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RESUMEN 

 

Objetivo: Describir las características socioeconómicas de las enfermedades raras y 

huérfanas en el Perú, 2019. 

  

Materiales y métodos: Diseño observacional descriptivo. Se obtuvo la información a 

partir de registros administrativos del FISSAL y se tomó una muestra intencional de 20 

pacientes para realizar el cuestionario sobre ERH. Para los registros económicos se 

hizo una revisión del presupuesto público del MEF. El análisis de datos fue descriptivo 

e inferencial. 

Resultados:  

Del registro de FISSAL: Se encontró 454 pacientes con un total de 49 enfermedades 

raras y/o huérfanas, de estos, los grupos de edades más representativos fueron los 

escolares y adultos jóvenes (18% cada uno) y el diagnóstico más frecuente fue la 

Tetralogía de Fallot (22%). 

Del cuestionario de ERH:  Se reporta una mediana de 7 meses en la demora del 

diagnóstico y se visitó entre 3 y 5 médicos. Asimismo, el 30% consideró que le generó 

un gasto entre alto y muy alto. 

Del registro del MEF: Tomando en cuenta que en el año 2017 se destinó 5.8 millones 

de soles para las ERH del total de 257.7 millones con los que la FISSAL contaba, se 

calcula que constituye el 2.25%, siendo en el año 2018 la cifra más alta con 9.4 

millones. Las 8 primeras enfermedades requieren un aproximado de 53.4 millones de 

soles, entonces se cubre el 17.6% el 2018. 

 

Conclusiones: La población con ERH en el Perú no es numerosa; sin embargo, 

requiere una mayor atención para el acceso a los servicios de salud, así como una 

mayor asignación presupuestal. 

 

Palabras clave: Enfermedades raras, factores socioeconómicos, economía, Perú. 
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ABSTRACT  

 

Objective: To describe the socioeconomic characteristics of rare and orphan diseases 

in Peru, 2019.  

Materials and methods: Descriptive observational design. The information was 

obtained from administrative records of FISSAL and an intentional sample of 20 

patients was taken to perform the questionnaire about ROD. For the economic records 

a review of the public budget of the MEF was made. The data analysis was descriptive 

and inferential. 

Results:  

From the FISSAL registry: 454 patients with a total of 49 rare and orphan diseases 

were found, of these, the most representative age groups were schoolchildren and 

young adults (18% each), and the most frequent diagnoses was Tetralogy of Fallot 

(22%). 

From the ROD questionnaire: A median of 7 months was reported in the delay in 

diagnosis and between 3 to 5 doctors were visited. Likewise, 30% considered that it 

generated a high to very high expense. 

From the MEF registry: Taking into account that in 2017, 5.8 million soles were 

allocated for the ROD of the total of 257.7 million that FISSAL had, it is estimated that 

it constitutes 2.25%, being in 2018 the highest figure with 9.4 million. The first 8 

diseases require 53.4 million soles, then 17.6% is covered in 2018.  

 

Conclusions: The population with ROD in Peru is not numerous; however, it requires 

greater attention to access to health services, as well as greater budget allocation. 

 

Key words:  Rare diseases, socioeconomic factors, economics, Peru 
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INTRODUCCIÓN 

El concepto de “enfermedades raras” fue acuñado por primera vez por un grupo de 

patólogos quienes notaron que enfermedades, de diversa índole, eran poco 

comunes, pero tenían la particularidad de poseer problemas para ser reconocidas y 

para su manejo.1 

Las enfermedades raras (ER) y/o huérfanas significan un desafío para el ámbito de 

la salud en muchos sentidos, inicialmente para los pacientes afectados y sus 

familiares, lo que luego se extiende a los médicos e investigadores sobre el tema2 

hasta el marco legal de cada país a nivel mundial. Han sido durante un largo tiempo 

un tema al cual no se le prestaba mucha atención globalmente, esto ha dado un giro 

muy amplio para su mejora en los últimos 40 años.3 Su propia denominación de 

“raras” nos hace suponer que constituyen enfermedades de baja frecuencia, idea 

que cambia al evaluarlas a todas en conjunto, ya que se calcula un aproximado de 

7000 enfermedades raras para las cuales la Organización Mundial de la salud 

(OMS) afirma que afectan alrededor del 7% de la población mundial bajo la 

definición de una prevalencia menor a 0.65% o 1%4  (lo que hace calcular que desde 

350 millones de personas hasta cerca de 500 millones en todo el mundo están 

afectadas con un total de entre 5 a 7 millones de enfermedades raras, sin contar la 

probable gran cantidad de casos desconocidos).3,5–7 El último análisis, basado en 

datos epidemiológicos de Orphanet, mostró que la prevalencia de ERH es 3.5%-

5.9% de la población mundial lo que equivale a 300 millones de personas afectadas, 

que si bien es una cantidad menor a la estimada por la OMS, no le resta importancia 

al tema.8 También en la literatura se afirma que la gran mayoría (80%) tiene  un 

origen genético,4,9 y el resto se distribuyen entre enfermedades infecciosas, 

oncológicas, degenerativas o adquiridas durante la gestación.5 La definición de una 

ER varía en cifras de acuerdo a cada país o continente; de este modo, en 

Latinoamérica se puede notar que su definición es menos exacta a comparación de 

la Unión Europea o Estados Unidos. 

En el Perú  desde el 2002 contamos con el FISSAL (Fondo Intangible Solidario de 

Salud) que financia un grupo de enfermedades de alto costo (dentro de las que se 
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encuentran las enfermedades raras y huérfanas) solo a personas en situación de 

pobreza.10 En el año 2011 se aprueba la Ley Nº 29698, la cual declara de interés 

nacional y preferente atención el tratamiento de personas que padecen de 

Enfermedades Raras y/o Huérfanas. Tres años después, se obtuvo un listado de 

ER, agrupándolas en 4 categorías: Muy alta prioridad, alta prioridad, baja prioridad 

y muy baja prioridad. En total se identificaron 399 enfermedades.  

 

Es importante resaltar el viaje médico recorrido por pacientes con una enfermedad 

rara (y sus familias), que, como bien lo dicen Black et al en su investigación, es una 

odisea.11 Este camino inicia con los primeros síntomas presentados por el paciente, 

en este punto se puede sensibilizar a la comunidad sobre estas enfermedades, cuál 

es su edad de aparición y las actividades que se realizan para iniciar su diagnóstico. 

Para diagnosticar una patología se debe primero sospechar que se trate de ella, lo 

cual es un problema muy común en estos casos pues los pacientes serán referidos 

a muchos especialistas sin obtener respuestas y así va empeorando su situación; 

por este motivo, se debe incidir desde el primer nivel de atención en mejoras como 

empatía, aptitudes y competencias para el diagnóstico precoz, buen manejo y 

seguimiento del paciente, así como también comunicación e investigación sobre la 

patología. En el segundo nivel de atención, es decir hospitales locales y regionales, 

se espera básicamente lo mismo y en los institutos de salud que sean 

especializados y centros de investigación debe procurarse la realización de 

protocolos y algoritmos de diagnóstico y referencia de estas enfermedades, hacer 

mayor uso de la tecnología, proporcionar mayor acceso a las pruebas de 

diagnóstico y tratamientos basados en evidencia. Por último, pero igual de 

importante es contar con centros de referencia de rehabilitación especializados en 

enfermedades raras ya que estos pacientes tienen una calidad de vida menor que 

la población en general y algunos de ellos presentarán discapacidades importantes, 

por ello un rehabilitador que les proponga técnicas de mejora personalizadas es 

indispensable. Se debe asegurar que todo este modelo de atención llegue hasta 

áreas rurales lejanas. 
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Actualmente no se conoce a ciencia cierta el impacto y la morbimortalidad de las 

enfermedades huérfanas, por el  subregistro debido a la falta de diagnóstico certero 

en muchos casos, considerando que no sabemos cuántos pacientes con alguna ER 

fallecieron y la causa de defunción fue catalogada de otra forma.12  

El gran problema es que no existen datos epidemiológicos confiables sobre la 

prevalencia e incidencia en las poblaciones nacionales y mundiales para apoyar 

intervenciones de salud pública.13 

 

El objetivo de este estudio es determinar las características socioeconómicas de las 

enfermedades raras y huérfanas en el Perú; así como también las características 

demográficas, estimar la asignación de recursos y el impacto económico de estas 

enfermedades en el país. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



13 
 

CAPITULO I: PROBLEMA DE INVESTIGACIÓN 

 

1.1. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA:  

Las enfermedades raras (ER) o huérfanas han sido durante un largo tiempo un tema 

al cual no se le prestaba mucha atención globalmente, esto ha dado un giro muy 

amplio para su mejora en los últimos 40 años.3 La investigación relacionada a estas 

enfermedades se ha realizado en muchos países por separado, siendo los mayores 

avances descritos por Estado Unidos de América (USA) y la Unión Europea pero 

desafortunadamente aún no son suficientes, ya que los principales problemas que 

acarrean estas enfermedades, como son la ausencia de formas de prevención, la 

demora en su diagnóstico, el empobrecimiento de las familias con un paciente 

afectado por una ER, la discriminación, discapacidad, daño psicológico y mala 

calidad de vida para estos pacientes, la carga social que se genera, la falta de 

tratamientos específicos o alternativos para las enfermedades y la poca 

investigación por falta de financiamiento; continúan lejos de ser resueltos hasta la 

fecha.2 

 

La OMS define una ER cuando éstas tienen una prevalencia menor a 0.65% o 1%4 

y  se conocía que alrededor del 7% de la población está afectada (lo que significa 

que desde 350 millones de personas hasta cerca de 500 millones en todo el mundo 

están afectadas, sin contar la probable gran cantidad de casos desconocidos).3,5–7 

El último análisis, basado en datos epidemiológicos de Orphanet, mostró que la 

prevalencia de ERH es 3.5%-5.9% de la población mundial lo que equivale a 300 

millones de personas afectadas.8 En USA se define como ER a aquella enfermedad 

que afecta a una cantidad inferior de 200 000 adultos en total,  lo que se traduce en 

que un 9 a 12% de su población es afectada por alguna ER.2 Para la Unión Europea, 

en cambio, afectan hasta 5 personas en 10 000 y la definición incluye que debe ser 

potencialmente mortal, crónicamente debilitante o inadecuadamente tratada y aún 

más que no tenga un tratamiento curativo específico. Alrededor de 6-8% de la 

población Europea está afectada.14,15 

 



14 
 

En Latinoamérica, las cifras son menos exactas pero hay indicios que nos pueden 

dar una idea de la situación en la que nos encontramos, por ejemplo Carrera y col. 

elaboraron una comparación entre 4 países: Perú, Colombia, Chile y Brasil respecto 

a las ER de la que obtienen que solo Colombia tenía un registro aproximado de 

pacientes con ER (13 238), en Brasil se realizaba el tamizaje neonatal para algunas 

enfermedades consideradas raras desde el 2001 y que en Chile cuentan con un 

fondo autónomo para estas enfermedades con capacidad de generar rentabilidad, 

fondo del cual carecen los demás países.16  

 

En Chile existe la ley Ricarte Soto, la cual financia el 100% del diagnóstico y 

tratamiento de 11 enfermedades de alto costo, en Uruguay en el año 1980 creó el 

Fondo Nacional de Recursos para otorgar cobertura universal a las enfermedades 

baja prevalencia,10 en Cuba el aporte que tienen hacia las ER son constantes 

intervenciones nutricionales a los niños con estas enfermedades para mejorar su 

calidad de vida y en un trabajo realizado por Geroy y col. demuestra que si es el 

caso que se presente desnutrición (que en ningún caso llegó a ser grave) en un niño 

con ER no es por hábitos alimentarios inadecuados.17 

 

En el Perú  desde el 2002 contamos con el FISSAL (Fondo Intangible Solidario de 

Salud) que financia un grupo de enfermedades de alto costo (dentro de las que se 

encuentran las enfermedades raras y huérfanas) solo en personas en situación de 

pobreza.10 En el año 2011 se aprueba la Ley Nº 29698, la cual declara de interés 

nacional y preferente atención el tratamiento de personas que padecen de 

Enfermedades Raras y/o Huérfanas. Tres años después, empleando la metodología 

propuesta por van de Berg se evaluó, para cada enfermedad, diversos parámetros 

de la que se obtuvo un listado de ER el 21 de febrero del 2014, con Resolución 

Ministerial N° 151-2014/MINSA y agrupados en 4 categorías: Muy alta prioridad, alta 

prioridad, baja prioridad y muy baja prioridad. La Comisión Sectorial recomendó el 

financiamiento al primer grupo para empezar. Esto significó una mejora en nuestro 

país ya que se identificaron 399 enfermedades, medicamentos huérfanos para las 

enfermedades de muy alta prioridad, además estableció una metodología para 

priorizar las ER y orientó a un gasto público eficiente.18 Como ya se mencionó las 
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ER representan del 5-7% de la población mundial lo que en nuestro país significaría 

1,5 a 2 millones de personas afectadas. La Facultad de Medicina Humana de la 

Universidad de San Martín de Porres hace 18 años creó el Centro de Genética y 

Biología Molecular en el que se realiza investigación y diagnóstico de enfermedades 

incluyendo las raras, en conjunto con hospitales nacionales e instituciones 

internacionales.19 

 

Aproximadamente 4000 ER no tienen tratamiento curativo,5 lo que se refleja en que 

las enfermedades más frecuentes son 231 y de estas solo 70 cuentan con 

tratamiento, incluso es posible que 5 nuevas ER se describan en la literatura 

semanalmente.3,6 Haciendo la evaluación individual, se obtiene que menos del 10% 

de pacientes con una ER recibe un tratamiento específico para su enfermedad.20 

Dentro de un mismo continente se puede notar grandes diferencias en avances 

respecto a este tema: Un estudio sobre el uso de medicamentos huérfanos en 

Europa indicó que Alemania cuenta con casi la totalidad de los medicamentos 

autorizados y se usan continuamente mientras que en otros países llegan a tener 

solo un 27% de ellos.14 

 

El principal problema de los medicamentos que son ya comercializados es que 

representan un costo anual excesivo, es más, “los 5 fármacos más caros del mundo” 

son medicamentos para enfermedades ultra-raras (que según el Reino Unido aplica 

para enfermedades con prevalencia menor de 1 por 50 000 personas  o más 

actualmente una enfermedad que afecta menos de 100 pacientes en Inglaterra).21,22  

La OMS considera “ultra-huérfana” a enfermedades con una frecuencia menor de 

6,5 a 10 en 10 000 personas.23 

 

Actualmente no se conoce a ciencia cierta el impacto y la morbimortalidad de las 

enfermedades huérfanas, por el  subregistro debido a la falta de diagnóstico certero 

en muchos casos, considerando que no sabemos cuántos pacientes con alguna ER 

fallecieron y la causa de defunción fue catalogada de otra forma.12  
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En Europa y Canadá se celebró por primera vez  el “día de las enfermedades raras” 

en el 2008 y desde entonces se las conmemora el último día de febrero de cada 

año.6 En el Perú también conmemoramos ese día a partir del año 2011.   

 

1.2. FORMULACIÓN DEL PROBLEMA 

¿Cuáles son las características socioeconómicas de las enfermedades raras y 

huérfanas en el Perú, 2019? 

 

1.3. JUSTIFICACIÓN DE LA INVESTIGACIÓN 

“Las enfermedades con menor frecuencia son de especial interés en nuestros 

tiempos”, así fue afirmado por Oyola en el Boletín Epidemiológico de Lima en el año 

2013.23 Las enfermedades raras constituyen en la actualidad un problema de salud 

pública en el Perú, pero el avance es lento, respecto a su importancia. Se trata de 

enfermedades con altas tasas de mortalidad que aproximadamente la mitad 

aparecen en los niños, pero la mayor prevalencia es en los adultos ya que se estima 

que el 30% de los niños fallece antes de los 5 años y 35% representan las muertes 

antes del año de edad. Debido a su compleja atención integral, los que sobreviven 

están destinados a vivir con algún grado de discapacidad y dependencia lo que 

conlleva a discriminación, por lo que estos pacientes se aíslan y disminuyen sus 

oportunidades de desarrollo personal en todos los ámbitos. El impacto que causan 

es mundial y hasta se cree que es mayor que el del cáncer y SIDA juntos.6 

 

Ante esto, como primer paso es básico hallar su diagnóstico etiológico temprano 

para un buen manejo, además para la prevención de ocurrencia y complicaciones, 

aunque desafortunadamente para el bajo porcentaje de enfermedades raras que 

cuentan con un tratamiento, este tratamiento es muy costoso. Aún peor, el gasto 

que se da por cada paciente no incluye solo tratamientos sino, todo el proceso de 

la enfermedad como son todas las veces en que se pasa consulta hasta llegar al 

diagnóstico, el cuidado y atenciones que necesitan los pacientes, el no poder ser 

productivos económicamente si tienen alguna discapacidad; por mencionar solo 

algunos puntos de ese proceso, la investigación sobre el tema también genera 
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gastos al país y el hecho de plantear nuevas intervenciones para mejorar algún 

ámbito, de igual modo. Esto nos hace pensar en que el estado y las familias de 

estos pacientes deberían tener un gran presupuesto para poder sobrellevar de una 

forma adecuada estas enfermedades. 

Hay que considerar que a pesar de indagar en literatura extranjera, la prevalencia 

de las ER varían de acuerdo a la población que se estudie  ya que puede ser rara 

en un lugar pero no así en otro, por lo que es bueno tener información acertada y 

actualizada en nuestro país.7 Actualmente no hay datos de prevalencia e incidencia 

confiables en poblaciones nacionales para apoyar intervenciones de salud pública. 

Es por todo esto que se decide realizar este estudio, con el objetivo de determinar 

las características socioeconómicas de las enfermedades raras y/o huérfanas en el 

Perú, además permitirá estimar la asignación de recursos para ellas y su impacto 

económico. 

Por último, se espera que el desarrollo del estudio y sus resultados sirvan de base 

y guía para más investigaciones afines en nuestro país, con el fin principal de 

mejorar la salud y calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras y 

huérfanas en el Perú. 

 

1.4. DELIMITACION DEL PROBLEMA:  

Descripción de la realidad peruana sobre enfermedades raras y huérfanas hasta el 

2019 en el Perú en base a registros del sector salud además de una encuesta 

realizada a una muestra intencional de 20 pacientes y el aspecto de la descripción 

económica se realizará a partir del presupuesto público del Ministerio de Economía 

y Finanzas. 

El presente trabajo de investigación se encuentra en la décima novena prioridad 

nacional de investigación en salud en el Perú 2016-2021 denominada “Políticas y 

gestión en salud”. 
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1.5. OBJETIVOS DE LA INVESTIGACIÓN 

1.5.1 General 

• Determinar las características socioeconómicas de las enfermedades raras 

y huérfanas en el Perú, 2019. 

 

1.5.2 Específico 

• Determinar las características demográficas de las enfermedades raras y 

huérfanas en el Perú. 

• Estimar las características de la atención médica de las personas afectadas 
con enfermedades raras y huérfanas 

• Estimar la asignación de recursos para las enfermedades raras y huérfanas 

en el Perú. 

• Estimar el impacto económico de las enfermedades raras y huérfanas en el 

Perú. 
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CAPITULO II: MARCO TEÓRICO 

 

2.1. ANTECEDENTES DE LA INVESTIGACIÓN 

 

2.1.1 Antecedentes Internacionales 

 

Julio César Martínez y Sandra Patricia Misnaza12 en su artículo titulado “Mortalidad 

por enfermedades huérfanas en Colombia, 2008-2013” (Colombia, 2018) obtienen 

como resultado que se reportaron 7 135 defunciones atribuidas a enfermedades 

huérfanas. La tasa media de mortalidad fue de 2,53 muertes por 100 000 personas 

y mostró un ascenso desigual. 

 

Andreja Deticˇek et al.14 evaluaron el acceso a medicamentos en su estudio llamado 

“Patient Access to Medicines for Rare Diseases in European Countries” (Eslovenia, 

2018), en ese artículo obtienen que del 2005 al 2014, 125 medicamentos se 

autorizaron pero 112 se encontraron en su búsqueda, de estos, en Alemania el 90% 

estaba disponible, además de que el tiempo transcurrido entre su autorización y su 

disponibilidad era la menor (3 meses). En los demás países estas cifras varían 

mucho, de este modo, los más perjudicados fueron países como Grecia, Irlanda, 

Bulgaria, Romania y Croacia que contaron con solo entre 27% y 38% de 

medicamentos autorizados disponibles y con una demora de entre 1 a 2.6 años para 

su uso.  

 

Michael Schlander et al. 21 con el objetivo de realizar una revisión de los estudios 

recientes sobre el tema, realizaron el artículo titulado “Budgetary Impact and Cost 

Drivers of Drugs for Rare and Ultrarare Diseases” (Alemania, 2018) y obtuvieron 

que el gasto anual per cápita de productos médicos huérfanos varía de €1,32 entre 
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Latvia y  €16 en Francia, además el costo de tratamiento anual por paciente va de 

€27 811 y  €1 647 627 en Alemania. Por otro lado, el análisis muestra que la 

prevalencia tiene una relación inversa con el costo de tratamiento, según este 

modelo, el hecho de que la prevalencia se duplique lleva a disminuir en 43% el costo 

anual. 

 

Auvin et al.15 en su artículo “The Problem of Rarity: Estimation of Prevalence in Rare 

Disease” (Francia, 2018), buscan establecer una nueva metodología para estimar 

la prevalencia de las enfermedades raras utilizando la incidencia actual y lo hicieron 

en base a una enfermedad como ejemplo, el síndrome de Dravet. Como resultados 

obtuvieron que en los niños la prevalencia diagnosticada en campo coincidía con la 

prevalencia derivada de la incidencia, mientras que en adultos era sobreestimada 

por la prevalencia derivada de la incidencia, ya que la incidencia aumenta por 

desarrollo de la tecnología, difusión y definiciones diagnósticas usadas más 

ampliamente, así que estos factores se deben incluir en el cálculo para hacerlo más 

exacto. Es un dato importante porque sin una clara incidencia y prevalencia, se 

vuelve complicado desarrollar investigación y programas para medicamentos en 

estos casos. 

 

Luisa Ruiz Salas24 en su investigación titulada “Garantía de la calidad en salud en 

las enfermedades huérfanas de la población colombiana en los últimos 10 años” 

(Colombia, 2017) analiza los vacíos que existen en la garantía de calidad en 

atención de enfermedades huérfanas en su país y obtiene que estas enfermedades 

no cuentan con una atención integral ya que sus tratamientos no son incluidos en el 

sistema de salud, lo que dificulta la accesibilidad a una atención eficiente y oportuna. 

 

Safiyya et al20 en su revisión titulada “Review of 11 national policies for rare diseases 

in the context of key patient needs” (USA, 2017), analizan el panorama de políticas 

de enfermedades raras en 11 países: Alemania, Francia, Reino Unido, Canadá, 
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Bulgaria, Turquía, Argentina, México, Brasil, China y Taiwán. La evaluación fue de 

acuerdo a las necesidades clave del paciente en 5 dimensiones: Mejorar la 

coordinación de atención, recursos de diagnóstico, acceso a tratamientos, 

conciencia y apoyo del paciente, y promoción de investigación innovadora. Los 

resultados resaltan la participación comunitaria para mejoras respecto a legislación 

y programas de ayuda; por otro lado, notan que a pesar de que los planes 

nacionales son una importante guía en estos casos, su implementación es muy 

desigual en cada país. 

 

Lopera-Medina25 en su artículo “Utilización de servicios de salud por enfermedades 

catastróficas o de alto costo en Antioquia” (Colombia, 2017) busca analizar y 

presentar las características de la utilización de servicios de salud por 

enfermedades de alto costo (entre las que están incluidas las enfermedades 

huérfanas). Obtuvo que el 16 % de la utilización de servicios se dirigió a pacientes 

con enfermedades de alto costo, de las cuales las más frecuentes fueron de 

pacientes con enfermedad renal crónica, enfermedades huérfanas y epilepsia, 

además que predominó la atención por medicina general. 

 

Xiao-Xiong Xin, Xiao-Dong Guan y Lu-Wen Shi26 buscaron obtener 

recomendaciones políticas para el mecanismo de seguridad de enfermedades raras 

en su país y así incidir en la pobreza que es causada por ellas en su investigación 

llamada “Catastrophic expenditure and impoverishment of patients affected by 7 rare 

diseases in China” (China, 2016). Obtuvieron 2 resultados: El mayor gasto fue 

equivalente al ingreso monetario de 69,34 años que tendría un residente urbano 

(afirmación que afecta con más fuerza a las áreas rurales) y que las enfermedades 

raras podrían conducir a casi 4,6 millones de personas en la pobreza a escala 

nacional. 
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Dacia Malambo-García et al.27 realizaron  la investigación titulada “Frecuencia de 

enfermedades huérfanas en Cartagena de Indias, Colombia” (Colombia, 2016) de 

la que se obtuvo que el 0,8 % (n=16 527) tuvo algún diagnóstico Q (forma en que 

se identifica a las enfermedades huérfanas en el CIE10). De ellos, 391 personas 

tuvieron impresión diagnóstica de enfermedad huérfana de origen genético (con 75 

impresiones diagnósticas distintas, siendo las más frecuentes las malformaciones y 

deformidades congénitas del sistema osteomuscular). 

 

Carlos-Rivera et al28, con el objetivo de determinar el impacto económico que 

causaron la hemofilia A y la hemofilia B en México durante el año 2011 (México, 

2016), realizaron estimaciones de los costos directos que acarrean, como son el 

diagnóstico, monitoreo o seguimiento, atención de eventos hemorrágicos y 

consumo de factores hemostáticos; y de los indirectos representado por el 

ausentismo laboral asociado al padecimiento que se dan por estas patologías. 

Obtuvieron que la inversión realizada en factores hemostáticos es la fuente principal 

de costo: 68.6% (hemofilia A) y 74.3% (hemofilia B). La segunda fuente de costo 

más relevante fue la atención de los eventos hemorrágicos. Del mismo modo 

calcularon el costo unitario anual por cada paciente con hemofilia A y B siendo 

$216,328 y $ 174,734 respectivamente. 

 

Huete García29 buscó identificar las necesidades socio-sanitarias de la población 

con enfermedades raras que van a las oficinas de farmacia en su país mediante una 

encuesta para publicarlo en su artículo “Necesidades socio-sanitarias de la 

población con enfermedades raras que acude a las oficinas de farmacia en España” 

(España, 2015). Los resultados fueron que estos pacientes adquieren además de 

medicamentos, diferentes servicios como de orientación, asesoramiento e 

información, además de tener elevados niveles de dependencia falta de ayudas 

técnicas y otros apoyos. El precio de los medicamentos y el impacto en su 

presupuesto del hogar se muestran de manera desfavorable. 

Calixto et al30 con el objetivo de calcular los costos ambulatorios relacionados al 

lupus eritematoso sistémico en una cohorte colombiana e identificar los predictores 
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de costos, realizan el estudio titulado “El costo de la atención ambulatoria del lupus 

eritematoso sistémico (LES) en Colombia. Contrastes y comparaciones con otras 

poblaciones” (Colombia, 2015). Realizaron una aproximación de prevalencia en 100 

pacientes diagnosticados con LES y analizaron los datos por medio de un análisis 

multivariado. Como resultado obtuvieron que la media del costo fue 13.031±9.215 

USD, es decir 1.66 del producto bruto interno de su país. 

 

2.1.2 Antecedentes Nacionales 

Lizaraso y Fujita19 en su texto editorial “Enfermedades raras o huérfanas, en Perú 

más huérfanas que raras” (Perú, 2018) muestran de manera fehaciente la realidad 

de las ERH en el país, el sufrimiento por el que pasa la persona afectada con una 

ERH y sus familiares, además del costo que significa todo el proceso y las carencias 

del sistema de salud ya sea en la formación médica y diagnóstica dirigida hacia 

estas enfermedades o la falta de opciones terapéuticas si se llegan a diagnosticar. 

Identifican los problemas que existen y se plantean soluciones que, de ser el caso 

que las ERH tendrían más atención por parte del sistema de salud, serían posible 

de realizar y mejorar la situación de los afectados, porque como los mismos autores 

afirman en la redacción citada: “El más de millón y medio de ciudadanos con ERH 

y sus familias se lo merecen” 

 

Heinner Guio et al31 en su artículo “Genetics and genomics in Peru: Clinical and 

research perspective” (Perú, 2018) realizan una revisión completa genética y 

genómica en nuestro país, desde los servicios de salud al respecto, hasta la 

genética en cáncer, enfermedades autoinmunes, tuberculosis, neurogenética, 

proyecto de genoma humano peruano y dentro de las enfermedades genéticas 

propiamente dichas realizan una tabla de frecuencia de estas en el Instituto Nacional 

de Salud de Breña del 2014 al 2018, lo que facilita más data sobre las ERH ya que 

varias de ellas son enfermedades genéticas. En conclusión, remarcan que el Perú 

está trabajando en el tema de genética y genómica a pesar de la falta de inversión 

nacional.  
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Abarca et al32 en su artículo “Factor de riesgo en las enfermedades genéticas” (Perú, 

2018) se trazan el objetivo de identificar los principales factores de riesgo para las 

enfermedades genéticas, de las cuales, la mayoría forma parte de las 

“enfermedades raras” y resaltan el hecho de que a pesar que existe la ley N° 29698 

ya antes mencionada, no contamos aún con un sistema eficiente ni políticas para el 

diagnóstico de estas condiciones. Concluyen que identificar los factores de riesgo 

para estas enfermedades jugaría un papel importante en su prevención; sin 

embargo, para lograr este fin se necesita implementar un sistema de salud más 

evocado a las enfermedades genéticas y también se debe educar en genética a los 

profesionales de salud y población en general. 

 

Hernandez, Rubilar y Pisfil33 en su carta al editor “Financiamiento de enfermedades 

raras o huérfanas: una tarea pendiente” (Perú, 2014), resaltan el rol de FISSAL en 

el financiamiento de enfermedades de alto costo y las raras y/o huérfanas y 

advierten que este soporte financiero es insuficiente ya que la cobertura de 

atenciones se centra en los cánceres más comunes y la insuficiencia renal crónica, 

dejando poco atendidas a las ERH. Hacen notar también que, dentro de esta pobre 

atención a las ERH, se dio un financiamiento inicial solamente a las enfermedades 

de muy alta prioridad que son 8, por lo que, teniendo en cuenta que en la lista 

aprobada se encuentran 399 enfermedades, es un porcentaje muy bajo el que se 

cubre. 

 

 

2.2. BASES TEÓRICAS  

 

La OMS define como enfermedades raras a aquellas que tienen una prevalencia 

menor a 0,65% o 1%,4 aunque esta definición varíe entre una parte del mundo y 

otra, según se adapte a sus realidades. Son enfermedades con altas tasas de 

mortalidad con una mayor prevalencia en los adultos ya que 30% de los niños fallece 

antes de los 5 años y 35% representan las muertes antes del año de edad.6 
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El uso de los términos “enfermedades raras” y “enfermedades huérfanas” 

indiscriminadamente se da en la mayoría de casos, aunque hay algunos autores 

que afirman que las enfermedades huérfanas son un grupo más grande que 

contienen a las raras. Para no causar confusión, en base a esto un estudio encontró 

que en la literatura se usó “enfermedad rara” 6 veces más, por lo que se prefiere 

esta terminología para referirse a estas enfermedades.34 

La epidemiología mejor conocida de las ER es la de los cánceres raros, que son un 

alto porcentaje (24%) de todos los cánceres, la supervivencia para estos pacientes 

es de aproximadamente 49% pero no hay mejoras al respecto últimamente. Se 

consideran así a aquellos con una tasa de incidencia menor de 6 por 100 000 anual 

en la población europea.35  

 

Un concepto importante a conocer en este ámbito es el de enfermedad desatendida, 

que son aquellas, o exclusivas de los países en desarrollo, o que están presentes 

en países ricos y pobres, pero mayormente en los pobres, por lo que la investigación 

no se centra en ellos por no ser de necesidad global.23 

 

PREVENCIÓN 

 

El tema de la prevención es muy importante ya que, de ser aplicado en su totalidad, 

evitaría los costos de todo el proceso de una enfermedad a partir del diagnóstico. 

Actualmente, ya sea médicos generales o especialistas no están capacitados en 

ningún nivel de prevención respecto a las ER, por lo que determinar factores de 

riesgo, así como la prevención primaria parecen objetivos muy lejanos de lograr. 

Para este efecto,36 los recién nacidos son una población importante en quienes 

incidir respecto a este tema ya que 2-3% de ellos presentan un defecto congénito o 

síndrome malformativo que es evidente al nacer, por lo que el modelo de atención 

pediátrico es el mejor evocado a estos pacientes3. Una acción oportuna sería la 

realización de tamizaje neonatal de las enfermedades que se pueden diagnosticar 

en ese momento y, aunque sean raras, el beneficio sea mayor. En USA hay 32 
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enfermedades para tamizaje neonatal con el uso de espectrometría de masas en 

tándem, pero en América Latina el desarrollo es lento, en donde Cuba, Costa Rica, 

Chile y Uruguay poseen programas más desarrollados pero implementados desde 

hace 20 a 30 años. Al poner en una balanza el costo social y económico de un 

paciente no diagnosticado de una ER a un lado; y al otro lado, el tamizaje neonatal 

el resultado es que es beneficioso implementarlo como una política de salud pública. 

De este modo puede llegar a ser el pilar de la medicina preventiva, claro está que 

cada país debe priorizar las enfermedades que mejor se adecúen a él.37  

 

El diagnóstico prenatal también puede ser parte de la solución, se requiere su 

evaluación así se trate de alguna enfermedad que no cuente con un tratamiento 

prenatal, ya que prepara al equipo para recibir al neonato con una condición que lo 

podría poner en riesgo de no estar preparados, de este modo se asegura su 

bienestar al máximo posible. La evaluación se realiza mediante ecografía y 

resonancia magnética nuclear si fuera necesaria, en los casos en que la ecografía 

no permita detectar una patología en su totalidad, probablemente siendo esta una 

ER. La primera ecografía requerida es la del primer trimestre, entre las 11-14 

semanas de gestación pues evalúa la anatomía fetal y los marcadores de algún 

defecto cromosómico, la siguiente ecografía es entre las 20 a 24 semanas, la cual 

es llamada morfológica porque es la de elección para detectar malformaciones 

fetales y también de los anexos ovulares. La evaluación no imagenológica 

constituye el estudio cromosómico mediante biopsia corial (11-16 semanas) o 

amniocentesis (16 semanas en adelante), el ADN libre en sangre materna también 

es una opción. Alguno de estos exámenes se realiza de existir dudas en la condición 

del feto. Luego, lo principal es guiar a los padres y la familia respecto a la 

enfermedad de su hijo, además educarlos para obtener los mejores resultados 

posibles.38 También es necesario brindar orientación genética y evaluar a los 

familiares para prevenir más casos al identificar portadores sanos y realizar 

planificación familiar.19 Por falta de dicha evaluación es que existen familias en las 

que puede haber más de un afectado por una enfermedad genética, por ende, se 

multiplica su pesar.9 
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El siguiente escalón es la prevención secundaria, a la cual se le debe poner énfasis 

para poder diagnosticar temprana y oportunamente a un paciente con una ER ante 

el primer momento de aparición de los síntomas, pero esta idea también se vuelve 

lejana por los obstáculos, ya comentados, que existen.36  

 

DIAGNÓSTICO 

 

Constituye uno de los mayores retos en el caso de las ER ya que implica múltiples 

variables negativas en el ámbito de la salud. Los primeros (y principales) afectados 

son los pacientes y sus familiares quienes además de padecer los síntomas sufren 

en espera de un diagnóstico durante muchos años habiendo, en la gran mayoría de 

casos, pasado consulta más de una vez sin obtener respuesta (en un estudio, por 

ejemplo, para evaluar este parámetro en la deficiencia de alfa 1 antitripsina se 

reportó una demora de diagnóstico de entre 7 y 8 años),2 al 30% de pacientes, en 

otro estudio sobre ER, le tomó entre 5 y 10 años en promedio para ser 

diagnosticados mientras que un 20% requirió ser atendido por más de 10 médicos,6 

así como también se pueden observar en otras investigaciones que el 40% de las 

familias percibe que la enfermedad podría haber sido diagnosticada más 

precozmente y con menor cantidad de consultas.9 El estar enterado de la 

enfermedad que se padece o algún miembro de su familia, va más allá de solamente 

recibir tratamiento y cuidados, es tener una explicación a las dolencias y salir de la 

duda permanente en la que viven,19 lo cual favorece su salud mental, ámbito que 

está prácticamente olvidado. Si fuera el caso que se llegue a un diagnóstico luego 

de todo este tiempo, la probabilidad de que la enfermedad haya evolucionado tanto 

que el pronóstico aún con tratamiento no sea bueno, es alta, pues la lesión es 

mayor, hay presentes más comorbilidades y probablemente mayor discapacidad, 

también se dan los casos en los que aún no existe un tratamiento oportuno para la 

enfermedad por lo que no reciben un cuidado adecuado o el caso que el tratamiento 

específico sea extremadamente caro, entonces no lo pueden adquirir y así su 

calidad de vida disminuye sustancialmente. La parte familiar es igual de importante 
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ya que la mayoría de pacientes con ER dependen de un apoyo gran parte del día 

para diferentes actividades, lo  que ocasiona que algún miembro de la familia, al 

dedicar su tiempo al cuidado del paciente, no pueda ser productivo económicamente 

y esto sumado al propio costo de la atención y posibles tratamientos, empobrece a 

la familia, sin hablar de los sacrificios que hacen los familiares en su vida personal.5 

La afección psicológica en estos pacientes y sus familias no se puede dejar de lado 

ya que afecta en gran medida en sus vidas. Los afectados con ER son considerados 

“multiconsultantes” y hasta hipocondriacos, los mismos pacientes sienten que los 

médicos no les creen y que consideran a sus síntomas como exagerados, de esta 

manera el diagnóstico sigue pasando desapercibido.36  

 

Por otro lado, para los médicos también representa una dificultad, en ellos es 

comprensible que carezcan de conocimientos y experiencia sobre una enfermedad 

que probablemente nunca han visto a lo largo de sus carreras o que alguna (o 

ninguna) vez escucharon hablar durante su formación universitaria (dicho sea de 

paso, los mismos médicos reportaron su conocimiento escaso sobre la deficiencia 

de alfa 1 antitripsina en un estudio, por ejemplo). Una dificultad que se comparte 

entre pacientes y médicos es la lejanía de los centros especializados en alguna o 

varias ER, ya que al no ser muchos, están muy dispersos y no son accesibles para 

toda la población2.  

 

TRATAMIENTO 

 

Una lista completa y actualizada de los medicamentos huérfanos más los que aún 

están sugeridos para llevar ese nombre, se puede encontrar en Orphanet, un portal 

para enfermedades raras creado en Europa, en base a los Registros de la 

Comunidad de Comisión Europea (European Commission’s Community 

Registers).14 

 

Desarrollar medicamentos es un proceso complicado, costoso y arriesgado que 

toma un largo tiempo en realizarse, y que a pesar de todo esto no necesariamente 
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acaba con resultados positivos, todos estos desafíos se incrementan notoriamente 

si el medicamento en cuestión es para tratar una ER por sus grandes limitaciones,39 

el tiempo es uno de ellos ya que al recorrer todas las fases que requiere desarrollar 

un medicamento se llega hasta 10 años.9 

Los medicamentos deben cumplir con los criterios para la designación de 

medicamento huérfano en la Unión Europea para ser denominados huérfanos.39 Los 

criterios son los siguientes: 

• Destinado al diagnóstico, prevención o tratamiento de condiciones 

amenazantes para la vida o crónicamente debilitantes que afectan a no más 

de cinco de cada 10 000 personas en la Comunidad Europea cuando la 

solicitud se realiza (Criterio de prevalencia) o, 

• Destinado al diagnóstico, prevención o tratamiento de condiciones 

amenazantes para la vida o crónicamente debilitantes y que sin incentivos es 

improbable que la comercialización del medicamento en la Comunidad 

Europea genere suficiente retorno para justificar la inversión necesaria 

(Criterio de insuficiente retorno de la inversión) y, 

• Que no exista un método satisfactorio de diagnóstico, prevención o 

tratamiento de la condición en cuestión que haya sido autorizado en la 

Comunidad Europea (Criterio de método no satisfactorio) o , 

• Que en el caso de que exista un método, que el medicamento suponga un 

beneficio a aquellos afectados por tal condición (Criterio de beneficio 

significativo). 

 

FUENTE: Fontanet Sacristán JM, Torrent-Farnell J. Medicamentos huérfanos 

 

En 1983 se firmó en USA el Acta de Medicamentos Huérfanos (Orphan Drug Act), 

que otorga exclusividad e incentivos a las compañías que inviertan en el desarrollo 

de programas para medicamentos orientados a ER, esta ley se convirtió en un 

modelo para otros países.40,41 Los incentivos incluyen exclusividad, asesoramiento 

científico y reducción de las tasas para obtener autorización por parte de la Agencia 
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Europea del Medicamento (EMA).39 La exclusividad por, ya sea 5 años en Australia, 

7 en USA o 10 en Japón y la Unión Europea mantiene a las compañías 

farmacéuticas desarrollando los medicamentos para ER, de otra forma esto no sería 

posible.41 Aun así la mayor parte de enfermedades genéticas raras aún permanecen 

sin tener un tratamiento específico.42 El problema radica en que las compañías 

farmacéuticas intentan recuperar toda su inversión al incrementar los precios de sus 

medicamentos, ya que la cantidad de ventas no es suficiente, ni son rentables como 

si se tratara de enfermedades comunes. Un estudio sugiere que, si todos los 

conocimientos existentes en la Unión Europea y USA se unieran, los resultados con 

respecto a los medicamentos huérfanos serían muy buenos, con mayor cantidad de 

estos medicamentos disponibles en ambas partes del mundo, aunque esto 

representa un gran reto.42  

 

Una forma de tratamiento que no está basada en medicamentos es la terapia 

génica, la cual es específicamente útil si se trata de enfermedades raras 

monogénicas ya que el gen defectuoso puede ser directamente modificado.41 Por 

supuesto que hay nuevas mutaciones y genes que no han sido aún descritos, y que 

en el futuro podrán ser objetivos de este tratamiento.9 

 

COSTOS Y PRESUPUESTOS 

 

El costo que significa evaluar las ER es muy elevado y el presupuesto dirigido hacia 

ellas no siempre es suficiente, es por esa razón que hay poca investigación al 

respecto y poco desarrollo de sus tratamientos. La mayor cantidad de 

medicamentos huérfanos aprobados son oncológicos ya sea en la Unión Europea 

o USA,42 esto probablemente porque son los más rentables, junto con los 

destinados a enfermedades metabólicas. Y es que en realidad la rentabilidad es de 

mucha importancia en estos casos, tanto para la industria farmacéutica como para 

el estado. Por un largo tiempo, las ER han carecido de atención por parte de la 
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industria farmacéutica, situación que ha ido cambiando últimamente gracias a los 

incentivos que se otorgan. 

 

El tema de los presupuestos y costos de medicamentos huérfanos es muy variado 

entre países. En Francia, por ejemplo, existe un sistema para establecer el precio 

de estos medicamentos en base a 2 elementos: El beneficio real y la mejora del 

beneficio real (siendo este último el que refleja la eficacia de la nueva droga 

comparándola con los tratamientos actuales, si los hay). Mientras que en otros 

países no se llega a ese grado de orden en el tema. 

 

El costo elevado del tratamiento hace que sea aprovechado por una cantidad muy 

limitada de la población, y lo que es aún peor no existen alternativas de tratamiento 

en la mayoría de casos. Dicho esto, los costos altos se asociaron a esos casos, 

pero en un estudio, al considerar otros parámetros se perdió la significancia de esta 

asociación, por lo que se habla de un fenómeno multivariable.43 Los costos más 

altos, en otros dos estudios, se asociaron con las ER de más baja prevalencia.21,22 

 

Entonces cada país se ve obligado a decidir si pagar por un medicamento muy caro 

que solo beneficiaría a unos pocos pacientes es sostenible.14 No existen reglas para 

el desarrollo ni el costo que deben tener los medicamentos huérfanos, además el 

sistema de reembolso no está establecido. La cuestión del reembolso se decide 

mayormente por el criterio de costo-efectividad de las drogas, por lo que los 

medicamentos huérfanos son rechazados en su mayoría debido a su alto costo, 

como respuesta a este gran problema muchos autores proponen que se evalúen 

diferentes criterios al momento de decidir. Estos nuevos criterios inclinarían la 

balanza a favor de los medicamentos huérfanos y son la severidad de la 

enfermedad, su duración y pronóstico además de la ausencia de alguna alternativa 

terapéutica.43  

 

El término catastrófico se emplea en relación al costo, ya que según la OMS se 

considera catastrófico si el gasto en salud sobrepasa el 40% de la entrada familiar 
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restante luego de haber cumplido las necesidades básicas. Este término 

probablemente no está alejado de muchas ER26 por lo que es importante conocerlo. 

 

AVANCES EN EL MUNDO E INVESTIGACIONES 

 

Los investigadores no están libres del desafío de la ER, ya que al haber un número 

reducido de pacientes de una enfermedad es difícil agruparlos para un estudio al 

igual que el caso de los fármacos, no están disponibles y el financiamiento para la 

investigación es escaso. En el caso de estudios preclínicos, es muy difícil encontrar 

modelos animales para evaluar los tratamientos potenciales porque se requiere de 

mucho tiempo y experiencias para generarlos; los ensayos clínicos randomizados 

son difíciles de realizar por la poca cantidad de pacientes con la enfermedad.41 Un 

estudio demostró que es posible realizar un ensayo controlado aleatorizado en ER 

si se cambia el diseño estándar de estos, o sea sugieren usar enfoques como 

ensayos adaptativos, ensayos cruzados y diseños de escape temprano y así 

mejorar la productividad de la investigación.44  

 

En cuestión de avances, por países la situación es diferente, un ejemplo es Taiwán, 

en donde existe un registro en el que los pacientes con ER se benefician con 

deducción de impuestos, descuentos en transporte, subsidios relacionados a la 

salud, entre otros, que de alguna manera les ayudan a su economía.20 En USA se 

creó la Oficina de Investigación de Enfermedades raras en el 2002, en México, año 

2011, se creó la Federación Mexicana de Enfermedades Raras.6 Chile cuenta con 

un fondo autónomo para ER con capacidad de generar rentabilidad16 además de la 

ley Ricarte Soto, la cual financia el 100% del diagnóstico y tratamiento de 11 

enfermedades de alto costo, en Uruguay en el año 1980 creó el Fondo Nacional de 

Recursos para otorgar cobertura universal a las enfermedades baja prevalencia. En 

el Perú, desde el año 2002, contamos con el FISSAL que financia un grupo de 

enfermedades de alto costo (dentro de las que se encuentran las enfermedades 

raras y huérfanas) solamente destinado a personas en situación de pobreza.10 
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Es indudable que tener un mejor registro de la prevalencia de pacientes afectados 

por una ER nos sería muy útil por lo que se debería indexar a cada uno de ellos en 

el país,9,22de igual modo, se debe intentar que los hospitales de enseñanza le den 

un lugar de importancia a estas patologías y sea un tema tratado en las 

universidades para incentivar a los futuros trabajadores de salud a su estudio. 

 

ASOCIACIONES DE APOYO 

 

La formación de organizaciones y empoderamiento es sin duda una forma muy 

eficiente de apoyo en estos casos y está bien visto por la OMS que lo describe como 

“prerrequisito para la salud” y “estrategia de autocuidado”.7 Hay múltiples 

organizaciones que ayudan a pacientes con ER, los representan, les facilitan llegar 

a los expertos de alguna manera, recaudan fondos, soportan la investigación y hasta 

se pueden hacer llamar “pacientes impacientes” como una forma de reclamo a la 

poca atención que reciben por el sistema de salud de sus países. Por este motivo 

se considera que un paciente con una ER que no tiene tratamiento curativo debería 

unirse a la asociación para su enfermedad por sugerencia médica como el “primer 

medicamento que se debería recetar”.9 El sistema de salud debe apoyarlas y se 

debe igualmente involucrar, al tener que brindar un equipo multidisciplinario para 

cada paciente con ER, atención especializada, hospitalizaciones frecuentes y 

tratamientos muy costosos que probablemente sean de por vida. Por su parte, los 

médicos y en general todo el personal de salud también deberían formar parte activa 

del apoyo a las organizaciones existentes.5 

 

Las asociaciones que se crean siempre son en pro de alguna enfermedad, en 

contraste, en España se creó la Asociación de Pacientes sin Diagnóstico dado que 

hay aproximadamente 4000 pobladores en esta situación y que, como es esperado, 

necesitan una solución.3 
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ÉTICA 

  

Ante cualquier decisión y medida que se vaya a realizar en estos casos siempre es 

importante considerar los principios de beneficencia y justicia social, sin importar el 

tipo de personas de quienes se trate alegando que ya desde 1978 en la Declaración 

de Alma Ata se buscaba mejorar la accesibilidad a los tratamientos a todas las 

personas sin importar su condición40. 

Dentro de las investigaciones también hay que tomar la ética en cuenta, 

principalmente en las relacionadas a los tratamientos porque de acuerdo al tipo que 

sean, existirá una cohorte de pacientes que serán tratados con placebo cuando hay 

un posible tratamiento que podría, en el mejor de los casos, curarlos.41 Esto hace 

estos estudios más difíciles aún.  

 

2.4. DEFINICIÓN DE CONCEPTOS OPERACIONALES 

• Enfermedades Raras y/o huérfanas: Son aquellas enfermedades, incluidas 

las de origen genético, con peligro de muerte o de invalidez crónica, que 

tienen una frecuencia baja, presentan muchas dificultades para ser 

diagnosticadas y efectuar su seguimiento, tienen un origen desconocido en 

la mayoría de los casos que conllevan múltiples problemas sociales y con 

escasos datos epidemiológicos.45  

 

• Enfermedad rara: Es aquella enfermedad, con peligro de muerte o de 

invalidez crónica, que tiene una frecuencia menor de 1 por cada 100 000 

habitantes, en algunos casos presentan muchas dificultades para ser 

diagnosticadas y efectuar su seguimiento, tienen un origen desconocido en 

la mayoría de los casos, conllevan múltiples problemas sociales y cuentan 

con escasos datos epidemiológicos. Pueden incluir malformaciones 

congénitas y enfermedades de origen genético.45  
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• Enfermedad huérfana: Son aquellas enfermedades que se caracterizan 

porque la evidencia científica para el diagnóstico y tratamiento es escasa. 46 

 

• Medicamentos Huérfanos: son aquellos que han demostrado relación riesgo-

beneficio favorable en la prevención, diagnóstico o tratamiento de 

enfermedades raras y/o huérfanas, que presentan baja o nula producción 

farmacéutica lo que da lugar a limitaciones de su oferta en el mercado. Se 

utilizan para la prevención, diagnóstico o tratamiento de enfermedades raras 

y/o huérfanas.46 

 

• Medicamentos para Enfermedades Raras y/o Huérfanas (MERH): son 

aquellos medicamentos que se utilizan en la prevención, diagnóstico o 

tratamiento de enfermedades raras y/o huérfanas que demuestran eficacia 

clínica, seguridad y balance riesgo-beneficio, establecido de acuerdo a 

evaluaciones de tecnología sanitaria. Incluye al Medicamento Huérfano.46 

 

• Características socioeconómicas: Son las características de definen la 

posición social y nivel económico de cada persona y su familia o comunidad. 

 

• Presupuesto:  Es la cantidad de dinero estimado anticipadamente que se 

necesita para enfrentar ciertos gastos necesarios para cumplir un objetivo, el 

cual debe cumplirse en determinado tiempo. 

 

• Gasto:  Es la utilización o consumo de un bien o servicio a cambio de una 

contraprestación, se suele realizar mediante una cantidad saliente de dinero.  
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• Impacto: Es el efecto que una acción genera en la economía, es decir las 

consecuencias en la situación económica a nivel de una persona, 

comunidad, región, país o hasta el mundo. 
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CAPITULO III: HIPÓTESIS Y VARIABLES 

3.1. HIPOTESIS:  

No aplica para el estudio. 

 

3.2. VARIABLES PRINCIPALES DE INVESTIGACION 

 

Características Sociodemográficas 

Edad 

Sexo 

Procedencia 

Régimen 

Aspecto económico 

Presupuesto total 

Ejecución presupuestal 

Costo unitario 
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CAPITULO IV: METODOLOGÍA   

 

4.1. TIPO Y DISEÑO DE INVESTIGACIÓN: Observacional y descriptivo.  

 

4.2. POBLACIÓN Y MUESTRA: Personas afectadas por enfermedades raras y 

huérfanas en el Perú, obtenidas de una base de datos de registros administrativos 

del sector salud, el Fondo Intangible Solidario de Salud (FISSAL) que cuenta con 

454 paciente, se considera toda la población. Sin embargo, si proyectamos la 

prevalencia mundial con un aproximado de 4%8, la población afectada del Perú 

sería el 4% de 32 millones, es decir  1.28 millones de pacientes. Además, se realizó 

una encuesta validada por ORPHANET a una muestra intencional de 20 personas 

o familiares de personas afectadas por enfermedades raras y huérfanas.
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4.3 OPERACIONALIZACIÓN DE VARIABLES 

NOMBRE DE 

VARIABLE 

DIMENSIONES DEFINICIÓN CONCEPTUAL ESCALA NATURALEZA CATEGORÍA 

 

 

 

 

 

 

 

Características 

Sociodemográficas 

 

EDAD 

Número de años del paciente Razón 

discreta 

Independiente 

cuantitativa 

Años cumplidos 

 

SEXO 

Género orgánico del paciente Nominal 

dicotómica 

Independiente 

cualitativa 

0: Femenino 

1: Masculino 

 

PROCEDENCIA 

 

Departamento del Perú donde nació 

o de donde derivó el paciente 

 

Nominal  

 

Independiente 

cualitativa 

 

1:25 

 

 

 

REGIMEN 

 

Conjunto de normas que rigen la 

vinculación de los individuos y las 

familias al Sistema General de 

Seguridad Social en Salud 

 

 

Nominal 

politómica 

 

 

Independiente 

cualitativa 

0: SIS gratuito 

1: SIS 

independiente 

2: SIS NRUS 

3: 

Semicontributivo 

4: Subsidiado 

5: Independiente 

 

 

 

DIAGNÓSTICO 

 

Procedimiento ordenado,  y 

sistemático que lleva a establecer 

una circunstancia, a partir 

de observaciones y datos concretos. 

En medicina indica también el 

 

 

 

Nominal 

 

 

 

Independiente 

cualitativa 

 

 

 

1:399 

https://concepto.de/observacion/
https://concepto.de/dato/
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nombre de una enfermedad  

 

ATENCIÓN 

MÉDICA 

 

Tiempo de demora entre el inicio de los 

síntomas y el diagnóstico certero de la 

enfermedad rara y huérfana 

Razón 

discreta 

Independiente 

cuantitativa 

Meses 

 

 

 

 

 

 

 

Aspecto 

Económico 

 

 

 

PRESUPUESTO 

TOTAL 

Es la cantidad de recurso monetario 

que se requiere para atender las 

necesidades de una población 

objetivo 

 

 

 

Razón 

continua 

 

 

 

Independiente 

cuantitativa 

 

 

 

Soles (S/.) 

 

 

EJECUCIÓN 

PRESUPUESTAL 

Es gasto de un bien o servicio a 

cambio de una contraprestación, se 

suele realizar mediante 

una cantidad saliente de dinero. 

 

 

Razón 

continua 

 

 

Independiente 

cuantitativa 

 

 

 

Soles (S/.) 

 

 

 

COSTO 

UNITARIO 

Es la estimación de costo de 

recurso humano, materiales e 

insumos, dispositivos y 

equipamiento 

 

 

 

Razón 

continua 

 

 

Independiente 

cuantitativa 

 

 

 

Soles (S/.) 
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4.4. TÉCNICAS E INSTRUMENTOS DE RECOLECCIÓN DE DATOS 

A partir de una base de datos de registros administrativos del sector salud, el Fondo 

Intangible Solidario de Salud (FISSAL) y el listado de frecuencia de enfermedades 

genéticas diagnosticadas en el Instituto Nacional de Salud del niño realizado por 

Guio et al31.  

Además, se tomó en cuenta un cuestionario validado por ORPHANET, que se 

encuentra en el apéndice 2 del reporte conducido por la Organización Europea para 

Enfermedades Raras (European Organisation for Rare DIseases – EURORDIS): 

Encuesta sobre demora del diagnóstico para 10 enfermedades raras en Europa.1 

(ANEXO 05) 

Para los registros económicos se hizo una revisión del presupuesto público del 

Ministerio de Economía y Finanzas, el Sistema Integrado de Administración 

Financiera – Seguimiento presupuestal (SIAF) 

https://apps5.mineco.gob.pe/transparencia/Navegador/default.aspx  

Para los costos unitarios se tomó de fuentes secundarias (Medline, PubMed, Scielo, 

Scopus, Web of Science) 

 

4.5. RECOLECCIÓN DE DATOS 

Para los registros administrativos como FISSAL y SIAF-MEF, la información se pasó 

a una base de datos y ordenados en tablas. 

 

La recolección de datos del cuestionario se realizó mediante el contacto con la 

organización ESPERANTRA, que es una organización sin fines de lucro, fundada 

con el propósito de contribuir en la reducción de la mortalidad por enfermedades no 

transmisibles, incluidas las enfermedades raras y/o huérfanas. Dicha organización 

facilitó el encuentro con los pacientes para realizar las entrevistas a ellos o sus 

familiares en distintos centros hospitalarios de Lima y con distintas patologías, de 

manera anónima, cada entrevista tomo un tiempo aproximado de 20 minutos en el 

que no solo se completaba la encuesta si no que nos comentaban su experiencia 

en general, en total constituyeron 15 días de recolección de información. Se 

https://apps5.mineco.gob.pe/transparencia/Navegador/default.aspx
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encuestó a los pacientes con enfermedades raras y huérfanas disponibles al 

momento.  

 

 

4.6. TÉCNICA DE PROCESAMIENTO Y ANÁLISIS DE DATOS 

Se utilizó el análisis estadístico descriptivo e inferencial. Para las bases de datos de 

registros administrativos se utilizaron las medidas de tendencia central como media, 

mediana y desviación estándar en las variables cuantitativas y porcentajes, en las 

cualitativas. En el análisis inferencial se utilizó la prueba no paramétrica U de Mann 

Whitney. 

 

Para el procesamiento de la base de datos se utilizó los programas SPSS y 

Microsoft Excel. 
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CAPITULO V: RESULTADOS Y DISCUSIÓN 

 

5.1. RESULTADOS 

DATOS SOCIODEMOGRÁFICOS 

Se registraron 454 pacientes con un total de 49 ERH según la base de datos, en el 

Perú, de los cuales se obtuvo los datos de edad, sexo, procedencia, régimen y 

diagnóstico. Respecto a la edad el promedio fue La media de edad fue 13.2 y la 

desviación estándar hallada fue 15.9, al ser mayor esta última advierte que existen 

datos atípicos que afectan el promedio, por lo que no es confiable. Por este motivo, 

la medida de tendencia central empleada fue la mediana, que resulta ser 7, es decir 

que la mitad de pacientes para los 7 años de edad ya estaban diagnosticados de 

alguna ERH. 

Los recién nacidos fueron 29 pacientes (6%), lactantes menores y mayores, 86 

(10% y 9% respectivamente), preescolares, 78 (17%), escolares, 81 (18%), 

adolescentes, 39 (8%), adultos jóvenes, 80 (18%), adultos maduros, 36 (8%), 

adultos mayores, 3 (1%) y no registran edad, 22 (5%).  

 

Esto se puede ver en el Gráfico 1:  

 

Fuente: FISSAL, elaboración propia 

0
100
200
300
400
500

29 44 42 78 81
39 80

36 3 22

454

GRÁFICO 1: Grupos Poblacionales de las personas afectadas 
con ERH 2017-2019
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La mayor parte de los pacientes fueron varones (243, 54%), el resto (211, 46%) 

fueron mujeres. Al correlacionarlos con los grupos etáreos se obtiene lo siguiente: 

 

Tabla 1: Grupo poblacional/Sexo de las personas afectadas con ERH 2017-2019 

 

Fuente: FISSAL, elaboración propia 

 

La procedencia de la mayoría fue del departamento de Lima (266, 59%), el 

departamento que le sigue en frecuencia es Junín con 20 pacientes (4%), 6% no 

registra procedencia y el resto se reparte entre los demás departamentos peruanos 

y la provincia del Callao. Véase Gráfico 2:  

 

EDAD/SEXO VARONES %VARONES MUJERES %MUJERES 

Recién Nacido 17 7% 12 6% 

Lactante menor 22 10% 22 11% 

Lactante mayor 28 12% 14 7% 

Preescolar 52 22% 26 13% 

Escolar 53 23% 28 14% 

Adolescente 19 8% 20 10% 

Adulto joven 30 13% 50 25% 

Adulto maduro 12 5% 24 12% 

Adulto mayor 0 0% 3 2% 

 
233 100% 199 100% 
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Fuente: FISSAL, elaboración propia 
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Gráfico 2: Procedencia de las personas afectadas con 
ERH 2017-2019
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El régimen por el que se atienden los pacientes en su mayor parte es subsidiado 

(442, 97%), SIS NRUS (6, 1%), semicontributivo (3, 1%), SIS independiente y el 

seguro independiente con 2 y 1 paciente respectivamente. Véase Gráfico 3: 

 

 

Fuente: FISSAL, elaboración propia 

 

Entre las enfermedades más diagnosticadas están: Tetralogía de Fallot (102 

pacientes, 22%), Lupus eritematoso sistémico (87, 19%), gastrosquisis (39, 9%), 

hemofilia A (34, 7%), osteogénesis imperfecta (30, 7%), el resto se divide entre las 

otras 44 enfermedades listadas (Gráfico 4).  

Cabe precisar que actualmente hay una nueva norma aprobada por el Ministerio de 

Salud (MINSA) con RM N° 1075-2019/MINSA, para el Listado de Enfermedades 

Raras o huérfanas, del día 21 de Noviembre del 2019. 

https://cdn.www.gob.pe/uploads/document/file/426220/resolucion-ministerial-n-

1075-2019-minsa.PDF. 45 
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Gráfico 3: Régimen de aseguramiento de las 
personas afectadas con ERH 2017-2019 

https://cdn.www.gob.pe/uploads/document/file/426220/resolucion-ministerial-n-1075-2019-minsa.PDF.%2045
https://cdn.www.gob.pe/uploads/document/file/426220/resolucion-ministerial-n-1075-2019-minsa.PDF.%2045
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Fuente: FISSAL, elaboración propia 
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TUMOR MALIGNO DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL,…
ENFERMEDAD DE HIRSCHSPRUNG

Fenilcetonuria
Histiocitosis de células de Langerhans

NEUROFIBROMATOSIS
RETINOBLASTOMA

SINDROME DE MOEBIUS
ATAXIA TELANGIECTASIA

ATRESIA BILIAR
ENFERMEDAD DE VON WILLEBRAND

SINDROME DE HIPER Ig E
SINDROME UREMICO HEMOLITICO

SARCOMA DE KAPOSI
CRANEOSINOSTOSIS

ENFERMEDAD DE GAUCHER
APLASIA MEDULA

HEMOFILIA B
ENFERMEDAD DE KAWASAKI

AGAMMAGLOBULINEMIA PRIMARIA
FIBROSIS QUÍSTICA

OSTEOGÉNESIS IMPERFECTA
HEMOFILIA A

GASTROSQUISIS
LUPUS ERITEMATOSO SISTEMICO

TETRALOGÍA DE FALLOT

Gráfico 4: Diagnósticos de las personas afectadas con ERH 
2017-2019
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Se pueden dividir a estas enfermedades por su causa (si son genéticas o no), de 

este modo se obtiene que el 67% (33 enfermedades) sí lo son, pero solo constituyen 

el 39% del total de pacientes (177), pues los otros 277 padecen de enfermedades 

congénitas, adquiridas, multifactoriales o aún de etiología desconocida. Véanse 

Gráficos 5 y 6. 

 

FUENTE: FISSAL, elaboración propia 

 

FUENTE: FISSAL, elaboración propia 

 

GENÉTICAS
67%

NO GENÉTICAS
33%

Gráfico 5: Causas por diagnóstico de las personas 
afectadas con ERH 2017-2019

GENÉTICAS
39%

NO GENÉTICAS
61%

Gráfico 6: Causas por paciente de las personas afectadas 

con ERH 2017-2019 
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Por otro lado, los datos sociodemográficos obtenidos de las encuestas realizadas a 

una muestra intencionada de 20 personas, fueron el tiempo transcurrido entre el 

primer síntoma y el momento del diagnóstico, cuantos doctores consultó entre la 

primera manifestación y el diagnóstico, si le dieron diagnósticos erróneos antes del 

diagnóstico final, si buscar el diagnóstico le requirió un gasto personal, si recibió 

información completa sobre su enfermedad, si el paciente o la familia recibió soporte 

psicológico y si su procedencia era de lima o provincia (TABLA 2) 

 

Tabla 2: Datos sociodemográficos de pacientes con ERH (encuesta de 

ORPHANET, muestra intencional de 20 personas), 2019 

 

 

FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboración propia 

TIEMPO # DOCTORES DX ERRÓNEOS GASTO INFO PSICOLÓGICO PROCEDENCIA 

6 MESES 3 A 5 SI MUY ALTO SI NO PROVINCIA 

AL NACER 1 NO POCO NO SI LIMA 

AL NACER 1 NO POCO SI SI PROVINCIA 

2 AÑOS 3 A 5 NO POCO SI SI PROVINCIA 

2.5 AÑOS 3 A 5 SI MODERADO SI SI PROVINCIA 

3 AÑOS 3 A 5 SI ALTO SI NO LIMA 

9 MESES 3 A 5 NO MODERADO SI NO PROVINCIA 

3 AÑOS 3 A 5 NO NO SI NO PROVINCIA 

1 AÑO 1 A 2 NO POCO SI NO LIMA 

1.5 AÑOS 1 A 2 SI MUY ALTO SI NO PROVINCIA 

5 MESES 3 A 5 SI MODERADO SI NO LIMA 

1 MES 3 A 5 NO ALTO SI NO PROVINCIA 

6 MESES 3 A 5 NO MUY ALTO SI SI PROVINCIA 

2.5 AÑOS 3 A 5 NO ALTO SI SI PROVINCIA 

6 MESES 1 A 2 NO MODERADO SI SI PROVINCIA 

6 MESES 3 A 5 NO MODERADO SI SI PROVINCIA 

6.5 AÑOS 1 A 2 SI POCO SI NO PROVINCIA 

1 MES 3 A 5 NO POCO SI SI LIMA 

1 AÑO 3 A 5 NO NO NO NO PROVINCIA 

3 MESES 1 A 2 NO MODERADO NO SI LIMA 
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Como se puede ver en la primera columna de la tabla 2, el mayor tiempo transcurrido 

entre la aparición del primer síntoma y el momento del diagnóstico fue de 6.5 años 

al que le siguen 3 años y en 2 casos fue diagnosticada al nacer. La media de estos 

resultados es 1.33 que significaría que en promedio el diagnóstico demoraría 1 año 

y 3 meses, pero la desviación estándar es 1.57, lo que advierte datos atípicos que 

hacen el promedio no confiable. Por este motivo se usa la mediana que resultó 0.6 

lo que indica que la mitad de pacientes luego de 7 meses del primer síntoma ya 

contaban con su diagnóstico. 

 

El número de médicos en total al que acudió cada paciente fue en su mayoría entre 

3 y 5 hasta llegar al diagnóstico definitivo, como se ve en el siguiente gráfico (N°7): 

 

 

FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboración propia 

 

 

 

 

 

10%

1 A 2
25%

3 A 5
65%

Gráfico 7: Número de doctores que consultó el paciente con ERH 
entre la primera manifestación y el diagnóstico, 2019
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Dentro de los 20 pacientes encuestados a 6 de ellos (30%) le dieron un diagnóstico 

equivocado antes de llegar al diagnóstico final (Gráfico 8): 

 

FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboración propia 

 

El desembolso realizado por cada familiar con un paciente con enfermedad rara y 

huérfana para llegar únicamente al diagnóstico fue moderado o poco según la 

encuesta, 6 personas lo clasificaron como muy alto o alto (30%) (Gráfico 9): 

 

FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboración propia 

 

NO
70%

SI
30%

Gráfico 8: Pacientes con ÉRH que recibieron diagnósticos 
equivocados antes de llegar a su diagnóstico real, 2019

MUY ALTO
15%

ALTO
15%

MODERADO
30%

POCO
30%

NO
10%

Gráfico 9: Gasto realizado por los pacientes con ERH para llegar a su 
diagnóstico, 2019
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El 85% de los encuestados recibió información completa sobre su enfermedad o la 

de su familiar al momento del diagnóstico, como se ve en el gráfico 10: 

 

 

FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboración propia 

A diferencia de la información sobre la enfermedad, el soporte psicológico fue dado 

solo a la mitad de pacientes y/o familiares (Gráfico 11): 

 

 

FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboración propia 

SI
85%

NO
15%

Gráfico 10: Información recibida por los pacientes con ERH sobre su 
diagnóstico, 2019

SI
50%

NO
50%

Gráfico 11: Soporte psicológico recibido por los pacientes con ERH 
tras su diagnóstico, 2019
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La mayoría de personas entrevistadas procedían de provincias del Perú (70%) y 

todos estos pacientes coincidieron en que su estadía en Lima era por alguna razón 

relacionada a su enfermedad o la de su familiar. Esto se puede ver en el siguiente 

gráfico (N°12): 

 

 

FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboración propia 

 

PRESUPUESTO 

Por el aspecto económico se obtuvo el Presupuesto Institucional Modificado (PIM) 

de la FISSAL-MINSA por año durante los últimos 6 años. Las cifras mostradas en 

el PIM son empleadas para cubrir las enfermedades de alto costo como son 

Insuficiencia Renal Crónica en diálisis, cánceres y enfermedades raras y huérfanas; 

para la primera se destina aproximadamente el 60%, aproximadamente 40% a la 

problemática de cáncer y solo 2.25% a ERH (esto se calcula con el dato de que 

para el año 2017 la asignación de recursos para ERH fue de 5.8 millones de soles, 

es decir 2.25% del total).47,33 En base a esto se puede extrapolar, como un 

aproximado, que para cada año se asigna de presupuesto el 2.25% del total de ese 

año a las ERH, con lo que se obtienen las cifras de la siguiente tabla (Tabla 3): 

LIMA
30%

PROVINCIA
70%

Gráfico 12: Procedencia de los pacientes con ERH, 
2019
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TABLA 3: Presupuesto total de FISSAL vs presupuesto dirigido a las ERH (anual) 

del 2014-2019 

 

FUENTE: FISSAL, elaboración propia 

 

Entiéndase “presupuesto FISSAL” como el monto total dirigido a tratar las 

enfermedades de alto costo y las ERH y “ejecución presupuestal” como el monto 

que se utilizó realmente. 

 

Se tomaron los datos presupuestales de FISSAL atribuidos a las ERH (2.25% del 

total) por departamentos en el Perú, de los años 2015, 2019 y 2020, para analizarlos 

con la prueba de Kolmogorov-Smirnov, con lo que se obtuvo q el nivel de 

significancia es menor a 0.05, por lo tanto, se concluye que los datos no tienen una 

distribución normal. Esto se obtiene de la tabla 4: 

 

 

 

AñO Presupuesto 

total FISSAL 

Ejecución presupuestal ERH (2.25%) en millones de 

soles 

2019 348,122,954 346.3 7.8 

2018 418,523,371 398.2 9.4 

2017 257,726,602 257.4 5.8 

2016 192,943,209 192.8 4.3 

2015 190,196,344 189.5 4.2 

2014 152,196,791 151.7 3.4 
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TABLA 4: Prueba de Kolmogorov-Smirnov para una 
muestra  

  2015 2019 2020 

N 29 29 29 

Máximas 
diferencias 
extremas 

Absoluto 0.435 0.464 0.381 

Positivo 0.435 0.464 0.381 

Negativo -0.375 -0.372 -0.350 

Estadístico de 
prueba 

0.435 0.464 0.381 

Sig. 
asintótica(bilateral) 

,000c ,000c ,000c 

 

FUENTE: FISSAL, elaboración propia 

 

Por no tener una distribución normal, se utilizó la prueba no paramétrica U de Mann-

Whitney para afrontar los presupuestos para ERH del 2015-2019. 

 

Mediana 2015: 12697.62 

Mediana 2019: 42326.72 

 

 

 

PRUEBA DE HIPÓTESIS 1 

Ho: Mediana2015=Mediana2019 
H1: Mediana2015≠Mediana2019 

 

 

Como se observa p valor es menor al 0.05, se rechaza la hipótesis nula es decir la 

mediana de presupuesto dirigido a ERH es diferente entre 2015 y 2019 

 

 

 

Mann-Whitney 231.000 

Sig. 
asintótica(bilateral) 

0.003 
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COSTO 

Para calcular el gasto que constituyen las ERH en el país, la revisión de la literatura 

que se realizó, arroja para cada enfermedad (tomando como referencia las primeras 

de nuestra lista, además del uso de algunas de las ERH más comunes de la tabla 

de frecuencia de estas enfermedades en el Instituto Nacional de Salud del Niño de 

Breña del 2014 al 2018) un costo aproximado por paciente por año (ya sea en 

dólares o euros), que multiplicado por el número de pacientes con el que contamos 

en la base de datos da los siguientes resultados (Tabla 4):  

TABLA 5: Gasto unitario y total aproximado de las ERH más frecuentes en el Perú 

ENFERMEDAD RARA 

Y/O HUÉRFANA 

COSTO 

UNITARIO/AÑO 

(USD) 

COSTO 

UNITARIO/AÑO 

(S/.) 

# 

PACIENTES 

COSTO 

TOTAL / AÑO 

(S/.) 

REFERENCIA 

BIBLIOGRÁFICA 

Tetralogía de Fallot 3 500 11 900 102 1 213 800 Talwar et al, 200848 

Lupus Eritematoso 

Sistémico 

13 031 44 305.4 87 3 854 569 Calixto et al, 201530 

Gastrosquisis 123 200 418 880 39 16 336 320 Sydorak et al,  

200249 

Hemofilia A 216 328 735 515.2 34 25 007 516 Carlos-Rivera et al, 

201628 

Fibrosis Quística 7 364 25 037.6 25 625 940 Montes, 200850 

Agammaglobulinemia 

Primaria 

20 813 70 764.2 17 1 202 99 Viti et al, 201851 

Enfermedad de 

Kawasaki 

6 115 20 791 15 311 865 Belay et al, 200352 
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FUENTE: Elaboración propia 

 

Si se suman los resultados obtenidos se llega a requerir S/. 66 761 222 para cubrir 

una parte importante de las ERH en el Perú. 

Tomando en cuenta las 8 primeras enfermedades de la lista, se requiere un 

aproximado de 53.4 millones de soles para tratar a todos los pacientes por año. Si 

consideramos este monto, podemos hacer una aproximación de que porcentaje del 

costo que realmente generan estas enfermedades, se cubren con el presupuesto 

anual que tiene FISSAL para las ERH y valorar su impacto. 

 

 

 

 

 

Hemofilia B 174 734 594 095.6 10 5 940 956 Carlos-Rivera et al, 

201628 

Enfermedad de 

Gaucher 

111 771 380 021.4 8 3 040 171 Connock M et al, 

200653 

Neurofibromatosis 1 958.3 

 

3 258.2 159 518 022 Wolkenstein et al, 

200154 

Osteogénesis 

imperfecta 

1178.3  4006.2 82 328 492 Saraff et al, 201855 

Distrofia Muscular de 

Duchenne 

39 212.4 133 322 52 6 932 752 Cavazza et al,  

201656 

Sindrome de Marfan 18 607 63 263.8 40 2 530 520 Achelrod et al,  

201457 

TOTAL 736 811.5 2 505 160.6 670 66 761 222  
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TABLA 6: Presupuesto dirigido a las ERH (anual) del 2014-2019 vs cobertura real 

del costo de las 8 primeras ERH 

 

  

 

 

 

 

 

 

FUENTE: Elaboración propia 

 

AÑO ERH (2.25% de FISSAL) en 

millones de soles 

Cobertura aproximada 

de las ERH (%) 

2019 7.8 14.6 

2018 9.4 17.6 

2017 5.8 10.8 

2016 4.3 8 

2015 4.2 7.8 

2014 3.4 6.3 
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5.2. DISCUSIÓN DE RESULTADOS 

 

DATOS SOCIODEMOGRÁFICOS  

Los hallazgos obtenidos muestran que en el Perú se han identificado 49 ERH de las 

399 listadas. En contraste con estas cifras, en los Estados Unidos, estiman que 

entre 25 y 30 millones pacientes tienen una ERH y en la Unión Europea llega a un 

aproximado de 27 a 36 millones.13 De los países de Latinoamérica pocos reportan 

datos precisos, uno de ellos es Colombia que hace un estimado en el 2013 de un 

total de 13 173 pacientes.36 Por otro lado si consideramos que 5 a 7 % de la 

población mundial padece de alguna enfermedad rara y/o huérfana, al trasladarlo al 

Perú, serían entre 1.5 a 2 millones afectados19 hipotéticamente por lo que aún el 

camino es largo para tener una cifra certera en el país.  

 

Los escolares y los adultos jóvenes son la mayoría de los pacientes, con 18% cada 

uno, pero si se evalúa en conjunto, entre los recién nacidos y toda la niñez suman 

un 60%, por lo que se trata de enfermedades que se da con mayor frecuencia en la 

edad pediátrica, esto concuerda en parte con los autores Carbajal y Navarrete,6 

quienes afirman que aproximadamente 50% aparece en la edad pediátrica pero la 

mayor prevalencia se ve en adultos debido a la excesiva mortalidad infantil por estas 

enfermedades. 

El 54% fueron varones; parecido a Colombia en un estudio sobre la mortalidad por 

ERH, obtuvo que el 51.4% fueron varones de todas las edades,12 aunque con esto 

no se puede afirmar que la frecuencia de aparición sea mayor en ellos, pues otro 

estudio también en Colombia,36 obtuvo que el 53.96% de pacientes con ERH fueron 

mujeres. 

La procedencia de más de la mitad de pacientes es de la capital, Lima, los otros 

departamentos tienen muy poco porcentaje, pero esto puede deberse a un 

subregistro en ellos, por lo difícil que es diagnosticarlas e identificarlas más aún 

fuera de la capital. 
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El 71% de los pacientes se atiende en los establecimientos de salud con un régimen 

subsidiado, que es el mecanismo por el que la población sin capacidad de pago 

accede a los servicios de salud, en otras palabras, lo constituye la población más 

pobre del país.  

En la literatura se encuentra que 72% de ERH son genéticas y de ellas 70% inician 

en la infancia,8 el hallazgo del presente estudio se acerca a esta cifra pues el 67% 

o sea 33 enfermedades son genéticas como son hemofilia A y osteogénesis 

imperfecta, pero si se ve la distribución entre los pacientes solo constituyen el 39% 

(177 pacientes), los otros 277 padecen de enfermedades congénitas, adquiridas, 

multifactoriales o aún de etiología desconocida. De esto se puede inferir que hay 

poco estudio de enfermedades genéticas y que la dificultad de su diagnóstico es 

mayor. 

En un estudio en China26 eligen estudiar 7 enfermedades raras de su país de las 

cuales solo la enfermedad de Gaucher coincide con nuestra lista. Carbajal y 

Navarrete6 listan a “las enfermedades más raras y curiosas del mundo” e igualmente 

coincide solo una (síndrome de Moebius). En el estudio de mortalidad por 

enfermedades huérfanas en Colombia12 citado anteriormente, la gastrosquisis es la 

única que coincide con nuestra lista, esta  constituyó una causa frecuente de muerte 

en varones y mujeres, en nuestro país aún carecemos de ese dato.  De las 

patologías más frecuentes según la investigación de María Pareja,36 2 coinciden con 

los hallazgos de este estudio: Hemofilia A y la enfermedad de Von Willebrand, que 

ocupan el y cuarto y décimo cuarto puesto en nuestros resultados. Además, su 

investigación incluye el porcentaje de personas con ERH con discapacidad, que fue 

el 10,74% del total, dato que tampoco se precisa en el Perú. 

Varias ERH pueden diagnosticarse prenatalmente lo cual es importante porque 

facilita los cuidados en el parto y del neonato, asegura su bienestar al máximo 

posible y sugiere un mejor pronóstico a futuro.38 En base a lo hallado en este 

estudio, de las 49 enfermedades, 13 se pueden diagnosticar o por lo menos 

sospechar intraútero (tetralogía de Fallot, gastrosquisis, entre otras), por medio de 

las ecografías prenatales de rutina que derivan a exámenes más específicos, otras 
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12 pueden diagnosticarse prenatalmente si se conocen antecedentes familiares 

(hemofilias, agammaglobulinemia primaria, fibrosis quística, fenilcetonuria, por 

ejemplo).  

El tamizaje neonatal es otra forma de detectar ERH, en el Perú, año 2012, la ley 

estableció interés para el despistaje de 6 patologías en el Perú31, de las cuales, 

fenilcetonuria y fibrosis quística son ERH de la lista. Luego, 7 años más tarde, con 

RM N° 558-2019/MINSA se aprobó la Norma Técnica de salud para el tamizaje 

neonatal del hipotiroidismo congénito, hiperplasia suprarrenal congénita, 

fenilcetonuria, fibrosis quística, hipoacusia congénita y catarata congénita, las 

mismas 6 patologías propuestas en el año 2012. Solo a modo de comparación, 

Estados Unidos cuenta con 32 enfermedades para tamizaje neonatal,37 que también 

incluyen a las 2 enfermedades mencionadas. 

 

En base al cuestionario realizado se obtuvieron datos que podrían o no reflejar la 

realidad de las enfermedades raras y huérfanas en el país, pero nos da una idea en 

general sobre estas. Primero se obtiene que la demora en el diagnóstico fue de 

hasta 7 meses para la mitad de los pacientes, dato que no concuerda con la 

información recabada en la bibliografía, para la otra mitad tomó de 1 años hasta 6.5 

para el diagnóstico final. Respecto al número de médicos a los que se acudió se ve 

una mayoría marcada en el rango de 3 a 5, sin obtener resultados mayores a este. 

Por parte del empobrecimiento de las familias, 12 personas afirmaron que llegar al 

diagnóstico les representó un gasto entre moderado, alto y muy alto, mientras que 

para las otras 8 fue poco o ninguno; en este punto se debe tener en cuenta que la 

pregunta solo hace referencia al gasto directo de las familias para llegar al 

diagnóstico, sin considerar otros gastos como el seguimiento de la patología, el 

precio de medicamentos en algunos casos de por vida, rehabilitación otros 

productos sanitarios y cuidados necesarios además del alto nivel de dependencia 

que mayormente tienen estos pacientes. Además, no se incluía el régimen de 

seguro de salud con el que cuentan. Es muy importante brindar información 

completa al paciente y/o familiares sobre la enfermedad para que ellos mismos 

cuiden de sí y sepan que esperar de la enfermedad en términos de complicaciones 
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y pronóstico para hacer la calidad de vida lo mejor posible, además de identificar la 

naturaleza de la patología para que, si es el caso de tener herencia genética se 

pueda conocer ese dato dentro de la familia, el 85% de personas encuestadas sí 

recibió esta información; fue diferente en el caso del apoyo psicológico ya que solo 

la mitad lo recibió. Es importante el apoyo psicológico al paciente y sus familiares, 

como en otros casos también, por elevado impacto emocional, dudas y temores que 

estos diagnósticos acarrean. El 70% de personas encuestadas provenían de 

provincia, y en su totalidad coincidieron en que su estadía en Lima era por alguna 

razón relacionada a su enfermedad o la de su familiar como diagnóstico, tratamiento 

o mejores condiciones en términos de seguimiento de su enfermedad. 

 

PRESUPUESTO 

 

Respecto al presupuesto, se ve mayormente una tendencia de aumento mientras 

pasan los años y el monto más alto asignado para las ERH fue el del año 2018 con 

9.4 millones, si esta cifra la comparamos con los 53.4 millones de soles que se 

requieren para costear por lo menos las primeras 8 enfermedades de la lista, refleja 

que solo cubre el 17.6% y si es comparado con los 160 millones que se obtiene al 

sumar todos los resultados de la Tabla 4 solo cubriría el 14%. De cualquier modo, 

se hace muestra el insuficiente presupuesto asignado a las ERH. 

 

COSTO 

 

Casos similares que denotan el costo tan alto que significan las ERH se pueden 

encontrar en la literatura, por ejemplo, en Alemania, en un estudio se calcula que el 

costo de tratamiento anual por paciente con ERH está entre €27 811 y €1 647 627 

(S/. 104 013 y S/. 6 162 124), también analizan el impacto en el presupuesto anual 

que tienen las ERH y ultra raras en Europa, que fue en promedio €677 975 264 (S/. 

2 535 627 487) pero de este monto el gasto farmacéutico solo constituyó el 2.7% 

(0.7–7.8)21. Otro estudio, realizó una revisión de literatura (la mayoría europea) que 

facilitaran los precios de medicamentos para las ERH, de lo que concluyeron que el 
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costo anual variaba de €1474 a €912 000 (S/. 1 772 a 3 410 880) por paciente, es 

decir una media de €96 518 (S/. 360 977).43 

 

 

LIMITACIONES 

El estudio cuenta con ciertas limitaciones ya que al ser basado en fuentes 

secundarias podría haber errores respecto en los diagnósticos o subregistro. La 

comparación con otros países es mínima ya que la prevalencia de las enfermedades 

puede variar en diferentes poblaciones, de este modo ser rara en algunas y más 

frecuente en otras y existen pocos datos a nivel mundial. Por otro lado, la población 

en el país de pacientes con enfermedades raras y huérfanas no está totalmente 

identificada por lo que no es posible llegar a una muestra satisfactoria para aplica 

un cuestionario con datos más fidedignos. Su fortaleza más importante es que da 

una visión más amplia de la realidad de la que se tenía en el Perú respecto a ERH, 

lo que es un gran paso para la salud pública.



64 
 

CAPITULO VI: CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES 

 

6.1. CONCLUSIONES 

• A pesar de que no exista un número considerable de personas afectadas con 

ERH, esta población requiere una adecuada atención, esto implica acceso a 

los servicios de salud y los aspectos en relación a la detección temprana, 

diagnóstico definitivo, tratamiento y rehabilitación (la mayor parte de edad del 

diagnóstico se dio en escolares y adultos jóvenes; del mismo modo según el 

cuestionario la mayoría acudió entre 3 a 5 médicos para llegar a su 

diagnóstico certero y un porcentaje relevante afirmó que les dieron 1 o más 

diagnósticos errados, lo que genera el inicio de un tratamiento errado 

también). 

• La mayoría de pacientes fueron varones, procedentes de Lima y 

pertenecientes a un régimen de salud subsidiado. El diagnóstico más 

frecuente fue tetralogía de Fallot. Las ERH más frecuentes son de origen 

genético como son la hemofilia A/B, osteogénesis imperfecta, fibrosis 

quística, entre otras  

• Un porcentaje importante de pacientes manifiesta que el gasto que implicó 

su diagnóstico y tratamiento es alto y muy alto.  

• Se calcula que aproximadamente el 2.25% del presupuesto total anual de 

FISSAL es asignado a las ERH. 

• La asignación de presupuesto para las ERH resulta insuficiente ya que el 

costo de estas enfermedades es muy elevado, por lo que constituyen un gran 

impacto para la economía del país. 
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6.2. RECOMENDACIONES 

• Se recomienda que la investigación y el estado peruano se centren más en 

el estudio de las ERH con el fin de ampliar la información sobre ellas y 

aumentar la potencia del presente estudio.  

• Se recomienda difundir el conocimiento a la comunidad en general, sobre las 

ERH para actuar al inicio de los síntomas, del mismo modo capacitar a los 

trabajadores de los servicios de salud en todos los niveles de atención, desde 

el primero hasta el más especializado para lograr una atención integral y de 

calidad de estos pacientes. 

• Se recomienda mejorar el sistema de diagnóstico prenatal de enfermedades 

y tamizaje neonatal, para tener una buena prevención primaria de las ERH. 

• Se recomienda incrementar el presupuesto para mejorar la atención de las 

ERH en el Perú 

• Se recomienda mejorar el acceso a los servicios de salud de población más 

vulnerable y trabajar en la cobertura universal en salud en el país. 

• Se recomienda diseñar un programa presupuestal según la directiva vigente 

en el tema de enfermedades raras y/o huérfanas. Cabe precisar que esta 

propuesta ya viene trabajando el MINSA y el MEF 
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ANEXOS 

ANEXO 01: ACTA DE APROBACIÓN DE PROYECTO DE TESIS FIRMADO POR 

ASESOR Y DIRECTOR DE LA TESIS.  
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ANEXO 02: CARTA DE COMPROMISO DEL ASESOR 

  UNIVERSIDAD RICARDO PALMA 

FACULTAD DE MEDICINA HUMANA 

                                          Manuel Huamán Guerrero 

Instituto de Investigaciones de Ciencias Biomédicas 

Oficina de Grados y Títulos 

    Formamos seres para una cultura de paz 

     Carta de Compromiso del Asesor de Tesis 

 

Por la presente acepto el compromiso para desempeñarme como asesor de Tesis de la 

estudiante de Medicina Humana, Srta Grecia Andrea Claussen Portocarrero, de acuerdo a 

los siguientes principios: 

1. Seguir los lineamientos y objetivos establecidos en el Reglamento de Grados y 
Títulos de la Facultad de Medicina Humana, sobre el proyecto de tesis. 

2. Respetar los lineamientos y políticas establecidos por la Facultad de Medicina 
Humana y el INICIB, así como al Jurado de Tesis, designado por ellos. 

3. Propiciar el respeto entre el estudiante, Director de Tesis Asesores y Jurado de 
Tesis. 

4. Considerar seis meses como tiempo máximo para concluir en su totalidad la tesis, 
motivando al estudiante a finalizar y sustentar oportunamente 

5. Cumplir los principios éticos que corresponden a un proyecto de investigación 
científica y con la tesis. 

6. Guiar, supervisar y ayudar en el desarrollo del proyecto de tesis, brindando 
asesoramiento para superar los puntos críticos o no claros. 

7. Revisar el trabajo escrito final del estudiante y que cumplan con la metodología 
establecida 

8. Asesorar al estudiante para la presentación de la defensa de la tesis (sustentación) 
ante el Jurado Examinador. 

9. Atender de manera cordial y respetuosa a los alumnos. 
 

 

Atentamente, 

 

________________________________ 

Dr. Alfonso Gutierrez Aguado 

 

Lima, 30   de Setiembre de 2019 
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ANEXO 03: OFICIO FIRMADO POR EL SECRETARIO ACADÉMICO 

APROBANDO EL PROYECTO DE TESIS  
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ANEXO 04: APROBACIÓN POR EL COMITÉ DE ÉTICA 

 

COMITÉ DE ETICA DE INVESTIGACION 

FACULTAD DE MEDICINA “MANUEL HUAMAN GUERRERO” 

UNIVERSIDAD RICARDO PALMA 

CONSTANCIA 

El Presidente del Comité de Etica de Investigación de la Facultad de Medicina 
de la Universidad Ricardo Palma deja constancia de que el proyecto de 
investigación : 

Título:  “CARACTERÍSTICAS SOCIOECONÓMICAS DE ENFERMEDADES RARAS 
Y HUÉRFANAS EN EL PERÚ, 2019”. 

Investigadora:  

Grecia Andrea Claussen Portocarrero 

Código del Comité: PG-085-2020 

Ha sido revisado y evaluado por los miembros del Comité que presido, 
concluyendo que le corresponde la categoría REVISION EXPEDITA, por un 
período de 1 año. 

El investigador  podrá continuar  con su proyecto de investigación, 
considerando completar el título de su proyecto con el hospital, la ciudad y el 
país donde se realizará el estudio y adjuntar resumen debiendo presentar un 
informe escrito a este Comité al finalizar el mismo. Así mismo, la publicación 
del presente proyecto quedará a  criterio del investigador. 

Lima, 8 de diciembre del  2020 

 

Dra. Sonia Indacochea Cáceda 
Presidente del Comité de Etica de Investigación 
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ANEXO 05: ACTA DE APROBACIÓN DEL BORRADOR DE LA TESIS  
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ANEXO 06: CERTIFICADO DEL CURSO TALLER DE TESIS 
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ANEXO 07: REPORTE DE ORIGINALIDAD DEL TURNITIN 
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ANEXO 08: MATRIZ DE CONSISTENCIA 

PROBLEMA OBJETIVOS HIPÓTESIS VARIABLES 

DISEÑO 

METODO

- 

LÓGICO 

POBLACIÓN 

Y MUESTRA 

TÉCNICAS E 

INSTRUMEN

TOS 

PLAN DE 

ANÁLISIS 

DE 

DATOS 

 

¿Cuáles son 

las 

característic

as 

socioeconó

micas de las 

enfermedad

es raras y 

huérfanas en 

el Perú, 

2019? 

 

General 

Determinar las 

características 

socioeconómicas de las 

enfermedades raras y 

huérfanas en el Perú, 

2019 

 

Específicos 

1 Determinar las 

características 

demográficas de las 

enfermedades raras y 

huérfanas en el Perú. 

 

 

 

 

 

 

No aplica 

para el 

estudio por 

ser 

descriptivo 

 

Característi-

cas 

sociodemo-

gráficas: 

Edad, sexo, 

procedencia 

y régimen. 

 

Aspecto 

económico: 

Presupuesto 

total, 

Ejecución 

presupuestal, 

 

 

 

 

 

 

Observa- 

cional y 

descriptiv

o 

Personas 

afectadas por 

enfermedade

s raras y 

huérfanas en 

el Perú. 

obtenidas de 

una base de 

datos de 

registros 

administrativo

s del sector 

salud. 

Encuesta 

validada por 

A partir de 

una base de 

datos de 

registros 

administrativo

s del sector 

salud y la 

aplicación de 

un 

cuestionario 

validado por 

ORPHANET. 

Para los 

registros 

económicos 

Estadístic

o 

descriptivo 

e 

inferencial. 

Para el 

procesami

ento de la 

base de 

datos se 

utilizó el 

software 

estadístico 

SPSS 

versión 25 
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2 Estimar la asignación 

de recursos para las 

enfermedades raras y 

huérfanas en el Perú. 

 

3 Estimar el impacto 

económico de las 

enfermedades raras y 

huérfanas en el Perú. 

Costo unitario 

 

ORPHANET 

a una 

muestra 

intencional de 

20 personas 

o familiares 

de personas 

afectadas por 

enfermedade

s raras y 

huérfanas 

se hizo una 

revisión del 

presupuesto 

público del 

Ministerio de 

Economía y 

Finanzas. 

Para los 

costos 

unitarios se 

tomó de 

fuentes 

secundarias 

(Medline, 

PubMed, 

Scielo, 

Scopus, Web 

of Science) 

y Microsoft 

Excel. 
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ANEXO 09: INSTRUMENTOS VALIDADOS O FICHA DE RECOLECCION DE 

DATOS: CUESTIONARIO 

ENCUESTA SOBRE LA DEMORA DEL DIAGNÓSTICO PARA ENFERMEDADES RARAS 

 

Buen día, el presente es un cuestionario sobre enfermedades raras y huérfanas realizado por 

EURORDIS. Los resultados servirán para conocer mejor la situación de dichas enfermedades en el 

Perú y de esa manera realizar investigaciones para poder mejorarla. Le agradecemos su tiempo y 

colaboración.  

Cuestionario(s)** completado(s) por:  

El paciente                         Un pariente                              Otro miembro de la asociación 

Otro:………………………………………………… 

** Si varias personas sufren de esta enfermedad en su familia, por favor complete un cuestionario 

por persona. 

 

Día de nacimiento del paciente:  ..../…./…. (día/mes/año)  

Sexo: M                   F 

Cuando la enfermedad se manifestó por primera vez, ¿Cuál era la categoría profesional del 

paciente o de sus padres si los síntomas iniciaron en la niñez?  

Estudiante                     Profesor                    Desempleado                     Farmacéutico                    

Retirado                        Empleado                  Profesión libre                   Gerencia media o superior  

Artesano, comerciante                                  Obrero                                 Otro: ……………………………. 

Cuando la enfermedad se manifestó por primera vez, ¿Dónde vivía el paciente, o sus padres si 

los síntomas iniciaron en la niñez?  

Pueblo                          Ciudad de 1000 a 10 000 habitantes                          Ciudad de 10 000 a 50 000 

habitantes                   Ciudad de 50 000 a 100 000 habitantes                     Ciudad de 100 000 a      

500 000 habitantes                                         Ciudad de más de 500 000 habitantes    

 

¿El diagnóstico era ya conocido al nacer, o dentro de los 3 primeros meses?  

No                     Sí, especifique las circunstancias:  

Otros casos en la familia                          Desórdenes durante el embarazo o al nacer 

Tamizaje neonatal sistemático    

Si es sí, ir directamente a  

1 

2 

7 
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¿Cuáles fueron las primeras manifestaciones de la enfermedad?

Naturaleza de los síntomas Inicio de los síntomas ¿Cuántas veces ocurrieron los 
síntomas antes del 
diagnóstico final? 

 Edad: ………………………  o 
Día: …./…./…. (día/mes/año) 

1 a 5 veces 
  
6 a 20 veces 
Más de 20 veces 
 
Persistentemente 

  
 
Edad: ………………………  o 
Día: …./..../…. (día/mes/año) 

1 a 5 veces 
 
6 a 20 veces 
 
Más de 20 veces 
 
Persistentemente 

  
 
Edad: ………………………  o 
Día: …./…./…. (día/mes/año) 

1 a 5 veces 
 
6 a 20 veces 
 
Más de 20 veces  
 
Persistentemente 

4 
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¿Cuántos doctores consultó entre la primera manifestación y el diagnóstico final? 

1 a 2                           3 a 5                               6 a 10                                    11 a 20                                     

Más de 20: ………...….. 

¿Cuántos tipos de exámenes fueron realizados durante este periodo? 

Ninguno   

Exámenes radiológicos (Ecografía, RMN, tomografía, otro …) 

Exámenes biológicos (de sangre, de orina, punción lumbar, biopsia)  

Exploraciones funcionales (respiratorias, musculares, EEG)  

Test genéticos 

Otros: …………………………………………….. 

En vista de los desórdenes, ¿Le dieron otros diagnósticos antes del de su enfermedad? 

No                        Sí, especifique:  

Diagnóstico ¿Cuándo? ¿Por quién? 

1 Edad: ………………………  o 
Día: …./…./…. (día/mes/año) 

Un especialista (especifique): 
       …………………………… 
 
Un médico general   

2 Edad: ………………………  o 
Día: …./..../…. (día/mes/año) 

Un especialista (especifique): 
       ….…………………… 
 
Un médico general     

3 Edad: ………………………  o 
Día: …./…./…. (día/mes/año) 

Un especialista (especifique): 
       …………………… 
 
Un médico general     

 

Siguiendo estos diagnósticos, ¿Fueron tomados tratamientos?            (Varias respuestas posibles) 

No                    Sí, especifique: 

Tratamiento médico                      Psicológico                      Quirúrgico 

Otros:………………………………………………..  

¿Cuáles fueron las consecuencias de la demora del diagnóstico? 

Ninguna                                Consecuencias físicas                                Consecuencias psiquiátricas  
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Consecuencias intelectuales                     Muerte                                Nacimiento de otro hijo que sufre  

de la misma enfermedad                          Comportamiento familiar no adaptable  

Pérdida de confianza en medicina                               Otra:……………………………………………………………. 

 

 

¿Cuándo fue la posibilidad de una enfermedad rara planteada? 

Edad: ………………………  o    Día: …./..../…. (día/mes/año)  

 ¿Quién planteó esta posibilidad? 

Un médico                         Otro profesional de la salud                    La prensa  

Internet                              Un profesor                               Un paciente con enfermedad rara  

Un pariente cercano                Otro: …………………………………… 

 

¿Cuándo se realizó el diagnóstico final?  

Edad: ………………………  o  Día: …./..../…. (día/mes/año) 

¿Por quién? 

Un especialista (especifique): 

     ………………………………                                                             Un médico general  

¿En qué tipo de exámenes se basó el diagnóstico? 

Clínicos (Revisión del paciente, síntomas, evolución, …)   

Exámenes radiológicos (Ecografía, RMN, tomografía, otro …) 

Exámenes biológicos (de sangre, de orina, punción lumbar, biopsia)  

Exploraciones funcionales (respiratorias, musculares, EEG)   

Test genéticos                 Otros: …………………………………………………. 

¿En qué tipo de instalación se realizó el diagnóstico?  

Privado                 Hospital             Centro especializado                 Otro: ………………………………………... 

¿Cómo encontró esta instalación? 

Recomendación de un médico              Recomendación de otro profesional de salud  

La prensa                  Recomendación de un paciente                   Internet 

Otro: …………………………………………………………….. 

5 

6 
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En relación a su hogar para ese tiempo, ¿Dónde estaba ubicado? 

En la misma ciudad                 En la misma región                      En otra región 

En otro país  

¿Busco una segunda opinión para confirmar el diagnóstico? 

No  

Si, ¿Cuándo?  

Edad del paciente: ………………………  o    Día: …./..../…. (día/mes/año) 

¿Quién le dijo el diagnóstico confirmatorio? 

Un especialista (especifique): 

     ………………………………………….                            Un médico general 

¿Dónde fue dado el diagnóstico confirmatorio? 

Privado              Hospital               Centro especializado             Otro: ……………………………. 

¿Buscar el diagnóstico le requirió un gasto personal? 

No                  Poco               Moderado             Alto             Muy alto 

¿Piensa que la demora del diagnóstico depende del nivel de gasto personal? 

De ninguna manera                 Un poco                Parcialmente              Sí, primariamente 

¿El saber el diagnóstico lo llevó a mudarse? 

No               Sí:  

Dentro de la misma región              A otra área              A otro país 

 

¿Quién le anunció el diagnóstico? 

Un médico                    Un especialista               Un laboratorista                    Un genetista 

Otro:……………………………………………… 

¿Cómo? 

Oralmente en consulta                    Oralmente, en otro lado (corredor, …) 

Por teléfono                     De manera escrita con explicaciones                       De manera escrita sin  

Explicaciones                    Otro:………………………………………………………………. 

¿El anuncio del diagnóstico fue acompañado de soporte psicológico? 

No                          Sí, especifique por quien:   

7 

8 
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Por un médico general                 Por un especialista                       Por un psicólogo 

Por un miembro de la asociación                                    Otro: ………………………………………………………… 

¿Este soporte debería ser sistemáticamente ofrecido? 

No                            Sí 

¿Recibió información completa sobre su enfermedad?                           (Varias respuestas posibles) 

No               Sí, especifique por quien:  

Por un médico general                Por un especialista                   Por un genetista 

Por un miembro de la asociación                              Otro: ………………………………………………………………. 

¿Esta información debería ser sistemáticamente provista en ese tiempo? 

No                       Sí 

Globalmente, las condiciones en las que el diagnóstico fue anunciado, le parece: 

Bien adaptado                 Aceptable            Pobre              Inaceptable 

 

¿La naturaleza de la enfermedad fue identificada?  

No                  Sí:  

No heredada (nueva mutación o caso aislado)  

Transmitida con posibles otros portadores en la familia (gen recesivo) 

 Transmitida con posibles otras personas sufriendo esa enfermedad en la familia (gen dominante) 

¿Cuándo?  

Edad del paciente: ………………………  o         Día: …./..../…. (día/mes/año) 

Seguido al diagnóstico de la enfermedad, ¿Obtuvo aviso genético? 

No                   Sí 

¿Una vez diagnosticado, contactó otros miembros de su familia para informarles de la 

naturaleza genética de la enfermedad?                                                       (Varias respuestas posibles) 

No                      Sí, especifique a quienes: 

Padres                Hermanos (as)                  Abuelos, nietos                  Tíos (as), primos (as) 

Pariente más lejano   

¿Fue ese paso sugerido por los doctores o profesionales de salud? 

No                Sí, especifique en que ocasión: 

9 
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Durante el diagnóstico                  Durante el consejo genético           Después 

¿Este paso llevó a más diagnósticos entre otros miembros de su familia? 

No               Sí, especifique                                                                                         Conexión familiar 

Sufre la enfermedad y ya tiene síntomas                  ………………………………………………………………….. 

Sufre la enfermedad, pero todavía no tiene síntomas              …………………………………………………. 

No sufre la enfermedad, pero es responsable de transmitirla          ………………………………………… 

 

 

GRACIAS POR SU COLABORACIÓN 

 

 


