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DESAFÍOS DE LAS 
ENFERMEDADES RARAS EN 

LATINOAMERICA 
Equilibrio entre Acceso y accesibilidad
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Enfermedades Raras
Paradoja a los Paradigmas del Sistema

• Retos
• ¿Conocer situación en Latam ?

Soluciones

• Reconocimiento
• Método
• Primera Propuesta
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CUANDO TE VISITA  LO 
INSOLITO
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•Retos de las Enfermedades Raras
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No hay definicion establecida por una
autoridad Mundial sobre qué es una
“Enfermedad Rara”. Las definiciones
cambian tanto de una legislación a otra
como de uno a otro investigador. La baja
prevalencia es un factor determinante en
toda definición de enfermedad rara.

Definición de la Enfermedad Rara
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Más de CINCO MIL
Enfermedades Raras

descritas

ü Diversas
ü Heterogéneas

ü Poco Prevalentes

Orphanet.	Portal	de	Informacion	de	Enfermedades	raras	y	Medicamentos	Huerfanos.	Disponible	en:	
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?lng=ES
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• Las enfermedades raras
son patologías debilitantes
con el paso del tiempo y
potencialmente mortales *

• El 50% de los afectados
por enfermedades raras
tienen un pronóstico
vital de riesgo. *

• El 65% son graves y
altamente incapacitantes

• Producen alta
carga familiar y
social*

• 80% de las
enfermedades raras

tienen origen
genético *

* FEDER, Federación Española de Enfermedades Raras. “Estudio sobre situación de Necesidades Sociosanitarias de las
personas con Enfermedades Raras en España” Estudio Enserio. Octubre de 2009. 

• Altísima
dispersión
geográfica de
pacientes-

35% de las muertes en niños menores
de un año

Una de cada diez muertes entre
el primer año y los 15 años de
edad Direcção-Geral da Saúde, Portugal. (2008). Programa Nacional para Doenças Raras (PNDR). 

Obtenida en Noviembre 12 de 2011. http://www.min-saude.pt/ NR/rdonlyres/555DD3B345F0-
4F74-B633-28889E721BF1/0/i010420.pdf

S. F. Kingsmore, C. J. Saunders, Deep Sequencing of Patient Genomes for Disease Diagnosis: ¿When
Will It Become Routine? Sci. Transl. Med. 3, 87ps23 (2011).

20 % en la mortalidad infantil
10 % de las Hospitalizaciones pediatricas
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discapacidad física en 87,7%,
discapacidad emocional en 83,6%,
discapacidad social en 75,6%;
y discapacidad sensorial en 53%

Sociosanitary impact on patients with rare diseases (ERES study). Avellaneda
Fernández A, Layola M, Izquierdo Martínez M, Guilera M, Badia Llach X, Ramón
JR. 17, 2007, Med Clin (Barc), Vol. 129, págs. 646-51.

Los pacientes con ER presentan
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CHAVES	RESTREPO,		Angela.	Situación	de	los	afectados	con	Enfermedades	Raras	en	Colombia:	Una	
población	vulnerable	y	minoritaria	que	requiere	abordaje	con	enfoque	diferencial.	En:	VI	Simposio	
de	Enfermedades	Raras	Asociadas	a	Procesos	Genéticos.	26	y	27,	febrero,	2016	:	Bogotá,	
Colombia.
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INSOLITAS en el DIAGNOSTICO

• 5- 30	años	para	obtener	
un	diagnostico

• 25%	de	los	
pacientes	viajan	fuera	de	
su	región	para	tener	un	
diagnostico	confirmatorio

EURORDIS,	EurordisCare2:	survey	of	diagnostic	delays,	8	diseases,	Europe. http://www.eurordis.org/big_article.php3?id_article=454
Accessed:	June	2010
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El		tiempoque	llevan	los	

cuidadoresdedicado al	

enfermo	oscila	entre	1 y	44
años,	siendo	la	media	de	

15,76 años.	

INSOLITAS en el
CUIDADO

JUNTA	DE	EXTREMADURA	.	“Calidad	de	vida	en	pacientes	con	Enfermedades	Raras	en	Extremadura”.	Disponible	
en:		http://saludextremadura.gobex.es/documents/19231/3156752/CalidadVida+Enf+Raras.pdf
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• En un cupo de un Médico de Familia
(1.500-2.000 pacientes), se tienen
apenas unos 15-20 pacientes con ER. (1)

• Dos terceras partes se diagnostican a
través de la Observación Clínica, pero el
medico no puede diagnosticar o tratar
lo que no conoce

• A menor prevalencia, menor atención
y especialización institucional. Las ER
despiertan escaso interés profesional, en
contraste con el interés humano.”

• Las ER no cumplen con las leyes de
oferta y de demanda

1.	RIBES		GARCÍA	MIGUEL	et	al.	“Abordando	las	Enfermedades	Raras	
desde	la	consulta	de	Atención	Primaria:	si	se	quiere,	se	puede.”

INSOLITAS para la ATENCION
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INSOLITAS en la
INVESTIGACIÓN

• Riesgo a Fallar
• Dispersión geográfica
• Poca disponibilidad e interés por

parte de investigadores clínicos,
• Poca financiación y reclutamiento

de pacientes 1

• Variedad , cantidad y
heterogeneidad de Enfermedades
Raras. ¿Cuál investigo?

• Hacer otros proyectos con mejor
retorno

• Diferencias en los requerimientos
regulatorios alrededor del mundo
para aprobación de medicamentos
huérfanos

1.	CARRETERO		Vivancos Mª			José.	Situación	de	los	pacientes	con	Enfermedades	
Raras	ante	la	investigación	biomédica	en	España.	Septiembre	2011.
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Phrma,		“Biopharmaceuticals in	perspective”.		Spring	2016.	Disponible	en:	
http://chartpack.phrma.org/biophrma-chartpack/introduction/introduction
Recuperado	Mayo	31	de	2016.	
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EvaluatePharma®	Orphan	Drug	Report	2015	Disponible	en	:	http://info.evaluategroup.com/rs/607-YGS-
364/images/EPOD15.pdf

INSOLITAS PARA las finanzas estatales
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EvaluatePharma®	Orphan	Drug	Report	2015	Disponible	en	:	
http://info.evaluategroup.com/rs/607-YGS-364/images/EPOD15.pdf

INSOLITAS PARA las finanzas estatales
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EvaluatePharma®	Orphan	Drug	Report	2015	Disponible	en	:	http://info.evaluategroup.com/rs/607-YGS-
364/images/EPOD15.pdf

INSOLITAS PARA las finanzas estatales
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SOBRE LOS COSTOS DE LAS ENFERMEDADES RARAS*

2	.	Posada	de	la	Paz	M.	Las	Enfermedades	Raras	y	su	impacto	en	la	gestión	de	los	servicios	de	salud.	Rev	Adm	Sanit	2008;	6:	157-178.	
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Los	costes	promedios	anuales	por	paciente	oscilan	entre	18.300	€ para	pacientes	con	Esclerodermia	y	94.200	€	
para	pacientes	con	Distrofia	Muscular	de	Duchenne

Julio	López	Bastida	et	al.	“Los	costes	socioeconómicos	y	la	calidad	de	vida	relacionada	con	la	salud	en	pacientes	con	Enfermedades	Raras	
en	España”

INSOLITAS PARA LAs finanzas familiares
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PARADOJA: Es paradójico que las familias con Enfermedades

Raras en las que concurren más vulnerabilidades tengan que

cubrir sus propios tratamientos para mantener la calidad de

vida mientras no pueden trabajar para conseguir los recursos
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•¿Conocer situación en Latam?



ISPOR	6TH	 LATIN	AMERICA	CONFERENCE	



ISPOR	6TH	 LATIN	AMERICA	CONFERENCE	

•Soluciones
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OPORTUNIDADES PARA RESOLVER
PROBLEMAS COMUNES
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CHAVES	RESTREPO,		Angela.	Situación	de	los	afectados	con	Enfermedades	Raras	en	
Colombia:	Una	población	vulnerable	y	minoritaria	que	requiere	abordaje	con	enfoque	
diferencial.	En:	VI	Simposio	de	Enfermedades	Raras	Asociadas	a	Procesos	Genéticos.	26	y	
27,	febrero,	2016	:	Bogotá,	Colombia.
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TRUE	
RECOGNITION

Sujetos	de	Especial	
protección

PROTECCION

Enfermedades	de	
Especial	Interés

ATENCION

ü Defensa	del	
Derecho	Humano

ü Protección	
Financiera	

ü Apoyar	en	
necesidades	sociales

ü Priorización

ü Acceso	a	la	salud
ü Cobertura
ü Reembolso
ü Estructuras	
ü Priorización
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•Articulación Interinstitucional
•Coherencia Normativa
•Trabajo transdisciplinario
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Conclusiones
ü Los modelos clínicos, matemáticos, sociales y económicos que se usan comúnmente para

explicar los fenómenos en salud, educación, trabajo y protección social son retados por la
comunidad que padece Enfermedades Raras. (Problemas en acceso, atencion, aseguramiento y
financiación)

ü Dos enfoques son necesarios para resolver problemas: Reconocimiento Integral y enfoque
diferencial dentro de la justicia Distributiva

ü Innovacion Contundente
ü Entender las particularidades del comportamiento de las ER y sus modelos podrá aportar en el

hallazgo de las soluciones propias y de otros fenomenos más comunes
ü Acabar con el pensamiento reduccionista cortoplacista y las islas de acción y conocimiento
ü Necesidad de trabajar como equipo inter y transdisciplinario
ü Necesidad de Transferencia del conocimiento
ü Colombia presenta la CoP como inicio para resolver problemas de brechas de conocimiento y

acciones de cambio
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