, sondera

81 |ALPSFASLE 1156 | Masinatoss

B2 | AMauroes - Npenrcosts 1157 | Masiooioss cutanea

&3 AMalreEs n:::ngnta 32 Laber 1158 | Masincibosks no EE-FEEHIT—E'EJ

B2 | Amebiasis por amebas salvales 1158 | Masiootoss Betemica

B5 | Amell, atosomica recesiva 1150 | Masinoiosts SSemica agresha

B | Amicidosts secundana 1151 | Masinotoss SEtemica INGolente

§7 | Amiopiasia congenia 1152 | Megacallcosis, congeniia

B8 | Anadispiasia metansana 1153 | Megaiencetalla - polimicrogina - polidacilla postaxial -

higrocetala

§3 | Analouminemia congeria 1154 | Melomeosiosks

=] Anemla e CLETpOE de Helnz 11685 | Metacondromainsls

81 | Anemia oe Fanconl 1156 | Melhemogiobinemia heredliana recesiva de 1o 2

o2 | Anemia dlsemropoyeica, congenia 11567 | Miasienia grawe

03 | Anemia hemoifica Gebido 3 GeNct 0e pinivato | 1158 | Microbraquicealla plosis feura labial
guinasa de los goulos rojos

G5 | Anemia hemaiRia letal anomallas genisies 1158 | Microcefalla - ancmal i35 gRales - dencit Imelechual

95 | Anemia hemaifica par 0emich 0e adenliato 1170 | Microcetalla - gencll Inelectual - anomalias Taangicas ¥
quinasa NEUniOgicas

05 | Anemia hemaifica por Gefich 0e gIUCsa fosfain | 1171 | Microcetalla - polimicrogina- ageneela del CUerpo calloso
=0Mmerasa

G7 | Anemia hemciRica por Gench oe giutation 1172 | Microcefalla braguidachlla cioescolloss
redusizEa

S5 | Anemia hemaiiica, NO esfenocbca, por deact de | 1173 | MICToceralla epliepsia felfas0 mental cartlopatia
NENDIUNEES

3 Anemia microcitica oon sobrecarg@ hepdtica de | 1174 | Microcetalla fsura palating autcedmico dominants,
niemo Eindnome da

100 [ Anemia sidemalastica llgada al cromosoma X 1175 | Microcetalla hipoplasla porfocensielicea disquinesia

101 | Anemia sHembiasiica 1gaca 3l cromosoma X | 1176 | Microcetalla miccardopatia
oon atada

102 | Anencefallzesencatala alslana 1177 | Microdslecion 99223

103 | Anesesla comeal anomallas retinlanas sordera | 117 | Microfialmia - airofa cersbral

134 | Angioedema adquindo 1179 | Microfaimia con anomalias cerebrales y de las manos

105 | Angioedema nerediano 1180 | Microf@imia con anomalias de 135 exremidaces

106 | Angloma en racimo 1181 | Microralmia sindromica debido a Una muRacien en OTAZ

107 | Anglomalosis cutanea y dgesiva 1152 | Microgasina anomalla oe miemons

106 | Anglomalosis neurocUtanea heredtana 1153 | Microta

105 | Angrmaiosis quisica o2 hueso, arusa 1184 | MIcroba - cOioboma - IMpemoracin del conaucto

nasolacrimal

110 | Anindia 1155 | Microta anomallas esqueleias tala baa

T11 | Anirdia agenesia renal lelas0 Delcomotor 1156 | Microba Dllateral - 5ortera - palacar hendioo

112 | Anindia aussencia de mala 1157 | Migodispiasia con Nipogamagicoulinemia

113 | Anindia fosls rebraso menial ooesidad 1156 | MiSiofbrosls con metaplasia misocholos

114 [ Anindia, aladia cerelbelnsa, y relrasd ments 11358 | Migrafla hemipiglica Tamilar 0 esporadica

115 | Anlsakiass 1190 | Miocardiopalla cataraias anomallas espondliopelvicas

16 | Ancfiamia - Irsunciendia ipoGlame-phuliana | 1191 | Mocardiopalia restichva alslada ramillar

117 | Ancfiaimia - Megalocomea - cardiopatia - 1132 | Miodionia Jlana cerenelisa soniera
anomalizs esgusiticas

116 | Ancfi@mia - mireei@mia, asiaca 1193 | Miodionla atrona muscular disal

115 | Ancfi@mia - M i@mia, airesla esofagica 1154 | Miocionia penoral con ALsencias

120 | Anomalla asn-pecio-renal 1185 | Mlodono g2 action - sindrome: da Insuficiencia renal

121 | Ancmalla de Axenizig-Fieger - Ncetalla - 1196 | Micfascliis macrofagica

esguelein anomal

95




122 | Anomalla de Duane - miopatia - escollosls 1197 | Miopatia con autofagla excesha

123 | Anomalla de Poiang 1196 | Miopatia con capuchan

124 | Anomalla de Uni 1195 | Miopatia congenita letal fipo Compion-Norn

125 | Ancmallas auriculares - NsUra labia con o §in | 1200 | Miopatia disial Con ajeciacion respirainna precoz
fisura palatina - anomallas ooulares

126 | Ancmallas auriculo-ocuiares, Nelra @bia 1201 | Miopatia disial con O=bilidad 0= Cuerdas vocaes

127 | Anomallas candiacas - heertana 1202 | Miopatia disial 02 Dpo Welander, o 5Ueco

126 | Ancmallas craneo digialies reraso menial 1203 | Miopatia disial, Opo Monaka

129 | Anomallas de cabellns - Tolosensniaad - 1204 | MiDpatia Nerediana con falo rEEpIraiong precoz
relrasn mantal

130 | Ancmallas de Ia oeicacion - reiraso el 1205 | Miopatia Nerediana o2 CLSrpos O INCIUSIoN - CONTTachnas
desamoilo Soomator de |35 articuiackonss - ofialimopiegla

131 | Ancmallas del arco aorico- diSMoMmsmo - denclt | 1206 | Miopatia Igada al Cromosoma X con atoia del musculo
ritelectual postural

132 | Ancniguia con pigmentacion de 106 plegues 0e | 1207 | Miopatia miotonica prowmal
flaon

133 | Anonigula microsstalla 1208 | Miopatla mitessndnial con anemia shderobiastica

134 | AnosEmia EFI;-E"“'.E. aklata 1209 | Miopatla nemallnica

135 | Anquilobiefaron fllfomme - Imperfomdon anal 1210 | Miooatla provocada por exceso de calsecuestina y

proteina SERCAT

136 | Anquilosis de pulgares braquidacilla relraso 1211 | Miopatia teminal con al=ctacion oe (a parte posteror de

mental las plemas y de [3 pane anteror de extramidades
BURSTONSE
137 | Anquilosis o=l estribo con pulgar y dedo gordo | 1212 | Miopatia toial oe Udd
| | ded ple anchios

136 | Anquilosls gicsopaiaing 1213 | Miopatia ipo Bethiem

139 | APECED (AP5-1) 1214 | Miosits esporadica con CUEPas 08 INCILSoN

140 | Apiasia cubis - miopia 1215 | Miosibs foca

141 | Aplasia culis congenita - Iinfangleciasia 1216 | Mongsomia 13p

142 .:plla;s-?uts CONgENita 02 MIEMDns foma 1217 | Monosom@ Z2g1 1
reeElva

23 | Aplasia 0e perone ecomdactlia 1216 | Monosoma 5p

144 | Apiasia meduiar iiopatica 1215 | Monosomia distal 10q

145 | Apiasia tibial - ectodactia 1220 | MSMD [DeNciencia [Py

146 | Apnea 0e 13 premailmidad (ADP) TZ21 | MSMD (Denciendia [Pz |

147 | Apraxa ocular iipo Cogan 1222 | MSMD [Denciencia STATT)

148 | Agueiropodia 1223 | MSMD [IL-12p20)

143 | Aracnodacilia 0sMicacion anormal refraso 1224 | MSMD (IL12RE)

150 .Ile;n?n:lrar.l 3 [Elrasn menta dismona 1225 | MUCOIIpIO0SES ND S5pecicana

151 | Araazo de gato, enfemmedad oel 1226 | MUCOIIO0SES 100 2

152 | AR-DK.C [MUaaon en NOLAZ) 1227 | MUCOIpIO0SE 100 4

153 | AR-DK.C (MUL3E0n en HOLAS | TZ26 | MUCOpOIE3canioss ND E5petTiaa

154 | AR-DK.C (MuL3c@on en RTELT) 1220 | MUCOpOIESacantoss 500 2

155 | Argininemia 1230 | MUCOpOIE3canooss 50 3

156 | AR-HIES (SIndrome de HIper IgE) DOCKE 1231 | MUCOpOIESacantoss 5p0 4

157 | Aminia 1232 | MUCOpDIEE3cantoss 500 6

158 | Aminia atresia de coanas microftalmla 1233 | Mucopolisacandosis Tpo 7

158 | Arerins temporal Juveni] 1234 | MUCOSLIaNo0sE

160 | AnEris 0e collias gigantes 1235 | Muerie Infantll 500M3 - I50EneEIa OF 106 EEiCHDe

161 | Ariniis |uvenil idlopatca oe NIt sisemico 1236 | MUBCON 02 ganancia en fncion CMC-STAT 1

162 | Annis relacionada con emeEits 1237 | MUBEON EDA-ID, AD [NFRBIA)

163 | ANrogripoesie - AEAINGon renal - COIesiasls 1236 | MUBCON EDA-ID, XL [Denciencia NEMO)

164 | AMrogripoeis - NIDErqUEratosts, Torma el 1235 | MULBCON en &l gen 02 13 SUbUNIGAd TCRT Constante
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[TRALC)

185 | Antrogriposis distal tipo G 1240 | Mutacion en Gata-2
188 | Arregriposis multiple congenita - cara de silbido | 1241 | Mutacion en PRECD (Protena C Kinasa §)
187 | Arrogriposis no especificado 1242 | Mutacion IRF-8
188 | Ascciacion MURCS 1243 | Mutacion y delecion de |a cadena pesada de Ig
188 | Asplenia congenita aslada (Mutacion in RPSA) | 1244 | Mutacion, SLC29A3
170 | Ataxia - apraxia - retraso mental hgado a 1245 | Mad Patella like enfermedad renal
cromosoma X
171 | Ataxia cerebelosa ameflexa pie cavo atrofia 1248 | Mefronofiisis familiar del adulto quadriparesia espastica
optica y sordera newrosensorial
172 | Ataxia cerebelosa autosomica recesiva 1247 | Nefropatia sordera hiperparatiroidismao
173 | Ataxia cerebelosa autosomica recesva - 1243 | Nefrosis - sordera - anomalias del tracto unnano y digitales
CEguUETa - sondera
174 | Ataxia cerebelosa autosomica recesva - 1248 | Neumopatia aguda idiopatica eosinofilica
nirusion sacadica
175 | Ataxia de Friedreich 1250 | Mewro musculo esqueletico sindrome tipo chipriots
178 | Ataxia de Harding 1251 | Neuroaxonal distrofia acidosis tubular
177 | Ataxia episodica tipo 3 1252 | Neurodegensracion asociada a pantotenato-gquinasa
178 | Ataxia episodica tipo 4 1253 | Neurodegeneracion con acumulo cerebral de hiemo
178 | Ataxia episodica tipo 5 1254 | Neurndegeneracion debida a deéficit en 3-hidroxisobutiril-
CoA-hidrolasa
130 | Ataxia episodica tipo 8 1255 | Neurofiromatosis
181 | Ataxia episodica tipo 7 1258 | Neurcfioromatosis tipo 2
182 | Ataxia espinocersbelosa autosomica dominante | 1257 | Neurofioromatosis tipo famiiar espinal
133 | Ataxia espinocersbelosa infantil 1258 | Neuropatia autonomica y sensitiva hereditaria 2
134 | Atamia espinocersbelosa ligada al cromosoma 1258 | Neuropatia axonal aguda motora y sensitiva
X de tipo 3
135 | Ataxia espinocersbelosa tipo 1 1260 | Meuropatia axonal motora aguda
138 | Atamia espinocerebelosa tipo 2 1281 | Neuropatia con discapacidad auditiva
137 | Atamia espinocerebelosa tipo 3 1282 | Neuropatia hereditaria con hipersensibilidad a ka presion
183 | Atamia espinocersbelosa tipo 29 1283 | Neuropatia motriz multfocal con bloques de conduccion
138 | Atasia espinocerebolosa tipo 30 12684 | Mewropatia optica hereditaria de Leber
180 | Ataxia betal con sordera y atrofia optica 1265 | Meuwropatia periferica, tipo Fiskerstrand
191 | Ataxia telangectasia 1288 | Neuropatia sensitiva y autonoma, hereditaria, con sordera
y retraso globa
182 | Ataxia, autosomica recesiva, tipe Beauce 1287 | Neuropatia sensitiva y autonoma, hereditaria, con sordera,
ligada al cromiosoma x
193 | Atelosteogenesis | 12688 | Neuropatia sensorial y motora de inicio facial
184 | Atelosteogenesis | 1288 | Neuropatia visceral - anomalias cersbrales - dismorfismo
facial - retraso en & desarmollo
195 | Atelostzogenesis (I 1270 | Mewropatia, axonal gigante 20 famiias Sinostosis multiple
188 | Ateriopatia diabetica del cersbro, no relacionada | 1271 | Neutropenia ciclica
con MOTCH3
187 | Atercesclerosis- sondera - diabetes - epilepsia- | 1272 | Neutropenia congenita benigna
nefropatia
198 | Atirecsis 1273 [ Neutropenia congenita grave
189 | Atransfeminemia 1274 | Neutropenia congenita grave, autosomica y dominante
200 | Atresia bdiar 1275 | Neutropenia congenita severa, bases desconocidas
201 | Atresia de coanas 1278 | Neutropenia bgada al cromosoma X [ Mielodisplasia
202 | Atresia de coanas - sordera - cardicpatia 1277 | Neutropenia, congenita grave, igada al cromosoma X
203 | Atresia de intesting delgado 1273 | Newus melanocitics congenito grande
204 | Atresia duodenal 1278 | Newus poroqueratosico del ostio y conducto demmico
BCTinos
205 | Atresia tnicuspede 1280 | NOMID or CIMNCA
208 | Atrofia dentato-rubro-palido-luisiana 1281 | Obesidad - colitis - hipotircsdismio - hipertrofia cardisca -
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refraso del desamollo

207 | Atrefia multisstemica 1282 | Obesidad debida a deficiencia de prohommona convertasa-

203 | Atrofia muscular ata<a retinits pigmentana 1283 | Obesidad debida a la deficiencia congenita de leptina
diabetes

200 | Atrofia muscular espinal - malformacion de 1284 | Obesidad por deficit de pro-opiomelanocortin
Diandy- Walker - cataratas

210 | Atrefia muscular espinal procamal 1285 | Oculo cerebro facial sindrome tipo Kaufman

211 | Atrofia muscular espinal procomal de adultos 1288 | Oculo dental sindrome tipo Rutherfurd
autosomica dominante

212 | Atrofia muscular espinal proxmal de tipo 1 1287 | Cculo trico displasia

213 | Atrofia muscular espinal prooomal de tipo 2 1283 | Odonto onico dermica displasia

214 | Atrofia muscular espinal prodimal de tipo 3 1288 | Odonto tricomelhca hipohidrotica displasia

215 | Atrofia muscular espinal proximal de tipo 4 1280 | Odentodisplasia regional

218 | Atrofia muscular espinal prooamal infantil 1281 | Odentoleucodistrofia
autosomica dominante

217 | Atrofia optica 1282 | Oligodoncia - taurodoncia - cabelo escaso

218 | Atrofia optica autosomica dominante y cataratas | 1283 | Omodisgplasia

218 | Atrofia progresiva bifocal de la comides yla 1284 | Onfalocsle
retina

220 | Atrofoderma lneal de Moulin 1285 | Onicotricodsplasia y neutropenia

221 | Aunculo-osteo-displasia 1208 | Opsismoedisplasia

222 | Ausencia de dermatogifos sindactilia miliar 1287 | Osptecdisplasta, tipo Melnick-Needles

223 | Autisma, mancha en ving de Oporta 1283 | Osteccondrodisplasia hipertncosis

224 | Bajo peso al nacer - enanismo - 1288 | Osteocondromas multiples
disgammaglobulinemia

225 | Bandas amniobcas familiares 1300 | Osteocondromatoss carpofarsiana

228 | Beta-manosidosis 1301 | Osteccranecestenosis

227 | Beta-falasemia 1302 | Osteodisplasia poliquistica ipomembranosa con

leudoencefalopatia esclerosante

223 | Blefarochalasia labio doble 1303 | Osteodistrofia hereditaria de Albright

229 | Blefarofimosis - ptosis - esotropia - 1304 | Osteogenesis mperfecta
sindactizestahura baja

230 | Blefaroptosis miopia ectogia lentis 1305 | Osteogenesis mperfecta - retinopatia - comvulsiones -

deficit mtelectual

231 | Bradiopsia 1308 | Osteogenesis mperfecta microcefalia cataratas

232 | Braguicefalia aislada 1307 | Ostedlisis c= tabon, rotula y escafoides, sindrome de

233 | Braguidactilia - nistagmo - ataxia cerebelar 1308 | Osteomielitis multifocal cronica recumrente juvenil

234 | Braguidactilia de Hirschsprung 1308 | Osteopatia estriada esclerosis craneana

235 | Braguidactilia hiperiension arteria 1310 | Osteopetrosis - hipogammaglobulinemia

233 | Braguidactilia no especificada 1311 | Osteopetrosis de Albers-Schaonberng

237 | Braguidactilia preaxial hallux vanss 1312 | Osteopetrosis dominante de tipo 1

233 | Braguidactlia tipo AS 1313 | Osteopetrosis maligna autosomica recesiva

230 | Braguidactlia tipo AS (sindrome de Osebold- 1314 | Osteopetrosis, autosomica recesva leve, forma intemedia
Rermondini}

240 | Braguidactiia tipo AT (braguidactilia tipo 1315 | Osteoporosis hipopigmentacion oculs cutanea
Smargasbord)

241 | Braguitelefalangia - dismorfisme - sindrome de | 1318 | Osteoporosis pseudoglioma sindrome
Hallmann

242 | Cabello escaso - baja estatura - pulgares 1317 | Osteosderosis - ictiosis - fallo ovarico prematuro
hipoplasticos - hipodencia - anomalias de la pisl

243 | Cabelle lanoso - hipotricosss - |abio inferior 1318 | Oto dental displasia
evertido - orejas prommnentes

242 | Calcificacion gel sistema nervicso central - 1319 | Oras Acromegalias Mo especficadas
sordera - acidosis tubular - anemia

245 | Calcificaciones de plexos cornoideos, forma 1320 | Oras alteracionss cromosomicas no especiicadas
nfantil

248 | Calcificaciones talamicas simefricas 1321 | Otras ataxias episodicas
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247 | Calcinosis bilateral estriato-palido-dentada 1322 | Otras ataxias espinocerebelosas no especificadas
243 | Campomeia tipo Cumming 1323 | Otras ataxias hereditarias no especifcadas
248 | CAMPS [CARD14 psonasis mediada) 1324 | Otras atelostecgenesis no especiicadas
250 | Camptobraquidactlia 1325 | Oras atrofias musculares espinales no especiicadas
251 | Camptodactilia - hiperplasia del tepdo fibroso - 1328 | Otros trastomos de la mddacion de kos acidos grasos
displasia esquelética
252 | Camptodactilia - talla ala - escoliosis - perdida 1327 | Otros trastomos del cicle de ka urea no especificados
de audician
283 | Camptodactilia no especificada 1323 | Otros trastomos del metabolismo de |as lipoproteinas no
especificados
284 | Camptodactilia taurinuna 1329 | Otros trastomos del metabolismo de [as pmidings no
especificados
285 | Camptodactilia tipe Guadalajara tipo 1 1330 | Otros trastomos del metabolismo de [as puninas no
especificados
258 | Camptodactilia tipe Guadalagara tipo 2 1331 | Otros trastomos del metabolismo o2 los acidos grasos
257 | Candidiasis mucocutanea cromica (aiskado o con | 1332 | Otros trastomos del metabolismo de los carbohidratos no
2l sindrome de AFECED) especificados
253 | CAMDLE {mutacion en PSMEE) 1333 | Owarios poliguisticos esfinter uretral disfuncion
250 | CARDM 1 mutacion con ganancia de funcion 1334 | Pancreatitis aguda recumente
260 | Cardicmicpatia - anomalias renales 1335 | Pancreatitis cronica hereditaria
281 | Cardiemicpatia - intolerancia al ejercicio por una | 1338 | Pancreatoblastoma
deficiencia de glicogeno en musculo y corazon
282 | Cardiemicpatia amiloidotica familar relacionado | 1337 | Panencefalitis por rubeola
con Transtimeting
283 | Cardiopatia congenita - miembros cortos 1338 | Paniculitis. histiocitica citofagica
284 | Camosinemia 1338 | Papubosis atrofiante maligna de Degos
285 | CASPASE 8 DEFECT 1340 | Paguidermopeniosinsis
268 | Cataratas ataxia sordera 1321 | Paguioniguia congenita
287 | Cataratas microcomea 1342 | Paralisis bulbar progresiva de ka ninez
283 | Cataratas miocardicpatia 1343 | Paralisis laringea retraso mental
289 | Cataratas nefropatia encefalopatia 1344 | Paralisis periodica hipercalemica
270 | Cataratas retrasc mental hipogonadismo 1345 | Paralisis periddica hipocalemica
271 | Cataratas-glaucoma 1348 | Paralisis pericdica no especificada
272 | Ceguera - escoliosis- aracnodactlia 1347 | Paralisis peritdica normocalemica
273 | Ceguera cortical retraso mental polidactilia 1348 | Paralisis pericdica trotoxica
274 | Celiaca enfermmedad epilepsia calcificaciones 12348 | Paralisis supranuclear progresiva
oocipitales
275 | Cetoacidosis debida a deficit de befa-cetoticlasa | 1350 | Paralisis supranuclear progresiva - sindrome corticobasal
27g | Cirrosis biliar primaria 1351 | Parapleyia espastica - glaucoma - defict mtelectual
277 | Cirrosis heredtana de los ninos indios de 1352 | Paraplejia espastica autosomica dominante tipo 8
America del Nore
278 | Cistationinuria 1353 | Paraplejia espastica autosomica dominante tipo 8
278 | Cistinosis 1354 | Paraplejia espastica autosomica dominante tipo 9
280 | Cistinuria 1355 | Paraplsjia espastica autosomica dominante tipo 10
281 | Cibrulinemia 1358 | Paraplejia espastica autosomica dominante tipo 12
282 | Coartacion atipica de aorta 1357 | Paraplejia espastica autosomica dominante tipo 13
233 | Colangitis esclerosante 1358 | Paraplejia espastica autosomica dominante tipo 17
234 | Colestasis - retmopatia pigmentana - fisura 1359 | Paraplejia espastica autosomica dominante tipo 28
palating
285 | Colestasis linfedema 1380 | Paraplejia espastica autosomica dominante tipo 32
288 | Colitis colagenosa 1381 | Paraplejia espastica autosomica dominante tipo 35
287 | Colitis epitelio-exfoliativa - sordera 1382 | Paraplejia espastica autosomica dominante tipo 37
283 | Coloboma del s con ptosis - deficit intelectual | 1383 | Paraplejia espastica autosomica dominante tipo 28
288 | Colobema fisura labiopalatina retraso mental 1384 | Paraplejia espastica autosomica recesiva tipo 14
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2480 | Colobema macular tipo b braquidactlia 1385 | Paraplejia espastica autosomica recesiva fipo 15
201 | Coloboma microftalmia candiopatia sordera 1388 | Parapkejia espastica autosomica recesiva tipe 18
282 | Coloboma ocular 1387 | Paraplejia espastica autosomica recesiva tipo 23
293 | Complejo de Camey 1383 | Parapkejia espastica autosomica recesva tipo 24
204 | Complejo femur-perone-cubito 1389 | Parapkejia espastica autosomica recesiva tipe 25
2085 | Complejo miembros-pared abdominal 1370 | Paraplejia espastica autosomica recesiva tipo 28
298 | Comunicacion interauricular con defects de 1371 | Parapkejia espastica autesomica recesva tipoe 28
conduccion
297 | Condrodisplasia - trastomo del desarmollo sexual | 1372 | Paraplsjia espastica autosomica recesiva tipe 30
283 | Condredisplasia metafisana - retinitis 1373 | Paraplejia espastica autcsomica recesiva tipo 389
pigmentosa
208 | Condrodisplasia metafisana tipo Jansen 1374 | Paraplejia espastica familiar
300 | Condrodisplasia metafisana tpo Kaitila 1375 | Paraplejia espastica bgada al cromosoma X tipo 2
30 | Condredisplasia punciata bgada al cromosoma | 1378 | Paraplejia espastica bgada al cromosoma X tipo 16
¥ dominante
302 | Condredisplasia punctata, tipo rizomelico 1377 | Paraplejia espastica ligada al cromosoma X tipo 34
303 | Condrodisplasia recesiva letal 1378 | Paraplejia espastica nefropatia sordera
304 | Condredisplasia tipo Blomsirand 1378 | Paraplejia espastica no especificada
305 | Conjuntivitis lefiosa 1380 | Paraplejiz-braquidactiia-epifisis en cono
308 | Conodisplasia cransofacial 1381 | Paraplejia-retraso mental-hiperueratosis
307 | Contracturas displasia ectodemmica fisura labic | 1332 | Paresia espastica glaucoma puberiad precoz
palatina
303 | Convulsiones - deficit intelectual debido a 1383 | Pelo lanoso - queratoderma palmogplantar - miccardiopatia
hidrovdlsinuria dilatada
309 | Convulsiones necnatales-infantiles familiares 1324 | Penfige foliaceo
penignas
30 | Cordoma 1385 | Penfigo vulgar
M1 | Coroidea atrofia alopecia 1388 | Penfigoide bulloso
N2 | Coroideremia 1387 | Penfigoide paranecplasico
33 | Coroideremia - obesidad - sordera 1332 | Perdida de audicion neurosensoral con aparicion temprana
de canas y temblor esencia
34 | Craneo ectodemica displasia 1389 | Perareritis nodosa
M5 | Craneo-csteg-arropatia 1380 | Pericardifis artntis camptodactilia
3a | Cranecraguisguisis 1381 | Pericdontitis juvenil kecalizada
M7 | Cranecsinestosis - enfermedad cardiaca 1382 | PI3KA Activado
congenita - deficit intelectual
38 | Craneosinostosis - hidrecefalia - malfommacion 1383 | Picnoacondrogenesis
de Chiari | - sinostosis radiculnar
M8 | Cranegsinestosis alopecia wentriculo cerebral 1384 | Picnodisostosis
anomal
320 | Cranegsinostosis aplasia de perone 1385 | Piebaldismio
321 | Craneosinostosis aplasia radial tipo Imazum 1388 | Pili Torti onicodisplasia
322 | Craneosinostosis braguidactilia 1387 | Pile dental displasia
323 | Cranegsinostosis calcificaciones intracransales | 1398 | Pityriasis rubra pilanis
324 | Craneosinostosis tipo Boston 1329 | Plagiocefalia aslada
325 | Cranegsinostosis tipo Philadelphia 1400 | Plagiocefalia retraso mental igado 3l cromosoma X
328 | Craniominia 1401 | PLAID imutacion en FICGZ2, Hipogamaglobulinemia,
uriicaria por frio]
327 | Craniosinostosis - maiformacson de Dandy- 1402 | Plaguetaric familiar con predisposicion a leucemia
Walker - hidrocefalia miglogenica aguda, sindrome
323 | Crecimiento excesivo - deficiencia de 1403 | Pneumcnia intersticial aguda
aprendizaje
328 | Crioglebulinemia mixta 1404 | Poigulodermia con neutropsnia
330 | Crchidrocitosis hereditaria con estomatina 1405 | Poiguiodemmia de Kindler
reducida
331 | Criptomicrotia braguidactiiia anomalias de 1408 | Poliarintis, factor reumatoide negative
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dematoglifos

332 | Cromosoma 1 en anllo 1407 | Poliartrits, factor reumatoide positvo
333 | Cromosoma 10 en anllo 1208 | Policondritis atrofiante
334 | Cromosoma 14 en andlo 1402 [ Polidactlia en espejo - segmentacion vertebral anomalias
de los miembros
335 | Cromosoma 17 en andlo 1210 | Polinewopatia amiloide familiar
333 | Cromosoma 18 en andlo 1411 | Pelinewropatia desmiglinizante inflamatoria cronica
337 | Cromosoma 20 en andlo 1412 | Poliomicsitis
333 | Cutis gyrata - acantosis nigricans - 1413 | Poliposis adenomatosa famdiar
craneosinostosis
338 | Cutis laxa 1414 | Peliposis con capuchon
340 | Cutis mammorata telangiectasia congenita 1415 | Poliposis juvenil de La infancia
341 | Cutis verticis gyrata - deficit mental 1418 | Poliquistosis renal, autosomica y recesiva
342 | Dacriocistiis osteopoiquilosis 1217 | Poliradiculonsuropatia desmielinizante inflamatoria aguda
33 | Dandy Walker polidactlia postaxial 1413 | Polisindactilia - maiformacion cardiaca
34 | Defecto de rayo cubital [ peronec, con 1419 | Porfira aguda mtermitents
braguidactilia
5 | Defecto en |3 activacion K-Ras 1420 | Porfiria cutanea tarda (PCT)
248 | Defecto en |a activacion N-Ras 1421 | Porfiria ertropoyetica congenita
37 | Defectos del ciclo de Krebs 1422 | Porfiria hepatica cronica
343 | Deficiencia aislada de subclases de g5 1423 | Porogueratosis palmoplantar de Mantoux
340 | Deficencia de MCM4 1424 Pl:edispcsi-:i{':w mendeliana a infecciones por micobacterias
atipicas
350 | Deficiencia de OX40 1425 F'rcF::I::Iemas de crecimiento - bragquidactilia - dismorfisme
351 | Deficiencia de UMC119 1428 | Progena
352 | Deficiencia de yc 1427 | Progena talla baja nevi pigmentados
353 | Deficencia de 10RE 1423 | Proteinosis alveslar pulmonar idiopatica
354 | Deficiencia de Acetoacd CoA ticlasa 1429 | Proteinesis alveolo-pulmonar [mutacion en CSF2ZRA)
55 | Deficiencia de ACT1 1430 | Protoporfiia enfropoyetica
358 | Deficiencia de ADAR1 [AGSE) 1431 | Pseudeacondroplasia
357 | Deficiencia de AD-IRF3 1432 | Pseudoartrosis congenita de clavicula
358 | Deficiencia de AID 1433 | Pseudchipoaldosteronismeo tipo
35 Deficiencia de anticuerpos especiicos (nomal 1434 | Pseudomizoma peritoneal
g5 y celulas B)
380 | Deficencia de AR-IRF3 1435 | Pseudoprogena
381 | Deficiencia de Artemis (DHLRE1C) 1438 | Pseudotumor inflamatono del higado
332 | Deficiencia de BLME 1437 | Pseudoxantoma elastico
383 | Deficencia de C1 inhibidor 1433 | Pterygium colli - retraso mental - anomalias digitales
364 | Deficencia de Clgh 1439 | Ptosis - estrabismo - puplas eciopicas
385 | Deficiencia de Cl1gB 1440 | Pulgar ifalangico - braguiectrodactilia
388 | Deficiencia de CiqC 1441 | Pulgares ausentes talla baja inmunodeficiencia
387 | Deficiencia de Cir 1442 | Pulgares en aduccion - artogripeosis, tipe Christian
338 | Deficienciade Cls 1443 | Pulgares en aduccion - anrogriposis, tipo Dundar
389 | Deficencia de G2 1444 | Purpura de Henoch-Schoenbzin
370 | Deficiencia de C3 1445 | Quadriparssia retraso mental retinitis pigmentarnia
371 | Deficiencia de C4a 1228 | Queratits estromal
372 | Deficiencia de C4b 1247 | Queratoconjuntivitis atopica
373 | Deficiencia de C5 1423 | Queratoderma palmogplantar - amioctrofia
374 | Deficiencia de Cd 1443 | Queratoderma palmogplantar - Pelo nzado y en espiral
375 | Deficiencia de CY 1450 | Queratoderma palmoglantar - XX mwversion de sexo -
predisposicion a carcinoma de celulas escamosas
3rd | Deficiencia de C8a 1451 | Queratoderma palmoplantar difuso - acrocianosis
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arr

Deficiencia de C8b

1452

Queratodermia hipotricosis leuconiquia

378 | Deficiencia de cadena pesada p 1453 | Queratodermia palmoplantar difusa, ipe Nombotten
dominante

378 | Deficiencia de cadena k 1254 | Queratosis folicular enanisma atrofia cerebral

380 | Deficsencia de CARD11 1455 [ Queratosis palmaris et plantans - clinodactila

331 | Deficiencia de CARDS® 1458 | Queratosis palmoplantar - pericdontopatia - onicognposis

382 | Deficiencia de CD16 1457 | Querubismo [mutacién en SHIEP2)

333 | Deficsencia de CD18 1253 | Quintos metacarpianos cortos - resistencia a la insulina

384 | Deficiencia de CD20 1458 | Receptor de plaguetas ADF P2Y 12 por famacos
antitromboticos, défict de

385 | Deficiencia de CO21 1480 | Resistencia periferica a las homonas tiroideas

388 | Deficsencia de CD25 1481 | Reticulchistiocitosis multicentrica

387 | Deficsencia de CD2T 1282 | Retinitis pigmentana sordera hipogentalismo

383 | Deficiencia de CO3y (Gamma) 1483 | Retine hepato endocrnologico sindrome

339 | Deficencia de CD35 (Delta) 1484 | Retinopatia hereditana vascular

300 | Deficiencia de CD3e (Epsilon) 1485 | Retinosguisis ligada al cromosoma X

301 | Deficiencia de CDAL (dseta) 1488 | Retraso del desamollo debido al deficit de 2-metilbwutinil-
CoA-deshidrogenasa

392 | Deficiencia de CD40 14687 | Retraso en & crecimiento por déficit en <l factor de
crecimiento msulinico de tipo 1

303 | Deficiencia de CD40 Bgando 1484 | Retraso en &l desamolle - sordera, tipo Hidebrand

384 | Deficencia de CD45 1289 [ Retraso global del desamollo - ostecpenia - defecio
ectodemico

385 | Deficencia de CD44 1470 | Reiraso mental - cataratas - cifosis

388 | Deficiencia de CDEE 1471 | Retraso mental dismorfia hipogonadismo diabetes mellitus

307 | Deficiencia de CDB 1472 | Retraso mental hipotiguia braquidactilia

383 | Deficiencia de CDB1 1473 | Retraso mental ligado al cromosoma X - acromegalia -
hiperactividad

309 | Deficiencia de COB 1474 | Retraso mental ligado al cromosoma X - corepatetosis -
comportarmienibo anommal

400 | Deficiencia de CGD0, p22 1475 | Retraso mental ligado al cromosoma X - cubitus vabgus -
rostro tipico

401 | Deficiencia de CGD, p40 1478 | Retraso mental ligado al cromosoma X - epilepsia -
contracturas progresivas de las articulaciones - rostro tipico

402 | Deficiencia de CGD, p47 1477 | Retraso mental ligado al cromosoma X -
hipegammaglobulinemia - deterions newnldgico progresivo

403 | Deficiencia de CGD, pd7 1473 | Retraso mental ligado al cromosoma X - hipogonadismo -
ictiosis - obesidad - baja estatura

404 | Deficiencia de CGD0, XL 1479 [ Retraso mental ligado al cromosoma X - hipotonia -
dismorfismo facial - comportamiento agresivo

405 | Deficiencia de CMC-IL-17F 1480 | Retraso mental ligado al cromosoma X - macroeefalia -
macreonguidismis

400 | Deficiencia de CMC-IL-17RA 1481 | Retraso mental ligado al cromosoma X - malformacion de
Dandy Walker - Enfermedad de los ganghos basales -
Convulsiones

407 | Deficiencia de CMH cdase || 1482 | Retraso mental ligado al cromosoma X - pubertad precoz -
obesidad

403 | Deficiencia de coronin-14 1483 | Retraso mental ligado al cromosoma X eplepsia psoriasis

409 | Deficiencia de dhidrolipoil deshidrogenasa 1484 | Retraso mental ligado al cromosoma X no especficado

410 | Deficiencia de Dock B 1485 | Retraso mental ligado al cromosoma X psicosis
macreonguidismi

411 | Deficiencia de Factor B 1288 | Retraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Abid

412 | Deficiencia de Factor D 1487 | Retraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Amnfiekd

413 | Deficiencia de Factor de transcripcion E47 1283 | Retraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Cantagrel

414 | Deficiencia de Factor H 1489 | Retraso mental ligado al cromosoma X, de fipo Mies-
Campenter

415 | Deficiencia de Factor | 1480 | Retraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Pai
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413 | Deficiencia de FADD 1481 | Refraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Reish

417 | Deficiencia de Ficolin 3 1482 | Refraso mental ligade al cromosoma X, de tipo Schimke

413 | Deficiencia de granulos especificos 1483 | Refraso mental ligado al cromosoma ¥, de tipo Seemanova

218 | Deficiencia de HOIL-1 1484 | Refraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Shashi

4201 | Deficiencia de ICF1 1485 | Retraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Shrmpton

421 | Deficencia de ICF2 1488 | Refraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Siderues

422 | Deficiencia de 1IC0OS 1497 | Refraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Snyder

423 | Deficiencia de IgA con subclases de IgG 1483 | Refraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Stevenson

424 | Deficiencia de Iga 1489 | Refraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Stocco Dos
Santos

425 | Deficencia de Ig@ 1500 | Retraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Stoll

424 | Deficiencia de IKARDS 1501 | Refraso mental ligado al cromosoma X, de tipo sudafricano

427 | Deficiencia de IKEKEB 1502 | Retraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Vitale

423 | Deficiencia de 1I-10 1503 | Refraso mental ligado al cromosoma X, de tipo Wikson

428 | Deficiencia de IL-10Ra 1504 | Retraso mental ligado al cromosoma ¥, de tipo Withwer

430 | Deficencia de IL-21R 1505 | Refraso mental ligado al cromosoma X, de fips Zorick

431 | Deficiencia de IL-7Rao 1508 | Retraso mental ligado al cromosoma X, sindromico 7

432 | Deficiencia de ITCH 1507 | Retraso mental ligado al cromosoma X, sindromico, debido
a la mutacion en JARIDIC

433 | Deficiencia de ITH 1502 | Refraso mental severo - eplepsia - anomalias anales -
hipoplasia de las falanges distales

234 | Deficencia de JAKZ 1508 | Refraso mental severo ligade al cromosoma X tipo
Gustawson

435 | Deficiencia de ka helice alada {Desnudo) 1510 | Retraso mental y del crecimients - disostosis mandibulo
facial - microcefalia - fisura palatina

433 | Deficiencia de LCK 1511 | Refraso psicomotor provocado por déficit de S-adenosil
homocisteina hidrolasa

437 | Deficiencia de Lipas=a Acida 1512 | Reumatismo psorasico

433 | Deficiencia de LRBA 1513 | RNASEH2A (AGS4)

438 | Deficiencia de Macrofago GP21 Phox 1514 | RMASEHIE [AGS2)

440 | Deficiencia de MAGT1 1515 | RMASEHZC (AGS3)

4241 | Deficiencia de MALT1 1518 | Romboencefalosinapsis

242 | Deficiencia de MASP 1517 | Sarcoidosis

243 | Deficencia de MASP2 1513 | Sarcosnemia

444 | Deficiencia de MBL 1518 | SCH1 [Deficiencia de ELANE)

245 | Deficencia de MCWM4 1520 | SCN2 (Deficiencia GFI)

448 | Deficiencia de MST1/5TH4 1521 | SCM3 (Deficiencia HAX1)

4247 | Deficiencia de MTHFDH 1522 | SCMH4, todas las otras

443 | Deficiencia de Munc13-4 [FHL3) 1523 | SCNS5 (Mutacion en VSP45)

440 | Deficiencia de Munc18-2 [(FHLS) 1524 | Sialidosis tipo 1

450 | Deficiencia de MyD33 1525 | Sialidosis tipo 2

451 | Deficiencia de NFEEBEZ2 1528 | Sindactlia - telecanto - malformaciones renales y
anogenitales

452 | Deficiencia de NE cel 1527 | Sindactlia mesoaxdal sinpstotica con reduccion de las
falanpes

253 | Deficencia de ORAM 1523 | Sindactlia no especificada

454 | Deficiencia de oxoacyl Cof deshidrogenasa 1529 | Sindactlia tipe Cenani Lenz

455 | Deficiencia de P14 1530 | Sindrome "cat-eye”

458 | Deficiencia de perforina, FHL2 1531 | Smndrome 3C

457 | Deficiencia de P13 kinasa 1532 | Sindrome 3M

458 | Deficiencia de PI3KE kinasa, actvacion 1533 | Sindrome acrocalloso

[mutacitn en PIK3CD, PI3K-D)
25 Deficencia de PKcs DMNA 1534 | Sindrome acromegaleide hipertricosis
480 | Deficiencia de PM52 1535 | Sindrome acro-pectoral
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481 | Deficiencia de PMNP 1538 | Sindrome acrorenal recesivo
482 | Deficencia de properdin 1537 | Smdrome acrorenocmandibular
483 | Deficiencia de proteina relacionada con el 1538 | Smdrome acro-renc-ocular
Factor H
484 | Deficencia de Rac2 1539 | Smdrome ADULT
435 | Deficiencia de RAGT 1540 | Smdrome Alport - leiomiomatosis difusa bgado 3
Cromosoma X
4id | Deficiencia de RAGZ 1541 | Smdrome ANE
437 | Deficiencia de Recephor BAFF 1542 | Smndrome angio-ostec-hiperrofico
488 | Deficiencia de RhoH 1543 | Smdrome Anitfey-Bxler-like, geniales ambiguos, akeracion
de la esternidogenesis
488 | Deficiencia de RMF168 1544 | Smdrome AREDYLD
470 | Deficiencia de SAMHD1 (AGSE) 1545 | Smdrome autoinflamatono familiar por frio
471 | Deficiencia de SLC46A1 1548 | Sindrome Blau (NOD2 or CARD1S)
472 | Deficiencia de STATZ2 1547 | Smndrome blefaro facio esqueletico
473 | Deficiencia de STATSb 1548 | Smdrome blefane queile odontico
474 | Deficiencia de STIM-1 1528 | Smdrome blefaro-naso-facial
475 | Deficiencia de S5t¥11 (FHL4) 1550 | Smdrome BOR
473 | Deficiencia de Succinil-CoA Transferasa 1551 | Sindrome branguio-esqueleto-genital
477 | Deficiencia de TACI (mutacion THFRSF13E) 1552 | Smdrome branguio-oculo-facia
478 | Deficiencia de TAP1/TAP2Tapasin 1553 | Smdrome CACH
479 | Deficiencia de TBK 1 1554 | Smdrome CAMOS
430 | Deficiencia de TCHN2 1555 | Smdrome COG tipo la
431 | Deficiencia de trombomadulin 1558 | Smdrome COG tipo b
432 | Deficiencia de Tyk2 1557 | Smdrome COWG tipo lc
433 | Deficiencia de UMNG 1558 | Smdrome CD4G tipo lih
434 | Deficiencia de WIPF1 1559 | Smdrome CEDNIK
435 | Deficiencia de ¥LP1, SH2D1A 1580 | Smdrome cerebro costo mandibular
438 | Deficiencia de XLP2, XIAP 1581 | Smdrome cerebro-oculo-nasal
237 | Deficiencia de ZAP-TD 1582 | Smdrome cersbro-pulmon-tircides
233 | Deficiencia de B-Actin 1583 | Smdrome CHANDS
439 | Deficiencia de A5 1584 | Smdrome CHARGE
490 | Deficiencia en &l receptor del complemenio 2 1585 | Sindrome CINCA
CR2Z (CD21)
491 | Deficiencia en &l receptor del complementn 3 1588 | Smdrome CLAPO
CR3
402 | Deficiencia sel=ctiva de Igh 1587 | Smdrome Cleidorizomelico
293 | Deficiencias distales de las extremidades - 1583 | Sindrome CODAS
sindrome de micrognatia
404 | Defict combinado de bos factores W oy VI 1589 | Smdrome COFS
405 | Defict congenito de fibrinogena 1570 | Smdrome cranecfacial-sordera-mano
408 | Defict congenito de heparan-sulfato en los 1571 | Smdrome CREST
enterocibos
487 | Defict congenito de proteina C 1572 | Smdrome de Aarskog-Scott
408 | Defick congenito de proteina 5 1573 | Smdrome de Aase-Smith
409 | Defici congenito de sacarasa-isomaltasa 1574 | Smdrome de Abmnuzzo Enclkson
300 [ Def it congento de sintesis de acidos biliares, | 1575 | Smdrome de Ackemman
tipo
501 DF;"ct congenito del factor || 1578 | Smdrome de Aicardi
502 | Defict congenite del factor [X 1577 | Smdrome de Aicardi-Goutieres
503 | Defict congenito del factor V 1578 | Smdrome de Alaglle
5 Defict congenito del factor VI 1578 | Smdrome de Al-Gazali-Dattani
505 | Defict congenito del factor VI 1580 | Smdrome de Allan-Hemdon-Dudley
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508 | Defick congenite del factor X 1581 | Sindrome de Alpers
507 | Defict congenito del factor X 1582 | Sindrome de Alport
503 | Defict congendo del factor X 1583 | Sindrome de Alstrom
508 | Defict de 3-hidroxi 3-metdghutanl-Coh (HMG) 1584 | Smdrome de Ambras
sintetasa
510 | Defict de 3-hidroxiacil-Cof deshidrogenasa de | 1585 | Sindrome de anemia megaloblastica sensible a Samina
dcidos grases de cadena langa
511 | Defict de S-oxoprolinasa 1588 | Sindrome de aneuploidia en mosaico vanegada
512 | Defict de B-pinwvil-tetrahidropterina sintasa 1587 | Sindrome de aneurisma aoriico de tipo Loeys-Dietz
513 | Defict de acil-CoA deshidrogenasa de acidos 1584 | Sndrome de Angelman
grasos de cadena media
514 | Defict de aconitasa 1588 | Sindrome de anirdia - retraso mental
515 | Defict de adendsuccnato liasa 1580 | Sndrome de anoftalmia plus
518 | Defict de adenosina monofosfato deaminasa 1581 | Sindrome de antisintetasas
517 | Defict de adhesion leucocitaria tipo 1582 [ Sindrome de Antley-Bider
513 | Defict de adhesion leucociarnia tipo || 1583 [ Sindrome de Apert
510 [ Defict de adhesion leucocitarnia tipo Il 1524 | Sindrome de aspiracion e meconio
520 | Defict de aromatasa 1585 | Sindrome de ataxa - sordera - retrase menta
51 | Defict de beta-ureidopropionasa 1588 | Sindrome de Atkin Flaitz Patil Smith
522 | Defict de bictinidasa 1587 | Smndrome de autismio y macrocefalia
523 | Defict de carbamil-fosfato sintetasa 1588 | Sindrome de Axsnfeld-Rieger
524 | Defict de camitina palmitoiltransferasa |l 15849 [ Sindrome de Ballard (Bragquidactilia tipe B y C combinadas)
525 | Defict de camitina-aclcarnitina translocasa 1600 | Sndrome de Bamforth
528 | Defict de deshidratasa 1801 | Sndrome de Bangstad
527 | Deficit de Dihidropteridina reductasa 1802 | Sndrome de Banki
528 | Defict de dopamina beta-hidrosdasa 1803 | Sindrome de Baratser Brett Piesowicz
520 | Defict de enzima ramificante del glucogena 1804 | Sndrome de Barber Say
530 | Defict de fosfoenolpiruvato carboxiquinasa 1805 | Sndrome de Bardet-Bied
531 | Defict de fosfofructoquinasa muscular 1808 | Sindrome de Barth
532 | Deficit de fosfoglicerato quinasa 1807 | Sindrome de Bartsocas-Papas
533 | Defict de fructosa-1,8 difosfatasa 1803 | Sndrome de Bartter
534 | Defict o= gamma aminobutirico acido 1808 | Sndrome de Basan
fransaminasa
535 | Defict de gamma-glutami transpeptidasa 1810 | Sindrome de Bazex
538 | Defict de gamma-glutamicisteina sintetasa 1811 | Sndrome de Bazex-Dupre-Christod
537 | Defict ce glucogeno sintasa hepatica 1812 | Sndrome de Beckwith-Wisdemann
538 | Defict de glutation sintetasa 1813 | Sindrome de Beemer Erbruggen
539 | Defict de GTP-ciclohidrolasa 1814 | Sndrome de Bencze
540 | Defict de guanidinoacetato metittansferasa 1815 | Sindrome de Berant
541 | Defict de LCAT 1818 | Sindrome de Bernard-Soulier
542 | Deficit de metd cobalamina de tipo cbl E 1817 | Sindrome de Birt-Hogg-Dube
543 | Defict de metl cobalamina de tipo cbl G 1813 | Sndrome de Bjomstadt
544 | Defict de MS-metilhomocisteina transferasa 1819 | Sndrome de Bloom
545 | Defict de M-acetil-alfa-D-galactosaminidasa 1820 | Sindrome de Bonneman-Meinecke-Reich
548 | Defict de omitina carbamil transferasa 1821 | Sindrome de Book
547 | Defict de prolidasa 1822 | Sindrome de Bork-Stender-Schmidt
543 | Defict de succinil-Cod acetoacetato transferasa | 1623 | Sindrome de Bormone di Rocco Crovato
548 | Defict de transaldolasa 1824 | Sindrome de Bosley-Zalih-Aloainy
55 Defict de transportador de creatina ligado al 1825 | Sndrome de Bowen-Conradi
cromosoma X
581 | Deficit familiar atslado de glucocorticoides. 1828 | Sndrome de braquimorfismie - oncodisplasia -

disfalangismia
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552 | Defict mtelectual tipo Birk-Barel 1827 | Sindrome de Brown-Vialetio-van Lasre

55 Defict ntelectual tipo Kahnz 1828 | Smdrome de Brugada

554 | Degeneracion cortico-basal 1829 | Smdrome de Budd-Chian

555 | Degeneracion helicoidal peripapilar 1830 | Smdrome de Buschke-OBendorff
conometiniana

55 Degeneracion macular juvenil hipotiguia 1831 | Smdrome de Cabezas

557 | Degeneracion retiniana microftalmia glaucoma 1832 | Sindrome de Camurati Engelmann

55 Delecion 22q13 1833 | Smdrome de Cantrell Haller Ravitsch

553 | Delecion S5q35 1834 | Sindrome de Cantu

580 | Delecion Bp 1835 | Smdrome de Cantu Sanchez Corona Fragoso

581 | Delecion terminal Gg 1838 | Smdrome de Carey-Fineman-Ziter

532 | Demencia frontotermporal 1837 | Smdrome de Camevals

583 | Demencia frontoternporal con inclusiones Tau 1838 | Smdrome de Carpenter

584 | Demencia frontoternporal y parkinsonismo 1838 | Sindrome de cataratas congenitas, dismorfia facial, y

gado al cromosoma 17 neurcpatia (CCFDN)

585 | Dentinogenesis imperfecta - estatura baja - 1840 | Smdrome de Catel-Manzke
sordera - retraso mental

8@ | Dervados mullenanos - infangiectasia - 1841 | Smdrome de COG
polidactilia

587 | Dermatitis granulomatosa intersticial con artrits | 1842 | Sindrome de CDG tipo Id

533 | Dermatitis sebomreica-like con elementos 1843 | Smdrome de COG tipo le
psorasifomes

583 | Dermato osteclisis tipo Kirghize 1844 | Smdrome de COG tipo

570 | Dermatocleucodistrofia 1845 | Smdrome de CDG tipo Ig

571 | Dermatomicsitis 1648 | Smdrome de COG tipo Th

572 | Dermatosis pustulosa subcomea 1847 | Sindrome de CDG tipo lia

573 | Dermo cdonto displasia 1843 | Smdrome de COG tipo lie

574 | Dermoide anular de la comea 1848 | Smdrome de COG tipo Ik

575 | Dermopatia restrictiva letal 1850 | Smdrome de COG tipo IL

573 | Desmiglinizacion cersbral debido a un deficit de | 1851 | Sndrome de cefalopolisindactilia de Greig
metioning adencosilransferasa

577 | Desmosternlosis 1852 | Smndrome de Char

578 | Desorden del metabolisme de los metales no 1853 | Smdrome de Chediak-Higashi
especificados

578 | Desordenes de |3 purinas y primidinas no 1854 | Smdrome de CHILD
especificados

530 | Desordenes de los lipidos no especificados 1855 | Smdrome de Christian de Myer Franken

581 | Desordenes del sistema inmune no 1858 | Sindrome de Christ-Siemens-Touraine
especificados

582 | Desordenes del tejido conective no 1857 | Smdrome de Churg-Strauss
especificados

5383 | Desordenes Bscsomales no especificados 1858 | Smdrome de Clouston

5 Desordenes peroxisomales no especificados 1859 | Smdrome de CLOVE's

535 | Despigmentacion aguda bilateral del iris 1880 | Sindrome de Cobb

538 | Desprendimiento de retina regmatogenc 1881 | Smdrome de Cockayne
sutosomico dominante

587 | Diabetes insipida nefrogenica 1832 | Smdrome de Coffin Siris

538 | Diabetes mellites neonatal 1883 | Smdrome de Coffin-Lowry

583 | Diabetes mellites, neonatal permanente - 1g34 | Smdrome de Cogan
agenecia pancreatica y cerebelosa

530 | Diabetes, neonatal - grupo hipotircidismo 1885 | Smdrome de Cohen
congénite - glascoma congenito - fibrosis
hepatica - rinones paliquisticos

501 | Diabetes-sordera de transmision matema 1888 | Smdrome de Cole-Carpenter

5322 | Diafano-espondiledisostosis 1887 | Smdrome de Cooks

533 | Diarrea congenita con malabsocion debido a 1883 | Smdrome de Cooper-Jabs
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nsuficiencia de cehdas enteroendocrinas

584 | Diarrea inratabde - atresia coanal - anomalias 1889 | Sndrome de Comelia de Lange
&n los ojos
595 | Diatesis hemomagica por un defecto del 1870 | Sndrome de Costello
receptor de colageno
590 | Dihidropirimidinria 1871 | Sindrome de Cousin-Walbraum-Cegama
507 | Dilatacion aortica - hipermovilidad de las 1872 | Sndrome de Cowden
articulaciones - fortuosidad arterial
503 | DIRA (ILT1RM) 1873 | Sindrome de Covo auricular
599 | Dircfilariasis 1874 | Sndrome de Crgler-Majjar
800 | Disautenomia familiar 1675 | Sndrome de Crispon
801 | Discondrosteosis nefropatia 1878 | Sindrome de Cronkhite-Canada
802 | Diseccion artenal con lenbgmnosis 1877 | Sindrome de Cumy Jones
803 | Disfasia congenita familiar 1873 | Sindrome de Cushing
604 | Disfuncion inmune - polisndocrinopatia - 1879 | Sndrome de Cushing dependients de ACTH
enteropatia ligada al cromosoma X
805 | Disgenesia caudal familiar 1880 | Sndrome de Cahlbeng Borer Mewcomer
0@ | Disgenesia cersbral congenita debida a 1881 | Sndrome de delecion Gg16
deficiencia de glutamina sintetasa
807 | Disgenesia del cuerpo calloso compleja ligada 1882 | Sindrome de Denys-Dirash
al cromosoma X
808 | Disgenesia gonadal 43 XY - neuropatia motora | 1883 | Sindrome de deplecion del ADMN mitocondnal, forma
y sensonal encefalomiopatica con aciduna metimabonica
8028 [ Disgenesia gonadal anomalias multples 1884 | Sndrome de Desbuguois
810 | Disgenesia gonadal, tipo XX 1885 | Sndrome de Dincsoy Salih Patel
311 | Disgenesia reficular {Deficiencia de AK2) 1838 | Sindrome de Donnai-Bamow
312 | Disinostosis cranecfacial 18387 | Smdrome de Duane
813 | Dismorfia digitotalar 1888 | Sndrome de Cubowitz
d14 | Dismorfia facial macrocefalia miopia Dandy 1889 | Sndrome de Dursun
‘Walker
815 | Dismorfismo - estatura baja - sordera - 1880 | Smndrome de Cyggee-Melchior-Clausen
pseudohenmafreditismie
318 | Disostosis acro fronto facio nasal 1821 | Sindrome de EEM
817 | Disostosis acrofacial autosomica recesiva 1692 | Sindrome de Ehlers-Danlos de tipo wascular
818 | Disostosis acrofacial forma catania 1883 | Sindrome de Ehlers-Danlos tipo arrocalasia — TIFD W
318 | Disostosis acrofacial no especificada 1884 | Sindrome de Ehlers-Danlos tipo cifoescoliosis — TIPO VI
G20 | Disostosis acrofacial postaxia 1885 | Sindrome de Ehlers-Dianlos tipo elasico — TIPO 1Y I
821 | Disostosis acrofacial tipo Mager 1808 | Sindrome de Ehlers-Danlos tipo dermatosparaxis — TIPO
Vil
822 | Disostosis acrofacial tipe Palagonia 1887 | Sindrome de Ehlers-Danlos tipo hipedadud — TIPO 1
823 | Disostosis acrofacial tipo Rodnguez 18838 | Sndrome de Eiken
24 | Disostosis faciocranenana hipomandibular 1688 | Sindrome de Ellis-Wan Creveld
825 | Disostosis humero espinal 1700 | Smdrome de encefalopatia mionewrogastrointestina
6826 | Disostosis mandibulofacial ligada al cromosoma | 1701 | Sindrome de Eng Strom
827 | Displasia acromesomelica tipe Brahimi Bacha 1702 | Sindrome de escafocefalia familiar tipo McGillvray
G248 | Displasia acromesomelica tipe Hunter - 1703 | Sndrome de Evans
Thompson
329 | Displasia acromesomelica tipe Manoteaux 1704 | Sndrome de excfialmos benigno
330 | Displasia acromicrica 1705 | Sindrome de extravasacion capilar
831 | Displasia acropectovertebral 1708 | Sindrome de Fancon asociado a cadenas ligeras Ig
monockonal
832 | Displasia alveolo-capilar congenita 1707 | Sndrome de Filippi
833 | Displasia broncopulmonar 1708 | Sndrome de Fine Lubmsky
334 | Displasia campomehica 1709 | Sndrome de Finlay Markes
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835 | Displasia checa, tipo metatarsal 1710 | Sindrome de Floating-Harbor

d38 | Displasia craneo fronte nasal. 1711 | Sindrome de Flynn Aird

837 | Displasia craneodiafisaria 1712 | Sindrome de Fountamn

333 | Displasia craneclenticulosutural 1713 | Sindrome de Frank-Ter Haar

338 | Displasia craneo-metafizaria 1714 | Sindrome de Fraser

340 | Displasia de Astley-Kenda 1715 | Sndrome de Frasier

41 | Displasia de Boomerang 1718 | Sindrome de Freeman-Sheldon

342 | Displasia de Greenberg 1717 | Sindrome de Fried

343 | Displasia de Pacman 1718 | Smdrome de Fryns

24 | Displasia de Singleton-Merten 1718 | Smndrome de Fuhmann

845 | Displasia de timo - rinon - ano - pulmaon 1720 | Smndrome de Fugua Berkovitz

343 | Displasia del iris - hipertelorismao - sordera 1721 | Sndrome de Galloway

347 | Displasia demno facial focal 1722 | Sindrome de German

343 | Displasia ectodermica - con nmunodeficit 1723 | Smdrome de Gitelman
anhidrotico

28 EEI?aIaEij ectodermica - sindrome de fragiidad 1724 | Sindrome de Goldblatt

850 Dis:-lzll:ls 3 ectodermica “pura” tipo cabello-una 1725 | Sindrome de Goldenhar

881 | Displasia ectodenmica ceguera 1728 | Smndrome de Goldmann-Favre

352 | Displasia ectodermica hidrotica tipo 1727 | Sindrome de Goodman
Christiansen Fourie

53 | Displasia ectodermica hidrotica tipo Halal 1728 | Sindrome de Gorham Stout

8534 | Displasia ectedemica hipohidrosis grupo 1729 | Sndrome de Gorlin
hipotiroidismo

885 | Displasia ectodenmica hipohidrotica, foma 1730 | Sindrome de Gorin Chaudry Moss
dominante

38 | Displasia ectodermica no especificada 1731 | Sndrome de Grangs

g57 | Displasia ectodemica odonto microniguial 1732 | Sindrome de Guillain-Bame

358 | Displasia ectodermica tipe Berin 1733 | Sindrome de Hallermann Streiff Francois

8528 | Displasia epffisara multiple 1734 | Sindrome de Harnuwg

g8l | Displasia epifisiaria-falangica en foma de angel | 1735 | Sindrome de Hartsfield Bixer Demyer

g1 | Displasia espondile encondral 1738 | Sindrome de Hennekam

632 | Displasia espondiloepifisaria congenita 1737 | Sindrome de Hennekam Beemer

83 | Displasia espondiloepifisaria tardia 1738 | Sindrome de Hemansky-Pudlak

ddd | Displasia espondiloepifisana tardia tipo Kohn 1738 | Sindrome de HERNS

a5 | Displasia espondilcepifisana tipe Byers 1740 | Smndrome de Hiper igD

gadd | Displasia espondiloepifisaria tipe Cantu 1741 | Smdrome de Hiper g

gd7 | Displasia espondiloepifisania tipo MacDermot 1742 | Sindrome de hipercoagulabdidad por deficit de

glicos#osfatidilinosited
g8d | Displasia espondilcepfisana tipe Mishimura 1743 | Sindrome de hiper-IgE autosomico dominante
dd9 | Displasia espondiloepifisaria tipe Reardon 1744 | Sindrome de hipopigmentacion con sordera y ceguera, tipo
£n

g7l | Displasia espondiloepimetafisania - antebrazos | 1745 mmw e de Holt-Oram
angueados - dismorfismo facial

871 | Displasia espondiloepmetafisana - denticion 1748 | Sindrome de Houlston Iraggon Murday
ANoMMa

g72 | Displasia espondiloepmmetafisana - hipotncosis | 1747 | Smdrome de Hurer

73 | Displasia espondiloepmetafisara axda 1748 | Sindrome de Hurer-Scheie

d74 | Displasia espondiloepmetafisana tipo A4 1749 | Sindrome de ketiosis y nacimiento prematurc

475 | Displasia espondiloepimetafisana tipo Bieganski | 1750 | Smdrome de IMAGE

d7d | Displasia espondiloepmetafisania tipo 1751 | Sindrome de inmunodeficiencia primaria por deficit de pi4
ZEnsvieve

g77 | Displasia espondiloepmetafisania tipo Golden 1752 | Sndrome de insensibiidad a los androgenos

G738 | Displasia espondilometafisaria 1753 | Sindrome de intestine corto
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78 | Displasia espondilometafisaria con 1754 | Sindrome de isotretincina like
nmunadeficiencia combinada

g3l | Displasia espondilometafisaria -distrofia de 1755 | Sindrome de Jackson-Weiss
conosbastones

31 | Displasis espondilormetafisaria ipe Agrecan 1758 | Sindrome de Jacobsen

332 | Displasia espondilometafisaria tipe Kozlowsk 1757 | Sindrome de Jalili

833 | Displasia esquelatica no especificada 1758 | Sindrome de Jervell y Lange-Nielsen

d32 | Displasia frontometafisana 1758 | Sindrome de Jeune

35 | Displasia gelecfisica 1780 | Sindrome de Johanson Blizzard

38 | Displasia inmunc osea de Schimke 1781 | Sindrome de Johnson Memillin

337 | Displasis Knigst-like letal 1782 | Sindrome de Joubert

33 | Displasiz letal ostecsclerstica de hueso 1783 | Sindrome de Joubert con cefecto hepatico

338 | Displasia mandibuboacra 1784 | Sindrome de Joubert con defecto orofaciodigita

g0 | Displasia mesomelica hoyusios cutansos 1785 | Sindrome de Juberg Hayward

31 | Displasia microcefalica osteodisplasica de tipo 1788 | Sindrome de Kabuki maks up
Saul Wilson

0492 | Displasia cculodentodigital 1787 | Sindrome de Kaler Garmrity Stem

393 | Displasia cculo-cto-facial 1788 | Sindrome de Kallmann

834 | Displasia cdontomalar segmentana 1782 | Sindrome de Kalmann candiopatia

825 | Displasia osea letal tipo Holmgren Forsell 1770 | Sindrome de Kapur-Tonelo

828 | Displasia dsea terminal - defectos pigmentarios | 1771 | Sindrome de Kasabach-Meamitt

497 | Displasia oto-espondilo-megaspfisara 1772 | Sindrome de Keams-Sayre

33 | Displasia pseudodiastrofica 1773 | Sindrome de Klippel-Feid aislado

G229 | Displasia renal-hepatica-pancreatica - quistes 1774 | Sindrome de Kozlowski Brown Hardwick
de Dandy-Walker

700 | Displasis trico odonto oniquial 1775 | Sindrome de Kumar Levick

TH | Disgueratoss congenita 1778 | Sindrome de la cimitama

702 | Disquinesia ciliar primana 1777 | Sndrome de |a persona nigida

703 | Disquinesia paroxistica no cinesigenica (PNED) | 1778 | Sindrome de |a piel nzada

704 [ Distonia 16 1778 | Sindrome de |a tripke H (HHH]

705 | Distonia de torsion de apancion temprana 1780 | Sindrome de Laron

708 | Distonia dopa-sensible 1781 | Sindrome de Laron con mmunodeficiencia

707 | Distonia focal 1782 | Sindrome de Larsen

708 | Distonia mioclenica 15 1783 | Sindrome de Larsen ke forma leta

702 | Distonia no especificada 1784 | Sindrome de Leigh

710 | Distonia-parkinsonismo de micio rapido 1785 | Sindrome de Lelis

711 | Distonias mixtas 1788 | Sindrome de Lemieme

712 | Distrofia ampoliosa hereditaria, tipo macular 1787 | Sindrome de Lennox-Gastaut

713 | Distrofia corcidal, areclar central 17338 | Sindrome de Lesch-Nyhan

714 | Distrofia de conos con respuesta escotopica 1789 | Sindrome de Lews Pashayan
SUpranocmma

715 | Distrofia de conos y bastones 1780 | Sindrome de Lewis-Swammer

718 | Distrofia de comea - sordera de percepcion 1781 | Sindrome de Lichtenstein

717 | Distrofia facioescapulohumeral 1782 | Sindrome de Liddle

718 | Distrofia macular cistoide 1783 | Sindrome de Li-Fraumeni

718 | Distrofia macular de Carclina del Morte 1784 | Sindrome de Lipodistrofia - retraso mental - sordera

720 | Distrofia mictonica de Steinert 1785 | Sindrome de Lowry-Wood

721 | Distrofia muscular autosomica recesiva igada a | 1798 | Smdrome de Maffucci
una epidemmodisis ampollesa

722 | Distrofia muscular congenita 1787 | Sindrome de Majeed {mutacion de LPINZ)

723 | Distrofia muscular congénita con déficit de 1788 | Sindrome de Marden-Walker
ntegrina

T4 Di;grcﬁa muscular congenita de Ulirich 1789 | Sindrome de Marfan
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Distrofia muscular congénita por déficit de
aminas AC

1300

Sindrome de Marinesco-Sjogren

728 | Distrofia muscular congenita tipo 14 1801 [ Sindrome de Marchall con fiebre pericdica
727 | Distrofia muscular congenita, tipo Fukuyama 1802 | Sndrome de Marshall-Smith
724 | Distrofia muscular de cinturas 1303 | Sndrome de Martinez-Frias
729 | Distrofia muscular de cinturas autesomica 1804 | Sindrome de Matthew-Wood
dominante tipe 14
730 | Distrofia muscular de cinturas autosomica 1805 | Sndrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser
domnante fipo 10
731 | Distrofia muscular de cinturas autosomica 1808 | Smdrome de Marabransd
domnante fipo 1E
732 | Distrofia muscular de cinturas autosomica 1807 | Sndrome de McCune-Albnght
dominants tipo 1F
733 | Distrofia muscular de cinturas autosomica 1308 | Sindrome de Meacham
dominante tipe 16
734 | Distrofia muscudar de cinturas autesomica 1309 | Sindrome de Meckel
recesiva bpo 28
735 | Distrofia muscular de cinturas autosomica 1310 | Sindrome de megacolon de Goldbeng-Shprintzen
recesiva fipo 2C
738 | Distrofia muscular de cinfuras autosomica 1811 | Sindrome de MEHMO
recesiva fipo 20
737 | Distrofia muscular de cinturas autosomica 1812 | Smdrome de Michels
recesiva fipo 2E
733 | Distrofia muscular de cinturas autosomica 1813 | Sndrome de microdedecion 12914
recesiva fipo 2F
730 | Distrofia muscular de cinturas autosomica 1814 | Sindrome de microdelecion 15924
recesiva fipo 25
740 | Distrofia muscular de cinturas autosomica 1815 | Sindrome de microdedecion 2p21
recesiva fipo 2|
741 | Distrofia muscular de cinturas autosomica 1818 | Sndrome de microdslecion 2q24
recesiva fipo ZL
742 | Distrofia muscular de cinturas autesomica 1317 | Sindrome de microdelecion 2q37
recesiva fipo 2M
743 | Distrofia muscular de Duchenne y Becker 1318 | Sndrome de microdslecion g22.1
744 | Distrofia muscular de Emery Dreifuss 1319 | Smndrome de microlisencefalia - micromelia
745 | Distrofia muscular no especificada 1320 | Sindrome de miembros ¥ mamas
748 | Distrofia muscular oculo gastrointestinal 1821 | Sindrome de Miler Dieker
747 | Distrofia muscular oculofaringea 1322 | Sindrome de Miroy
748 | Distrofia muscular tipo Duchenne 1823 | Sndrome de Moebius
749 | Distrofia neurnaxonal mfantil 1324 | Sindrome de Mohr-Tranebjaerg
750 | DITRA (deficiencia de antagonista del receptor | 1825 | Sndrome de Mononen Kames Senac
de IL-36)
751 | Drepanccitosis 1828 | Smdrome de Moore Fedemman
752 | Duplicacion 12p 1827 | Sindrome de Mowat-Wilson
753 | Duplicacion g 1824 | Sindrome de Muckle-Wells
754 | Duplicacion de cejas - sindactilia 1820 | Sindrome de Musnks
755 | Duplicacion de la pierna y del pie en espejo 1830 | Sndrome de Muir-Tome
758 | Ectopia de cristaling cororetinana distrofia 1831 | Sindrome de Myhre Ruvalcaba Graham
micpia
757 | Ectopia de crstalino forma familiar 1832 | Sndrome de Maegeli-Franceschetti-Jadasschn
758 | Ectopia tircidea 1833 | Smdrome de Mance-Horan
758 | Ectrodactilia displasia ectodermica 183¢ | Sindrome de Meu-Laxova
760 | Embricpatia por aminocptering 1835 | Sndrome de neurscantocitosis de Me. Leod
761 | Embricpatia por anfitroideos 1338 | Sndrome de Meurodegerative ligado al cromosoma X, de
tipo Hamel
782 | Embriopatia por talidomida 1837 | Sindrome de Nevo
783 | Embriopatia por virus de la varicela 1833 | Sindrome de Mevus epidemico
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784 | Enanismo de MULIBREY 1338 | Sindrome de Njmegen Breakage
785 | Enanismiz diastrofics 1340 | Smdrome de Moonan
788 | Enanisma hiperostotico de Lenz-Majewsk 1341 | Sindrome de Ochoa
787 | Enanisma metatropico 1342 | Sindrome de Okamote Satomura
788 | Enanisma microcefalico osteodisplasico 1343 | Sindrome de Olmsted
primondial
788 | Enanismo osteccondrodisplasics - sordera - 1844 | Sindrome de Omenn
retinitis pigmentosa
770 | Enanisme retrase mental anomalias oculares 1845 | Smdrome de Ondine
fisura labiopalatina
771 | Enanismi tanatoforico 1348 | Sndrome de Opitz ligado al cromosoma X
772 | Encefaliis focal de Rasmussen 1347 | Sindrome de Pai
773 | Encefalomiopatia mitocondnal infantl asociada | 1848 | Sindrome de Pallister-Ha
con FASTEDR2
774 | Encefalopatia aguda necrosante famibiar 1340 [ Sindrome de Papllon-Leféwre
775 | Encefalopatia con cuerpos de indusion de 1350 | Swmdrome de Parkes Weber
newnosemping, forma familiar
778 | Encefalopatia debida a deficit de GLUT1 1851 | Sindrome de Parsonage-Tumer
777 | Encefalopatia debida a una deficiencia de 1352 | Sindrome de Partington
CrOSAPCSing
778 | Encefalopatia debido a deficiencia de urocanasa | 1853 | Sindrome de Pearson
778 | Encefalopatia debido a Ia hidrosi-quinunening 1854 | Sindrome de Pendred
780 | Emcefalopatia epileptica infantil temprana 1855 | Sindrome g2 Perdman
781 | Encefalopatia grave de aparicion neonatal, 1858 | Sindrome de Pemrault
autosomica dominants
742 | Encefalopatia mioclonica temprana 1357 | Sindrome de Pemy
783 | Encefalopatia provocada por deficit de suffito 1353 | Smdrome de Peters-Plus
oxidasa
784 | Encefalopatia, etilmalonica 1859 | Sindrome de Peutz-Jeghers
785 | Encefalopatias espongiformes transmisiles 1880 | Sindrome de Pieiffer
[terming generico)
788 | Emcondromatosis 1381 | Smdrome de PIEIDS
787 | Enfermedad autoinflamatoria debido a 1382 | Sindrome de Piemes Robin - anomalia faciodigital
deficiencia de antagonista del receptor de
nterlewguing 1
733 | Enfermedad de Alexander 1383 | Smdrome de Pieme Fobin aslado
788 | Enfermedad de almacenamiento de glucogene | 1384 [ Smndrome de Pierson
por deficit de fosforlasa quinasa muscular
780 | Enfermedad de Alzheimer autosdmica 1885 | Smdrome de Pitt Hopkins
dominante de aparicion temprana
781 | Enfermedad de Behget 18688 | Smdrome de Plummer-Yinson
792 | Enfermedad de Best 1387 | Smdrome de Poland
793 | Enfermedad de Blackfan-Diamond 1384 | Smdrome de Pollit
784 [ Enfermedad de Buerger 1382 | Sindrome de Potocki-Shaffer
785 | Enfermedad de Canavan 1870 | Sindrome de Prader-Wil
794 | Enfermedad de Caro 1871 | Sindrome de Prieto Badia Mulas
797 | Enfermedad de Castleman 1872 | Smdrome de Proteus
798 | Enfermedad de Coats 1873 | Sindrome de pseudo-Zellweger
792 [ Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob 1374 | Sindrome de pterigion mitiple autosomico dominante
300 | Enfermedad de Crohn 1875 | Sindrome de Pergium antecubita
301 | Enfermedad de Crouzon 1378 | Sindrome de Prerigium poplites autosomico dominante
302 | Enfermedad de Cushing 1877 | Smdrome de pulgar largo braguidactilia
303 | Enfermedad de Darier 1873 | Sindrome de Qazi Markouizos
304 | Enfermedad de Dent 1379 | Sindromie de Rambaud Gallian Towchard
805 | Enfermedad de deposito de glucogeno por 1380 | Sndrome de Rapp Hodgkin

deficit de LAMP-2
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306 | Enfermedad de depdsito lisosomal no 1881 | Sindrome de Renpenning
especificada

307 | Enfermedad de Devic 1332 | Smndrome de resistencia a la homena liberadora de

trotropna

303 | Enfermedad de Elejalde 1333 | Sindrome de Rett

309 | Enfermedad de Erdheim-Chester 1334 | Sindrome de Rett atipico

310 | Enfermedad de Fabry 1885 | Sndrome de Riddle

811 | Enfermedad de Gaucher 1838 | Smdrome de Roberts

812 | Enfermedad de Gaucher - oftalmoplejia - 1387 | Smndrome de Robinow
calcificacion cardiovascular

813 | Enfermedad de Gaucher tipo 1 13338 | Smdrome de Robinow like

814 | Enfermedad de Gaucher tipo 2 1839 | Sindrome de Roifman

815 | Enfermedad de Gaucher tipo 3 1380 | Smndrome de Rothmund-Thomsaon

318 | Enfermedad de Griscelli 1881 | Sindrome de rotula pania

317 | Enfermedad de Grosbeck-lmersiund 1882 | Smndrome de rotura de Mijmegen

818 | Enfermedad de Hirschspmmng 1883 [ Sindrome de rubecla congenita

819 | Enfermedad de Huntington 1884 | Sindrome de Rubinstein-Taybi

320 | Enfermedad de jarabe de ance 1385 | Smdrome de Fudiger Schmidt Loose

321 | Enfermedad de Kennedy 1898 | Sindrome de Saethre-Chotzen

8322 | Enfermedad de Kimwa 1387 | Smdrome de Sakati Myhan,

323 | Enfermedad de Krabbe 18282 | Sindrome de Saldino-Mainzer

324 | Enfermedad de la arteria cononaria - 1889 | Sndrome de Sanfilippo tipo A
hiperlipidemia - hipertension - diabetes -
OSlEOpOresis

825 | Enfermedad de la motoneurona infenor 1900 | Sindrome de Say Barber Miller
autosomica recesiva de la infancia

328 | Enfermedad de las neurcnas motoras patron 1901 | Smndrome de Scarf
Madras

327 | Enfermedad de Letterer-Siwe 1802 | Smdrome de Scheie

323 | Enfermedad de Lhemitte-Duclos 1803 | Sndrome de Schilbach-Rott

329 | Enfermedad de McCarde 1804 | Smdrome de Schinzel-Giedion

330 | Enfermedad de Moya-Moya 1805 | Sindrome de Schnitzler

831 | Enfermedad de MNetherton 1804 | Sindrome de Schopf-Schulz-Passarge

332 | Enfermedad de Niemann-Fick 1807 | Sndrome de Schwarz-Jampe

333 | Enfermedad de Niemann-Fick tipo A 1808 | Smdrome de Sebastian

334 | Enfermedad de Miemann-Fick tipo B 1809 | Sndrome de Seckel

335 | Enfermedad de Niemann-Fick tipo C 1910 | Smdrome de Secrecion napropiada de homona

antidiuretica

338 | Enfermedad de Mome 1811 | Smdrome de Senicr-Loken

837 | Enfermedad de orina con olor a jarabe de arce | 1812 | Smndrome de sensibdidad a UV

8333 | Enfermedad de Paget jusenil 1913 | Smdrome de SERKAL

338 | Enfermedad de Pelizasus-Merzbacher 1814 | Sindrome de Sezary

340 | Enfermedad de Pomgps 1815 | Sndrome de Shock estafilococico toxco

341 | Enfermedad de Pyle 1918 | Sindrome de Shprntzen-Goldbeng

342 | Enfermedad de Refsum 1217 | Sindrome de Shwachman-Diamond

843 | Enfermedad de Refswum, forma infantil 1918 | Sindrome de Siegler Brewer Carsy

344 | Enfermedad de Rendu-Osler-Weber 1918 | Smdrome de Sillence

5 | Enfermedad de Sandhoff 1920 | Smdrome de Silver-Russell

848 | Enfermedad de sintesis de acados biliares 1821 | Sindrome de Simpson-Golabi-Behmel

347 | Enfermedad de Stargardt 1922 | Sndrome de Simpson-Golabi-Behme! tipo 2

8343 | Enfermedad de 54ill del adulto 1823 | Smndrome de Sjdgren-Larsson

343 | Enfermedad de Takayasu 1924 | Sindrome de Smith-Lem|i-Opitz

850 | Enfermedad de Tangier 1825 | Sindrome de Smith-Magenis
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331 | Enfermedad de Tay-Sachs 1828 | Sindrome de sordera branguicgenica
a5 Enfermedad de Thomsean y Backer 1827 | Sindrome de sordera e inferdidad
53 | Enfermedad de Unvemicht-Lundborg 1823 | Sindrome de Sotos
354 | Enfermedad de Upington 1829 | Sindrome de Stem Lubinsky Durrie
855 | Enfermedad de wvon Hippel-Lindau 1830 | Sindrome de Sockler
358 | Enfermedad de Von Willebrand 1831 | Sindrome de Stmmler
357 | Enfermedad de Von Willebrand adguirida 1832 | Sindrome de Stoll Alembik Finck
358 | Enfermedad de Wegener 1833 | Sindrome de Stomorken Sjaastad Langslet
358 | Enfermedad de Whippls 1834 | Sindrome de Sturge Weber
380 | Enfermedad de ¥Wilson 1835 | Sindrome de Suanez-Stickler
881 | Enfermedad de Wolman 1838 | Sindrome de sudoracion nducida por fio
@62 | Enfermedad del rinon poliquistico autosomica 1837 | Sindrome de Surmmit
dominante de tipo 1 ¥ con esclercsis tuberosa
383 | Enfermedad del rifon quistice medular, 1838 | Sindrome de Susac
aUtosOmica recesiva
64 | Enfermedad granulematosa cronica 1839 | Sindrome de Teebi Shaltout
885 | Enfermedad hemomagica debido 3 mutacion 1840 | Sindrome de Temtamy
Pittsburgh en alfa 1-anfitripsna
388 | Enfermedad hepatica weno-oclusiva - 1341 | Sindrome de Tietz
nmunaodeficiencia
387 | Enfermedad leuco-proliferativa autommame 1842 | Sindrome de Tome Brune Fardeau
ascciada RAS (RALDY
438 | Enfermedad mitccondrial fatal debida 3 una 1843 | Sindrome de Torg-Winchester
deficiencia de fosforlacion exidativa tipo 2
combinada
433 | Enfermedad mitocondrial no especificada 1844 | Sindrome de Torielle Carey
470 | Enfermedad mixta del tejido conective 1345 | Sindrome de Toriells Lacassie Droste
871 | Enfermedad neurcdegenerativa progresiva - 1848 | Sindrome de torbuosidad artenial
hiperiaxitud arbicular - cataratas
372 | Enfermedad por almacenamiento de esteres de | 1847 | Sindrome de Tourette
colestencd
873 | Enfermedad por depasito de lipidos neutros 1843 | Sindrome de Townes-Brocks
374 | Enfermedad quistica medular autosomica 1849 | Sindrome de Treacher-Collins
dominante
475 | Enfermedad veno-ochesiva hepatica 1850 | Sindrome de Treft Sanbom Carey
878 | Enfermedades hematologicas no especficadas | 1851 | Smdrome de Tumer
877 | Enfermedad tubalar renal - cardiomiopatia 1852 | Sindrome de Ubright-Hodes
473 | Enfisema lobar congenito 1853 | Sindrome de Usher
378 | Epsdermodisplasia vemuciforme 1 (Mutacion en | 1854 | Sindrome de Usher no especificado
EVER 1)
330 | Epidermolisis ampollar adguinda 1855 | Sindrome de Usher tipo 1
8381 | Epidermolisis ampoliosa distrofica 1858 | Sindrome de Usher tipo 2
842 | Epidermolisis ampoliosa epidermolitica 1857 | Sindrome de Van der Bosch
833 | Epidermolisis ampoliosa hereditaria 1858 | Sindrome de Wan Der Woude
8334 | Epidermolisis ampollosa juntural 1859 | Sndrome de Vaterlike, con hipertension pulmanar,
anomalias de las orejas y refraso del crecimiento
335 | Epdepsia con crisis parciales migrantes del 1880 | Sndrome de Vici
actante
338 | Epdepsia demencia amelogeness mperfecta 1881 [ Sindrome de Waardenburg [termno gensanco)
337 | Epdepsia microcefalia displasia esgueletica 1882 | Sindrome de Waardenburg-Shah
333 | Epdepsia mioclonica de la mfancia 1983 | Sindrome de Walker-Warburg
339 | Entermalgia. prmaria 1884 | Sindrome de Weawer
380 | Erfredermia congenita ictiosiforme ampollosa 1985 | Sindrome de Weaver Williams
831 | Entrodermia congenita letal 1888 | Sindrome de Weill Marchesani
892 | Entrogueratcdermia ataxia 1887 | Sindrome de Wells
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393

Entroqueratodermia variable de Mendes da
Costa

1984

Sindrome de Wemer

204 | Ediquiosis 19849 | Smdrome de West
395 | Escafocefalia aslada 1870 | Smdrome de WHIM
298 | Esclerosis endosteal - Hipoplasia cerebelar 18971 | Smdrome de Wieacker-Wolff
397 | Esclerosis lateral amistrofica 1872 | Smdrome de Wiedemann-Rautenstrauch
398 | Esclerosis lateral primaria 1973 | Sindrome de Williams
3820 | Esclerosis Multiple 1874 | Sindrome de Wilson Tumer
800 | Esclerosis miltiple - ictiosis - deficiencia del 1975 | Sindrome de Wiskott-Aldrich
factor VI
801 | Esclerosis sistémica cutanea difusa 1878 | Smdrome de Wolcott-Ralison
202 | Esclerosis sistemica cutanea limiada 1977 | Smdrome de Wol-Hirschhom
903 | Esclerosis tuberosa 1978 | Sindrome de Wolfram
204 | Esferocitosis hereditaria 1879 | Sindrome de Worster-Drought
005 | Espasticidad - g&fcit intelectual - eplepsia, 18480 | Smdrome de Zellweger
gado al cromosoma X
308 | Espino cerebelosa degeneracion distrofia 1981 | Sindrome de Zellweger-like sin anomalias percxisomicas
comea
3907 | Espondyloenchondro-displasia con 1942 | Smdrome de Zollinger-Eliscn
desregulacion inmune [SPEMCD]
208 | Esgusencefalia 1933 | Simdrome de Zunich-Kaye
809 | Esquizofrenia retraso mental sordera retinits 1934 | Sindrome del craneo en trebol aislado
310 | Estatura baja - cuells ancho - trastome cardiaco | 1985 | Sindrome del injerto contra huesped
311 | Estatura baja - defectos en & cerebelo & 18848 | Smdrome del metiimercurio fetal
hipdfisis - silla turca pequedia
912 | Estatwra baja per anomalia cualitativa de 1947 | Smdrome DEMD
hommona de crecimiento
313 | Estenosis pulmanar vabeular 1884 | Smdrome digito reno cerebra
214 | Esteroide deshidrogenasa anomalias dentales, | 1939 | Sindrome disgenesico del tronco encefalico de Athabaskan
deficit de
315 | Estesioneuroblastoma 18480 | Smdrome DOOR
218 | Estomatocitesis hereditana con hematies 1991 | Sindrome facio-candio-melico
hiperhidratados
917 | Falle autonomico puro 1992 | Simdrome FILS {mutacion en POLE1)
918 | Fascitis eosinofifica 1983 | Smdrome GAPD
218 | Femur bifido ectrodactilia monodactilia 1884 | Sindrome Gentopatelar
320 | Fenilcetonuria 1895 | Smdrome GRACILE
921 | Feoccromocitoma, secretante 1998 | Sindrome H
922 | Fibrocondrogenesis 1997 | Smdrome HEC
823 | Fibrodisplasia osificante progresiva 18893 | Smdrome hemolitico uremico atipico
224 | Fibrofoliculomas multiples famdiares 18949 | Smdrome hipereosinofilico idiopatico
325 | Fibromnatosis gingival - sordera 2000 | Smdrome hydrolethalus
828 | Fibromatosis gingival- anomalias dentales 2001 | Smdrome IBIDS
927 | Fibromatosis hialing puevenil 2002 | Smdrome ICF
928 | Fibrosis pulmonar - hiperplasia hepatica - 2003 | Smdrome IRIDA
hipoplasia de medula dsea
329 | Fibrosis pulmonar - mmunodeficiencia - 2004 | Smdrome IRVAM
disgensesia gonadal
330 | Fibrosis pulmonar idiopatica 2005 | Smdrome KBG
931 | Fibrosis quistica 2008 | Smdrome KID
932 | Fiebre botonosa 2007 | Smdrome lacimo-auriculo-dento-digital
233 | Fiebre mediteranea familiar 2008 | Smdrome LEOPARD
934 | Fiebre reumatica 2009 | Smdrome letal onfabocele fisura palatina
335 | Fistula arteriovenosa cerebral 2010 | Smdrome linfoprolferative autoinmune (ALPES-5FAS)
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938 | Fistula broncobiliar congenita 2011 | Sindrome Maroteaux Lamy
937 | Fisura Iabial - reinopatia 2012 | Smndrome MASA
938 | Fisura labiopalatina malrotacion cardicpatia 2013 | Smdrome MEDMIE
939 | Fisura media del labio infenor 2014 | Sndrome MELAS
240 | Fisura palatina anemalias carpotarsales 2015 | Sndrome MERRF
oligodonicia
241 | Fisura palatina cardiopatia ectrodactilia 2018 | Sindrome miastenico de Lambert-Eaton
242 | Fisura palatina sinequias lsterales, sindrome de | 2017 | Smdrome Micro
243 | Fisura palatina talla baja wertsbras anomalizs 2018 | Sindrome MIDAS
944 | Foramina parietal 2019 | Smndrome N
245 | Formna pennatal-letal de la enfermedad de 2020 | Smndrome NARP
Gaucher
248 | Formas letales del sindrome de Perigium 2021 | Sindrome nefrotico idiopatico sensibde 3 estenoides
947 | Fosforbosilpiofosfato sintetasa, sobreactividad | 2022 | Sindrome neunccutanes tipn Bicknel
de
243 | Fotosensibildad cutanea colitis leta 2023 Sl"cBrnrr.e."eu'odegenemﬁm ligado al cromesoma X, de
tipo Bertini
240 [ Fragilidad osea contracturas articulares 2024 | Smndrome neurpectodermico-endocring
2950 | Fructosuria 2025 | Smdrome newoleptico maligno
51 | Fucosidosis 20268 | Sindrome oculo osteo cutanec
952 | Fusion posterior de kas wertebras lumbosacras - | 2027 | Sindrome oculo-cersbro-cutaneo
bl=faroptosis
953 | Fusion weriebral antenor progresiva no 2023 | Smndrome oculo-cerebro-rens
nfecciosa
954 | Galaciosemia 2029 | Sindrome oculo-digito-esofagico-duodenal (ODED)
55 | Gangliosidosis tipo 1 2030 | Smndrome oculopalatocersbral
958 | Gangliosidosis tipo 2 2031 | Smndrome odonte-trico-onico-digite-palmar
957 | Gangliosidosis tipo 3 2032 | Smndrome oral-facial-digial
958 | Gastroenteritis eosinofilica 2033 | Sndrome oral-facial-digital no especificado
959 | Gastrosguiss 2034 | Sndrome oral-facial-digial tipo 1
980 | Gerodermia csteodisplastica 2035 | Smdrome oral-facial-digial tipo 3
981 | Gegantismo cerebral quistes maxilares 2038 | Sindrome oral-facial-digital tipo 4
962 | Glaucoma - apnea ol sueno 2037 | Smdrome oral-facial-digial tipo 5
2g3 Gl?ubaupa eciopia esferofaquia rigidez articular | 2038 | Sndrome oral-facial-digital tipo 8
talla baja
Qa4 Gcr'ne!.. opatia hipotriquia telangiectasias 2038 | Smndrome oto-palate-digial
985 | Glucogenoss de Bickel-Fanconi 2040 | Smdrome PAGDD
980 | Glucogenoss tipo 1 2041 | Sindrome PARC
987 | Glucogenoss tipo 2 2042 | Smdrome PELVIS
983 | Granuloma chalazodermico 2043 | Sndrome PFAPA
99 | Granulomatesis autoinfamatona infantl 2044 | Sndrome PHACE
70 [ Hamartomatosis quistica de pulman v ringn 2045 | Sindrome pnesmo-renal de Goodpasture
471 | Hemangiomatosis neonatal difusa 2048 | Sndrome polimalformativo betal tipo Bossel
472 | Hematwria familiar, autosomica dominanie - 2047 | Sndrome RAFPADILING
tortucsidad artenclar retinal - contracturas _
473 | Hemicrania paroxistica 2048 | Smdrome RHYNS
974 | Hemimedia fibular 2048 | Sndrome SHORT
975 | Hemimelia tibial 2050 | Smdrome tipo IPEX
478 | Hemimedia tibial fisura labiopalatina 2051 | Smdrome trico dental
977 [ Hemiplejia altemante familiar noctuma benigna | 2052 | Sindrome trico dento oseo tipo |
nfantil
978 | Hemocromatosis neonatal 2053 | Smdrome tricomnofalangico, tipe 1y 3
479 | Hemoglobinuria parcxistica noctuma 2054 | Smndrome triple A
240 | Hendidura de narinas telecanthus 2055 | Smndrome ulnar-mamaric
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231 | Hendidura estemal 2058 | Sindrome wia-rotula
9342 | Hendidura laringotraguesesofagica 2057 | Sindrome vulwovagmnal-gingival
233 [ Hepatitis cronica autcnmune 2058 | Smdrome W
934 | Hermafroditisme verdaders XX 2058 | Sindrome Klippel Trenaunay Semvelle
935 | Hemia diafragmatica 2080 | Smdrome Klippel Trenaunay Weber
338 | Hemia diafragmatica anomalia de miembros 2081 | Sindromes hipereosinofilicos
2937 | Heterotaxia 2082 | Sindromes miastenicos congenitos
233 [ Hidrocefalia - displasia costoventral - anomalia [ 2083 [ Sinespendilisme congenito
de Sprengel
238 | Hidrocefalia nefropatia esclercticas azules 2064 | Sinfalangismo anomialias maliples manos y pies
990 | Hidrocefalia talla alta hiper axitwd 2085 | Sinfalangismo dista
991 | Hiperandrogenismao debido a deficiencia de 2088 | Singnatia anomalias multiples
cortisona reductasa
29392 | Hiperargmninemiz 2087 | Sinostosis humers - cubital
8993 | Hipercolestercdemia debido a deficiencia de 2088 | Sinostosis humeroradial aislada
colesterol 7-aifa-hidroxilasa
984 | Hipercolestercéemia familiar homocigota 2088 | Sinostosis humeroradiocubital
2995 | Hiperekplexia - epilepsia 2070 | Sinostosis radic-ulnar - trombocitopenia amegakanyocitica
2938 | Hiperfenilalalinamia 2071 | Sirenomielia
997 | Hiperfenilalanmemia matema 2072 | Sirngomielia
993 | Hiperfemitinemia hereditaria con cataratas 2073 | Sitosterclemia
congenitas
8999 | Hiperglicinemia no cetosica 2074 | Sordera - anomalias genitales - singstosis de
metacarpiancs y mefatarsianos
1000 | Hiperinmunogiobulinemia D con fisbre 20758 | Sordera - deficit intelectual, tipo Martin-Probst
recumente
1001 | Hiperipoproteinemia no especificada 2078 | Sordera - hipoplasia del esmalte - anomalia en ka5 unas
1002 | Hiperdipoproteinemia tGpo 1 2077 | Sordera - neurcpatia periferica - enfermedad arteria
1003 | Hiperipoproteinemia fpo 3 2078 | Sordera - vitifigo - acalasia
1004 | Hiperostosis vertebral anguilosante con tilosis 2078 | Sordera con aplasia del laberinto, microtia y microdencia
1005 | Hiperoxaluria 2080 | Sordera linfederna bkeucemia
1008 | Hiperoxaluria primaria de tipo | 2081 | Sordera valvula mitral esqueléticas anomalias
1007 | Hiperplasia regenerativa nodular 2082 | SPG2ZT
1003 | Hiperplasia suprarrenal congenita 2083 | Talla baja tipo Brusslas
1009 Hip:erque-m-:sis palmoplantar - cancer de 2084 | Taquiamitmia atrial con intervale PR coro
esofago
1010 Hiperguem-:sisu palmoplantar paraparesia 2085 | Taquicardia ventricular polimorfica catecolinergica
espashica
1011 | Hiperqueratosis palmoplantar sordera 2088 | Telangiectasia epileplica
1012 | Hipersomnia idiopatica 2087 | Tefraplsjia espastica congenita
1013 | Hipertelornsmo, tipo Teebi 2088 | Tmoma con inmunodeficencia
1014 | Hipertension arterial pulmonar idiopatica yo 2089 | Tiro cerebro renal sindrome
familiar
1015 | Hipertermia maligna artrogriposis torticolis 2080 | Trosinemia tipo 1
1018 | Hipertricosis cervical anterior aislada 2081 | Tinosinemia tipo 2
1017 | Hipertricosis cemvical neurcpatia 2092 | Tinosinemia transitoria
1018 | Hipertricosis cubital talla baja 2083 | THF receptor asociado a fiebres pericdicas TRAPS
1019 | Hipertricosis lanuginosa adguinida 2084 | Toraco pelvica disosiosis
1021 | Hipertricosis lanuginosa congenita 2095 | Torticolis paroxistico benigno de La infancia
1021 | Hipe cronico 2088 | Torticolis guelides criptorguidismo
1022 | Hipecondroplasia 2097 | Tortuosidad de las arterias retinianas
1023 | Hipofosfatasia 2098 | Tragueobrencomegalia
1024 | Hipegamaghebulinemia de la infancia 2099 | Trastomo de ka fosforilacion oxidativa mitccondnal debido a

[transitoria)

anomalias del ADN nuclear
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1025 | Hipegamaghobulinemia inespecifica 2100 | Trastomo del desamollo sexual - refraso mental

1028 | Hipeglucemia hiperinsulinemica persistente de | 2101 | Trastomo del desamollo sexual 40 XY, insuficiencia adrenal
3 infancia

1027 | Hipegonadismo hipogonadotropico - retinitis 2102 | Trastome del dolor exrema parcxistico
pigmentania

1023 | Hipogonadismo hipogonadofropico congenito 2103 | Trastomo del habla y del lenguaje tipo 1

1029 | Hipomagnesemia aslada dominante 2104 | Trastomo del metabolismo de los aminoacidos no

especiicado
1030 | Hipermagnesemia con nomocaleiuria 2105 | Trastomo del metabolismo de los carbohidratos ne
especiicado

1021 | Hipemielinizacion - catarata congenita 2108 | Trastomo desntegrative de [a infancia

1032 | Hipomielinizacion - hipogonadismo 2107 | Trastomo inmunoneurclogice ligade al cromosoma X
hipogonadofropico - hipodontia

1033 | Hipomielinizacion con atrofia de bos ganglios 2108 | Trastomo neurcmetabolico por deficiencia de serna
basales y del cersbelo

1034 | Hipeparatircidismo - sordera - enfermedad renal [ 2109 | Trastomos de |a oxidacion de acidos grasos

1035 | Hipeparatincidismo familiar aislado 2110 | Trastomos del ciclo de la urea

1038 | Hipoparatiroidismo familiar aislado debido a 2111 | Trastomos del desamolle sexual 46, XX - anomalias
agenesia de la glandula paratiroidea esguelebcas

1037 | Hipopenstalismo intestinal - microcolon - 2112 | Trastomos del desamollo sexual con carctipo 48,XY por
hadronefrosis deficit de 17-beta-hidroxiesteroide dechidrogenasa

1034 | Hipopituitarisma microftalmia 2113 | Trastomos del metabolismo de las lipoproteinas

1039 | Hipepituitarismeo polidactilia postaxial 2114 | Trastomos del metabolismo de las purinas

1040 | Hipoplasia cartilago cabello 2115 | Trastomos del metabolismo de los acidos grasos

1041 | Hipoplasia dermica focal 2118 | Trastomos hormonales no especiiicados

1042 | Hipoplasia foveal catarata presen 2117 | Triada de Camey

1043 | Hipoplasia olivopontocersbelosa letal 2118 | Triada de Curraring

1044 | Hipoplasia pancreatica diabetes cardiopatia 2118 | Tricodisplasia - amelogenesis mperecta

1045 | Hipoplasia pontocersbelosa tipo 4 2120 | Thcomegalia cataratas esferocitosis

1048 | Hipoplasia pontocersbelosa tipo 5 2121 | Thcomegalia retiniana degeneracion retraso de crecimiento

1047 | Hipoplasia pontocensbelosa tipo & 2122 | Trcromasia de oligoconos

1044 | Hipoplasia tircidea 2123 | Trgonocefalia - pulgares ensanchados

1049 | Hipogueratosis crcunscrita palmo-plantar 2124 | Trgonocefalia aislada

1050 | Hipospadias - hiperielornsmo - coloboma y 2125 | Trgonocefalia nariz bifida anomalias de extremidades
sordera

1051 | Hipotermia penodica espontanea 2128 | Tngonocefalia talla baja retraso de crecmiento

1052 | Hipotonia - sindrome de cistinuria 2127 | Trioza fosfato-isomerasa, deficit de

1053 | Hipotonia con acidemia lactica e 2123 | Trisomia 13
hiperamanemia

1054 | Hipotricosis - linfedema - telangiectasia 2129 | Trisomia 13

1055 | Hipetricosis hereditana de Mane Unna 2130 | Trisomia 8g

1058 | Hipetricosis retraso mental tipe Lopes 2131 | Tmsomia terminal 10g

1057 | Hipotricosis simple 2132 | Trtanopia

1053 | Hirschsprung - hipoplasia de unas - dismorfia 2133 | Trombocitopenia - sindrome de Pieme Robin

1058 | Hirschsprung polidactlia sordera 2132 [ Ukceracion umbilical atresia intestinal

1080 | Histidinemia 2135 | Urolitiasis 2.8 dihidroxi-adenina

1081 | Histiecitosis azul maring 2138 | Urticaria familiar por fric

1062 | Histiocitosis de celulas de Langerhans 2137 | Urticaria solar

1083 | Histiocitosis progresiva mucinosa hereditana 2133 | Utero doble-hemivagina-agenssia renal

1084 | Histiocitosis sinusal con linfadenopatia masiva 2139 | VACTERL hidrocefalia

1065 | Holoprosencefalia 2140 | Variante neurclégica del Sindrome de Waardenburg-Shah

1088 | Homocamaosnosis 2141 [ Vasculitis

1067 | Homocistinuria clasica por deficit de cistationina | 2142 | Vasculitis leucocitoddastica hipocomplementemica

cetasintasa
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1083

Ictiosis - hepatoesplenomegalia - degeneracion
cerebelosa

2143

Vasculopatia cerebrometiniana

1088 | letiosis alopecia eciropion rerasc menta 2144 | Xantinuria, hereditana aislada

1070 | letiosis ampollosa de Siemens 2145 | Xantomatosis cerebrotendinosa

1071 | letiosis atresia biliar 2144 | Xeroderma pigmentoso

1072 | letiosis congenita microcefalia cuadnplejia 2147 | Xerodermia pies cavos esmalte anomalia de
1073 | letiosis congénita tipo feto Amfequin 2143 | ¥k aprosencefalia

1074 | letiosis dedos fusiformes fiswra [abial media 2140 | ¥L-DKC

1075 | letiosis lamelar

118



