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- Raras 
- Desatendidas 

Qué es una Enfermedad Huérfana? 



Estados Unidos : Cualquier entidad o condición que 
afecta menos de 200.000 personas en USA (1/1500) 
Rare Disease Act of 2002  
 
Japón: Enfermedad Huerfana es aquella que presentan 
menos de 50,000 patients en Japón  (1 in 2,500) 
 
Europa: Enfermedad con una baja prevalencia (menor 
a 1 en 2000) que es cronicamente debilitante o 
compromete la vida.  
 
 
Rangos de 1/1,000 a 1/200,000 

http://en.wikipedia.org/w/index.php?title=Rare_Disease_Act_of_2002&action=edit&redlink=1


Ley 1392 de 2010 
 
 
“Las enfermedades huérfanas son aquellas 
crónicamente debilitantes, graves, que 
amenazan la vida y con una prevalencia menor 
de 1 por cada 5.000 personas, comprenden, las 
enfermedades raras, las ultra-huérfanas y 
olvidadas. Las enfermedades olvidadas son 
propias de los países en desarrollo y afectan 
ordinariamente a la población más pobre y no 
cuentan con tratamientos eficaces o 
adecuados y accesibles a la población 
afectada…”  



No es raro tener una enfermedad rara 

6-8% de la población Europea 

Proyecto RARE:  350 millones de personas 



Enfermedades Huérfanas 

• 7000 enfermedades Huérfanas 
 

• 80% de origen genético 
 

• 30% de los niños morirán antes de 
los 5 años 

 



Que se busca con una Ley de Enfermedades 
Huérfanas? 

- Diagnóstico temprano 
- Guías de atención, manejo y prevención 
- Pruebas diagnósticas 
- Centros de Manejo Integral 
- Fomento a Investigación en enfermedades    
huérfanas 



Proyecto piloto de enseñanza 

en pregrados de área de la 

salud 



OBJETIVO 

Establecer estrategias de capacitación a nivel de pregrado, posgrado y docente 
asistencial que permitan fortalecer el conocimiento de las enfermedades 
huérfanas, a todas las ocupaciones y profesiones de la salud.  

 
OBJETIVOS ESPECIFICOS:  

 Diseñar el contenido a incluir en la capacitación de estudiantes de pregrado, 

posgrado y personal docente asistencial. 

 Definir la metodología a utilizar para el desarrollo de las capacitaciones. 

 Desarrollar el enfoque de manejo multidisciplinario e integral para la 

población con enfermedades huérfanas. 

 Incentivar la investigación científica de los diagnósticos tempranos y posibles 

medicamentos, tratamientos preventivos, aspectos sicológicos y psiquiátricos 

asociados con estas enfermedades en pacientes, familia y cuidadores. 

 Evaluar el conocimiento obtenido en el desarrollo del proyecto 





Hemato Onco Infectología Enfoque de las enfermedades huérfanas con compromiso hematológico

Sistema Nervioso Cuando sospechar una enfermedad huérfanas en un paciente con compromiso neurológico?

Endocrinología Enfermedades raras con compromiso endocrinológico

Musculo-Esquelético Enfoque de las enfermedades huérfanas con compromiso musculoesqueletico

Cardiovascular Enfermedades huérfanas con afección cardiovascular

Respiratorio El compromiso respiratorio en las enfermedades huérfanas

Gastro-intestinal y Nutrición Errores innatos del metabolismo como enfermedades huérfanas

Dermatología Cuando afecciones en la piel nos indican una enfermedad huérfana?

Renal Compromiso renal en enfermedades raras

Reproductivo Enfermedades raras que afectan la reproducción

Defensa y Respuesta del huesped Enfermedades raras de origen infeccioso y autoinmune

Medicina Traslacional Investigación en Enfermedades Huérfanas

Genetica y Desarrollo Definición de Enfermedades Huérfanas en Colombia

AIAS

Materias



Teniendo en cuenta que las Tecnologías de la Información y la 
Comunicación (TIC) tienen un papel cada vez más importante en el 
proceso de enseñanza-aprendizaje 
 
Objetivos estratégicos promover el uso activo de estas 
herramientas en sus programas académicos.  
 
Se propone que la totalidad de las clases se desarrollaran de 
manera virtual, en forma de diapositivas narradas, teniendo como 
espacio para la socialización el Cierre de caso o la Sesión de 
Expertos, así como la Asesoría virtual.  





Enfermedades más comunes 

658 Patologías 
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  Prevalencia Colombia 

(n/100.000) 

Prevalencia 

Mundial*(n/100.000) 

Déficit factor VIII 0,00000000237 0,0087 

Miastenia Grave 0,00000000178 0,02 

Enfermedad Von Willebrand 0,00000000165 0,0125 

Estatura Baja por Anomalía Cualitativa de 

Hormona de Crecimiento 
0,00000000119 3 casos  

Displasia Broncopulmonar 0,00000000108 0,013 

Fibrosis Quística 0,00000000090 0,0074 

Esclerosis Sistémica Cutánea Difusa 0,00000000087 0,0154 

Síndrome de Guillain-Barré 0,00000000083 0,0035 

Hipertensión Arterial Pulmonar Idiopática y/o 

Familiar 
0,00000000080 0,0011 

Enfermedad de Von Willebrand Adquirida 0,00000000060 300 casos 

Déficit factor IX 0,00000000057 0,0017 

Síndrome de Marfan 0,00000000050 0,015 

Acromegalia 0,00000000049 0,0055 

Cirrosis Biliar Primaria 0,00000000044 0,021 

Esclerosis Múltiple-Ictiosis-Deficiencia del Factor 

VIII 
0,00000000042 2      casos 



• Primer registro nacional en el país, 

segundo en Sur América.  

• Colombia: 30.38% 

• Censo DANE: 48,202,617  

• Prevalencia: 0,00027 



Bélgica Francia Italia Países Bajos España Bulgaria Alemania Colombia

Elementos 

comunes
- x x x x - x (Metadata) x

Código ID 

paciente
x x - - - - - x

Datos 

Demográfico

s

x x x - x - - x

Fecha 

Muerte
x x x - - - - -

Centro de 

Registro
x - x - - - - x

Código del 

medico 

tratante

x - - - - - - -

Primer 

Síntoma
x - x - - - - -

Fecha de 

Diagnóstico
x - - - - - - -

Diagnóstico x x x x x - - x

Característi

cas 

Diagnósticas

x x - x x - - x

Consentimie

nto del 

Paciente

x x - - - - - -

Familiares 

afectados
- x - - - - - -

Tratamiento - x x - - - - x

Datos 

prenatales y 

del recién 

nacido

- x - - - - - -

Biobanco - x - - - - - -

Vivo o 

muerto?
- - x - - - - -

Costos - - x - - - - x

Datos de la 

Familia
- - - x - - - -

Genotipo - - - x - - - -



• Sub-Registro: 

– Falta de conocimiento de las enfermedades. 

– Ausencia de códigos adecuados (CIE-10 solo 250) 

– Codificación erronea: 

• Clasificación entre el compromiso sistémico o las 

complicaciones. 

Limitaciones 



Conclusiones 



• Los registros de pacientes son instrumentos claves 

en el desarrollo de la investigación clínica, ya que 

aportan información al cuidado del paciente y la 

planeación estratégica de los sistemas de salud.  

 

• No existe hasta la fecha estándares aceptados 

mundialmente para la creación de registros. 

 

• Es indispensable sensibilizar y aumentar el 

conocimiento en el personal de salud sobre 

enfermedades huérfanas.  



heidi.mateus@urosario.edu.co 
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