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1. Introduccion

En Colombia una enfermedad huérfana es aquellacamente debilitante, grave, que
amenaza la vida y con una prevalencia menor de d¢gaa 5.000 personas, comprenden, las
enfermedades raras, las ultra huérfanas y olviddédeyg 1392 de 2010/Ley 1438 de 2011).
Estas enfermedades afectan no solo al individuwaiSistema de Saluds por esto que en

el aflo 2010 se expidi6 la ley 1392 por medio deul se reconoce que las enfermedades
huérfanas son de especiaioteccion y se adoptan normas tendientes a garantizar la
proteccion social por parte del estado colombiada poblacién que las padece y a sus
cuidadoresestando conforme con lo establecido en la Ley B#itaria en Salud.

De acuerdo a esta prevalencia en Colombia se fdantn 2149 enfermedades huérfanas
(Resolucion 2048 de 2015). Adicionalmente en eboemalizado por la Cuenta de Alto
Costo identificaron aproximadamente 13 mil persoafectadas por alguna de estas
patologias.

Con el fin de implementar las acciones necesases |p atencion en salud de los enfermos
gue padecen estas patologias en Colombia, mefralitiad y expectativa de vida de los

pacientes y dar un enfoque integral al abordajeyajo de esta problematica, el Ministerio

de Salud y Proteccion Social conformé una meseath@jp para la Reglamentacion de la ley
1392 de 2010, con la participacion de Asociaciated’acientes, Sociedades Cientificas,
Academia e Industria Farmaceéutica.

Uno de los productos desarrollados por la meseatiajp fue la definicion de un listado que
incluyera estas enfermedades. Una vez estudiadasiterios internacionales y nacionales
respecto al tema, se definié este listado, el dabk ser actualizado cada dos (2) afios de
acuerdo al paragrafo dafticulo 2 Ley 1392 de 2010Teniendo en cuenta lo anterior, es
necesaria la actualizacion del listado de enferaesiahuérfanas contemplada en la
Resolucion 2048 de 2015.
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2. Marco normativo

La Ley 1392 de 201@lefinid los criterios para considerar una enferrdectano huérfana.
Con base en los mismos, se procedi6 a proponétadd inicial. Se definié que los criterios
establecidos en el en el articulo segundo teyal 392 de 2010jescriben las caracteristicas
gue deben tener las Enfermedades Huérfanas. -

ARTICULO 2°. DENOMINACION DE LAS ENFERMEDADES HUERF ANAS. Las
enfermedades huérfanas son aquellas cronicamebiléaides, graves, que amenazan la
vida y con una prevalencia menor de 1 por cadaOQ2jé€rsonas, comprenden, las
enfermedades huérfanas, las ultrahuérfanas y dlagdd_as enfermedades olvidadas son
propias de los paises en desarrollo y afectan anidimente a la poblacién mas pobre y no
cuentan con tratamientos eficaces o adecuadosygihtas a la poblacion afectada.

Asi mismo, se tuvo en cuenta la modificacion estatia por ldey 1438 de 201fjue en su
Titulo IX, ARTICULO 140°, modifica el articulo 2 de la ley 1392 de 2010, asi:

ARTICULO 140°. DENOMINACION DE LAS ENFERMEDADES HUE RFANAS. Las
enfermedades huérfanas son aquellas cronicamebitiéaaiees, graves, que amenazan la vida
y con ungprevalencia menor de 1 por cada 5.000 personas, comprenden, las enfermedades
huérfanas, las ultrahuérfanas y olvidadas. Lasrmef@ades olvidadas son propias de los
paises en desarrollo y afectan ordinariamente @olidacion mas pobre y no cuentan con
tratamientos eficaces o adecuados y accesiblegablacion afectada.

Se establecié entonces, basado en esta normatiedps) criterios que deben cumplir las
Enfermedades Huérfanas para ser incluidas enskasitis son los siguientes:

— Crénicamente debilitantes

— Graves

— Amenazan la vida

— Prevalencia menor de 1 por cada 5.000 personas

Resolucion 2048 de 201%Por la cual se actualiza el listado de enfermedadédganas y se
define el nimero con el cual se identifica cadadeallas en el sistema de informacion de
pacientes con enfermedades huérfanas.

3. Caracteristicas del listado de enfermedades Huérfanas

— El listado de enfermedades huérfanas incluido en la Resolucién 2048 de 2015 se construyd
sobre evidencia cientifica.
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— Laenfermedad huérfana incluida en el Listado debe cumplir todos los criterios, pues cada uno
de estos es indispensable (la existencia de uno no excluye el requisito de los demas).

— El Listado esta construido mediante un método incluyente, evitando exclusiones que puedan
afectar la calidad y expectativa de vida de los pacientes que sufren estas enfermedades.

— El Listado es sometido a los diferentes actores sociales con el fin de legitimar el ejercicio y
proceder a utilizarlo como punto de partida para la reglamentacion de la ley 1392 de 2010.

— El Listado es dinamico y permite la inclusion de patologias que cumplan los criterios descritos
anteriormente, considerando que cualquiera de las enfermedades huérfanas descritas en la
literatura podria presentarse en la poblaciéon colombiana y que es necesaria la construccion
de la informacién relativa a estas patologias y su prevalencia en Colombia.

4. Definicién conceptual de los criterios de inclusién

4.1 Prevalencia

La prevalencia es el primer criterio a tener eanta para la definicion del listado de
enfermedades huérfanas. La prevalencia mide laopi@m de personas que en un area
geografica y en un periodo de tiempo establecideiswna enfermedad. Esta se calcula
como el cociente del numero de individuos que par&enfermedad (numerador) dividido
por el nimero total de habitantes del area coremildemcluyendo los que la padecen. La
prevalencia puede determinarse para espacios diggigie tiempo como un mes, un afo o
toda la vida. Por su parte, la incidencia midelghero de casos nuevos que surgen en un
area geografica determinada y periodo de tiempermi@ado. No existe un consenso
mundial sobre el valor de la prevalencia para tdesrmedades huérfanas. Para el territorio
colombiano, la Ley 1438 de 2011 definid una prawakeigual o menor a 1 por cada 5.000
personas.

4.2 Créonicamente debilitante

El segundo criterio establecido por Ley 1392 d&02@s que las enfermedades huérfanas
deben ser crénicamente debilitantes, definidas coaguellas que interfieren
significativamente con las actividades de la vidaiaria. Aunque los trastornos de
cualquier sistema de Organos pueden dificultar itha Wdiaria en cierta mediddas
enfermedades que dificultan significativamente laapacidad para la actividad fisica
tienden a ser mas debilitantes.Las personas con capacidades fisicas severamente
restringidas, normalmente requieren asistenciaopat® mecanica para llevar a cabo las
tareas necesarias para la vida independi®aea medir la debilidad se puede acudir a
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establecer el nivel de secuelas discapacitanteslds enfermedadesLa ponderacion de
las discapacidades, se realiza con base a un dstimae permite la comparaciéon de la
severidad de la discapacidad con la muerte. Plaraesutiliza una clasificacion definida por
expertos, que cataloga las discapacidades en ci@egoe representan grados crecientes de
severidad. La ponderacion varia entre 0, o auselecgiscapacidad, y 1 que representa a la
muerte que es el grado maximo de discapacidad.
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4.3 Grave

El tercer criterio que define la Ley es el de gdad. Este es un concepto clinico que refleja
el grado sintomatico en cada patron evolutivo da patologiala gravedad es una
cualidad relacionada con el grado de descompensagidisiologica y/o pérdida de
funcién de uno o mas sistemas organicos y con lagmabilidad de muerte, o riesgo de
mortalidad (indice de mortalidad), pero también seéntroducen nociones de necesidad
de intervencion (grado de deterioro que produciriala carencia o falta de cuidados
inmediatos o continuos)Para medir la gravedad es necesaria, ademas dedaracion de
las discapacidades, la medicion de los resultaddatales, que consiste en la valoracion del
peso de la morbilidad medida en términos de los dovida que se pierden a consecuencia
del padecimiento de una enfermedad y sus sectregsiere para su estimacion del estudio
detallado de la historia natural de las enfermesladformacion que se traduce en un "mapa"
que avanza desde la aparicion del cuadro clinic@aliadas las formas de discapacidad que
cada enfermedad puede ocasionar.

4.4 Amenaza a la vida

Finalmente el cuarto criterio definido en la Leyw gue la enfermedad huérfana debe
amenazar la vidd.a amenaza de la vida se relaciona con la letalidatke la enfermedad

El concepto de letalidad se vincula mucho tamb@mnea ambito de la salubridad. En este
sentido, se estima en términos de estadisticagdbdiad que una enfermedad tiene o tuvo
sobre un conjunto mas o menos determinado de @ersopor lo tanto se pueden extraer
datos sobre la potencia de tal enfermedad paraamaefa vidalLa letalidad se mide a
través de la relacion porcentual entre muertes y cas de una enfermedadSi se produce
cero muertes a causa de esa enfermedad, se cartpieno es letal y por tanto no amenaza
la vida. La letalidad debe medirse también en términos de lauracion del tiempo
perdido a consecuencia de la muerte prematura: E4 gempo que las personas dejan
de vivir cuando mueren en una edad previa a su esp@za de vida tedrica.
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5. Postulacion de patologias a incluir en el listado.

Todo ciudadano o Institucion puede postular lagremédades huérfanas a incluir en el
listado, teniendo en cuenta los criterios definieloga Ley. En lo posible anexar soportes de
evidencia cientifica que corrobore el cumplimiedéodichos criterios. Se debera remitir la
solicitud al Jefe de la Oficina de Calidad del Mterio de Salud y Proteccion Soci@ra 13

No 32-76 Piso 21,

6. Conformacion del equipo evaluador

Dentro de los integrantes se encuentran: Repredgent@ la Asociacidon Colombiana de
Genética Humana, representante de las Socieda@esifiCas a la que corresponda la
enfermedad a evaluar, representante de las Orgamea de Pacientes o pacientes
potencialmente afectados, representante de laehtad/ 2 representantes del Ministerio de
Salud y Proteccién Social. Una vez se tenga eldstefinitivo se realizara la validaciéon en
la Mesa Nacional de Enfermedades Huérfanas.

7. Metodologia para calificacion

Una vez establecido el cumplimiento del criteriogpgevalencia, la patologia a incluir en el
listado de enfermedades huérfanas se somete avah@m@&@on que la permita calificar y
determinar aquellas que son crénicamente debilitams o que amenacen la vidaen
virtud de los criterios descritos en este documento

Método
Para proceder a calificar las Enfermedades Huéfamaealiza el siguiente procedimiento:

a) Las Sociedades Cientificas deben calificar si la enfermedad es debilitante (produce o no
deficiencia, o secuelas discapacitantes) y si amenaza la vida (es letal).

b) Se califican por separado los criterios “créonicamente debilitante” y “que amenace la
vida”, dando un puntaje de “1”-uno al cumplimiento del criterio y de “0”-cero al no
cumplimiento del criterio.

c) El criterio “grave” no se calificard en el presente ejercicio, ya que para este hay que
establecer un gradiente y no podria ser calificado dicotdmicamente. La calificacion de este
criterio se realizara en un ejercicio posterior, en el que se pretende establecer si el
problema de salud que presenta la enfermedad huérfana es ligero (poco o escaso), es
moderado (medio o regular), es grave (mucho, extremo), o es completo (total);
estableciendo una ponderacidn de las discapacidades y de las secuelas que producen las
diferentes patologias.
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d) Se incluirdn dentro del listado solo aquellas patologias huérfanas que contengan la
calificacion “1” en ambas columnas.

e) Asi mismo se incluirdn dentro del listado aquellas que cumplan el criterio de prevalencia,
pero que no mostraron evidencia cientifica del no cumplimiento de los otros dos criterios.
Esto con el fin de evitar la exclusién de patologias que aun no presentan suficiente
evidencia cientifica, pero que sin embargo han sido descritas en la Literatura como
enfermedad huérfana o han presentado prevalencias muy bajas, en las cuales solo se
describen casos Unicos o familiares.
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8. C(alificacidn de las Patologias

8.1 Calificacion del Criterio “cronicamente debilitante”

Para establecer la calificacion de este criteriegaiere responder las siguientes preguntas:

a) ¢laenfermedad produce cambios en las funciones corporales que generen una desviacion
significativa o una perdida fisioldgica?

b) ¢Laenfermedad produce cambios en las estructuras del cuerpo que genere una desviacién
significativa o una perdida en las estructuras?

c) ¢élaenfermedad produce limitaciones para realizar una tarea en un entorno normal?

d) ¢élLaenfermedad produce limitaciones para realizar las tareas en la participacion?

e) ¢Laenfermedad produce barreras en el mundo fisico, social y/o actitudinal?

Si alguna de las preguntas anteriores tiene upaesta dé&i, se procedera a calificarla con
(1) Por el contrario si todas tienen una respulstase procedera a calificarla c().

Las preguntas deben ser respondidas dentro deglasntes perspectivas (las cuales estan
definidas en ILIF - Clasificacion Internacional del Funcionamienb, de La
Discapacidad y de La Salud)*:

Funciones corporalesson las funciones fisioldgicas de los sistemagarales (incluyendo
las funciones psicoldgicas);

— Estructuras corporales: son las partes anatdomicas del cuerpo, tales como los érganos, las
extremidades y sus componentes;

— Deficiencias: son problemas en las funciones o estructuras corporales, tales como una
desviacidn significativa o una pérdida;

— Actividad: es la realizacién de una tarea o accidn por parte de un individuo; Participacién es el
acto de involucrarse en una situacion vital;

— Limitaciones en la Actividad: son dificultades que un individuo puede tener en el
desempefio/realizacidn de actividades;
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— Restricciones en la Participacién: son problemas que un individuo puede experimentar al
involucrarse en situaciones vitales;

— Factores Ambientales: constituyen el ambiente fisico, social y actitudinal en el que las
personas viven y conducen sus vidas.
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* El SistemaCIF permite calificar la salud y los estados “relaeidos con la salud” de un
individuo a través de cédigos de la categoria apdapy afiadiendo los calificadores, que
son codigos numéricos que especifican la extensiagmgnitud del funcionamiento o la
discapacidad en esa categoria, o la extensiémppd un factor contextual es un facilitador
o barrera.

La herramient&CIF no se ha aplicado en Colombia para clasificar etitnamiento y la
discapacidad de las personas que sufren enfermetiadefanaskl ejercicio inicial fue
realizar una calificacién dicotdmica (Si o No), sproducen secuelas discapacitantes en
los pacientes que sufren este tipo de patologias.

8.2 Calificacion del criterio “amenaza a la vida” (letalidad)

Para establecer la calificacion de letalidad, sequera a establecer si la enfermedad puede
contribuir a producir la muerte. Se califica cosi la calificacion e$l y 0 si la calificacion
esNO

9. Cronograma 2017

Recepcion de solicitudeMayo 18- Junio 28 de 2017

Publicacion de listado de enfermedades postuladais 29 - Julio 13 de 2017
Evaluacion de Solicitudedulio 14 - Agosto 14 de 2017

Elaboracion de proyecto de Resolucidgosto 15 - Septiembre 15 de 2017

Publicacion de resultados de evaluacion de salieguy Proyecto de Resolucion para
consulta publicaSeptiembre 15 - 20 de 2017

10. Cronograma general de actualizacidn bianual:

Recepcion de solicitudebasta el 31 de enero del afio de actualizaciéon
Evaluacién de Solicitude80 dias calendario
Elaboracion de proyecto de Resolucidf:dias calendario




TODOS POR UN
NUEVO PAIS

PAZ EQUIDAD EDUCACION
Publicacién de resultados de evaluacion de salieguy Proyecto de Resolucién para
consulta publica20 dias calendario

Tramite juridico del proyecto de Resoluci®f: dias calendario contados a partir del
cierre de consulta publica
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En garantia de la legitimidad y transparencia del poceso, todas las etapas enunciadas
en el cronograma seran publicadas para conocimientdel publico en general. Para el
efecto el Ministerio de Salud y Proteccion Socialeferminara los medios adecuados

para tal fin.




