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RESUMEN

Objetivo: Describir las caracteristicas socioecondmicas de las enfermedades raras y

huérfanas en el Peru, 2019.

Materiales y métodos: Disefio observacional descriptivo. Se obtuvo la informacién a
partir de registros administrativos del FISSAL y se tom6 una muestra intencional de 20
pacientes para realizar el cuestionario sobre ERH. Para los registros econémicos se
hizo una revision del presupuesto publico del MEF. El andlisis de datos fue descriptivo

e inferencial.

Resultados:

Del registro de FISSAL: Se encontré 454 pacientes con un total de 49 enfermedades
raras y/o huérfanas, de estos, los grupos de edades mas representativos fueron los
escolares y adultos jovenes (18% cada uno) y el diagnostico mas frecuente fue la
Tetralogia de Fallot (22%).

Del cuestionario de ERH: Se reporta una mediana de 7 meses en la demora del
diagndstico y se visitd entre 3 y 5 médicos. Asimismo, el 30% consider6 que le generd
un gasto entre alto y muy alto.

Del registro del MEF: Tomando en cuenta que en el afio 2017 se destind 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 afio 2018 la cifra mas 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 poblacion con ERH en el Perd no es numerosa; sin embargo,
requiere una mayor atencion para el acceso a los servicios de salud, asi como una

mayor asignacion presupuestal.

Palabras clave: Enfermedades raras, factores socioecondmicos, economia, Peru.



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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INTRODUCCION

El concepto de “enfermedades raras” fue acufiado por primera vez por un grupo de
patélogos quienes notaron que enfermedades, de diversa indole, eran poco
comunes, pero tenian la particularidad de poseer problemas para ser reconocidas y

para su manejo.*

Las enfermedades raras (ER) y/o huérfanas significan un desafio para el &mbito 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 tema?
hasta el marco legal de cada pais a nivel mundial. Han sido durante un largo tiempo
un tema al cual no se le prestaba mucha atencion globalmente, esto ha dado un giro
muy amplio para su mejora en los Ultimos 40 afios.® Su propia denominacién de
‘raras” nos hace suponer que constituyen enfermedades de baja frecuencia, idea
gue cambia al evaluarlas a todas en conjunto, ya que se calcula un aproximado de
7000 enfermedades raras para las cuales la Organizacién Mundial de la salud
(OMS) afirma que afectan alrededor del 7% de la poblacion mundial bajo la
definicion de una prevalencia menor a 0.65% o0 1%* (lo que hace calcular que desde
350 millones de personas hasta cerca de 500 millones en todo el mundo estan
afectadas con un total de entre 5 a 7 millones de enfermedades raras, sin contar la
probable gran cantidad de casos desconocidos).®%7 El (ltimo andlisis, basado en
datos epidemiolégicos de Orphanet, mostré que la prevalencia de ERH es 3.5%-
5.9% de la poblacién mundial lo que equivale a 300 millones de personas afectadas,
gue si bien es una cantidad menor a la estimada por la OMS, no le resta importancia
al tema.® También en la literatura se afirma que la gran mayoria (80%) tiene un
origen genético,*° y el resto se distribuyen entre enfermedades infecciosas,
oncolégicas, degenerativas o adquiridas durante la gestacion.® La definiciéon de una
ER varia en cifras de acuerdo a cada pais o continente; de este modo, en
Latinoameérica se puede notar que su definicion es menos exacta a comparacion de

la Unién Europea o Estados Unidos.

En el Pert 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 situacion de
pobreza.l® En el afio 2011 se aprueba la Ley N° 29698, la cual declara de interés
nacional y preferente atencién el tratamiento de personas que padecen de
Enfermedades Raras y/o Huérfanas. Tres afios después, se obtuvo un listado de
ER, agrupandolas en 4 categorias: 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 investigacion, es una
odisea.'! Este camino inicia con los primeros sintomas presentados por el paciente,
en este punto se puede sensibilizar a la comunidad sobre estas enfermedades, cual
es su edad de aparicion y las actividades que se realizan para iniciar su diagnostico.
Para diagnosticar una patologia se debe primero sospechar que se trate de ella, lo
cual es un problema muy comun en estos casos pues los pacientes seran referidos
a muchos especialistas sin obtener respuestas y asi va empeorando su situacion;
por este motivo, se debe incidir desde el primer nivel de atencion en mejoras como
empatia, aptitudes y competencias para el diagndéstico precoz, buen manejo y
seguimiento del paciente, asi como también comunicacion e investigacion sobre la
patologia. En el segundo nivel de atencion, es decir hospitales locales y regionales,
se espera béasicamente lo mismo y en los institutos de salud que sean
especializados y centros de investigacion debe procurarse la realizacion de
protocolos y algoritmos de diagnéstico y referencia de estas enfermedades, hacer
mayor uso de la tecnologia, proporcionar mayor acceso a las pruebas de
diagnéstico y tratamientos basados en evidencia. Por ultimo, pero igual de
importante es contar con centros de referencia de rehabilitacion especializados en
enfermedades raras ya que estos pacientes tienen una calidad de vida menor que
la poblacién en general y algunos de ellos presentaran discapacidades importantes,
por ello un rehabilitador que les proponga técnicas de mejora personalizadas es
indispensable. Se debe asegurar que todo este modelo de atencion llegue hasta

areas 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 diagndstico certero
en muchos casos, considerando que no sabemos cuantos pacientes con alguna ER
fallecieron y la causa de defuncién fue catalogada de otra forma.!?

El gran problema es que no existen datos epidemiolégicos confiables sobre la
prevalencia e incidencia en las poblaciones nacionales y mundiales para apoyar

intervenciones de salud publica.t3

El objetivo de este estudio es determinar las caracteristicas socioeconémicas de las
enfermedades raras y huérfanas en el Peru; asi como también las caracteristicas
demograficas, estimar la asignacién de recursos y el impacto econémico de estas

enfermedades en el pais.
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CAPITULO |: PROBLEMA DE INVESTIGACION

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 atencién globalmente, esto ha dado un giro muy
amplio para su mejora en los Gltimos 40 afios.? La investigacion relacionada a estas
enfermedades se ha realizado en muchos paises por separado, siendo los mayores
avances descritos por Estado Unidos de América (USA) y la Union Europea pero
desafortunadamente alin no son suficientes, ya que los principales problemas que
acarrean estas enfermedades, como son la ausencia de formas de prevencion, la
demora en su diagnéstico, el empobrecimiento de las familias con un paciente
afectado por una ER, la discriminacion, discapacidad, dafio psicolégico y mala
calidad de vida para estos pacientes, la carga social que se genera, la falta de
tratamientos especificos o alternativos para las enfermedades y la poca
investigacion por falta de financiamiento; contintdan lejos de ser resueltos hasta la

fecha.?

La OMS define una ER cuando éstas tienen una prevalencia menor a 0.65% o 1%*
y se conocia que alrededor del 7% de la poblacion esta afectada (lo que significa
gue desde 350 millones de personas hasta cerca de 500 millones en todo el mundo
estan afectadas, sin contar la probable gran cantidad de casos desconocidos).357
El dltimo andlisis, basado en datos epidemiolégicos de Orphanet, mostré que la
prevalencia de ERH es 3.5%-5.9% de la poblacion mundial lo que equivale a 300
millones de personas afectadas.® En USA se define como ER a aquella enfermedad
gue afecta a una cantidad inferior de 200 000 adultos en total, lo que se traduce en
que un 9 a 12% de su poblacién es afectada por alguna ER.2 Para la Unién Europea,
en cambio, afectan hasta 5 personas en 10 000 y la definicion incluye que debe ser
potencialmente mortal, cronicamente debilitante o inadecuadamente tratada y aun
MAas que no tenga un tratamiento curativo especifico. Alrededor de 6-8% de la

poblacién Europea esta afectada.4°
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En Latinoamérica, las cifras son menos exactas pero hay indicios que nos pueden
dar una idea de la situacion en la que nos encontramos, por ejemplo Carrera y col.
elaboraron una comparacion entre 4 paises: Peru, Colombia, Chile y Brasil respecto
a las ER de la que obtienen que solo Colombia tenia 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 autdbnomo para estas enfermedades con capacidad de generar rentabilidad,

fondo del cual carecen los demas paises.'6

En Chile existe la ley Ricarte Soto, la cual financia el 100% del diagndstico y
tratamiento de 11 enfermedades de alto costo, en Uruguay en el afio 1980 creo el
Fondo Nacional de Recursos para otorgar cobertura universal a las enfermedades
baja prevalencia,’® en Cuba el aporte que tienen hacia las ER son constantes
intervenciones nutricionales a los nifios con estas enfermedades para mejorar su
calidad de vida y en un trabajo realizado por Geroy y col. demuestra que si es el
caso gue se presente desnutricion (que en ningun caso llegé a ser grave) en un nifio

con ER no es por habitos alimentarios inadecuados.'’

En el Pert 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 situacién de
pobreza.l® En el afio 2011 se aprueba la Ley N° 29698, la cual declara de interés
nacional y preferente atencién el tratamiento de personas que padecen de
Enfermedades Raras y/o Huérfanas. Tres afios después, empleando la metodologia
propuesta por van de Berg se evalud, para cada enfermedad, diversos parametros
de la que se obtuvo un listado de ER el 21 de febrero del 2014, con Resoluciéon
Ministerial N° 151-2014/MINSA y agrupados en 4 categorias: Muy alta prioridad, alta
prioridad, baja prioridad y muy baja prioridad. La Comisién Sectorial recomend¢ el
financiamiento al primer grupo para empezar. Esto significO una mejora en nuestro
pais ya que se identificaron 399 enfermedades, medicamentos huérfanos para las
enfermedades de muy alta prioridad, ademas estableci6 una metodologia para

priorizar las ER y orient6 a un gasto publico eficiente.’® Como ya se menciond las
14



ER representan del 5-7% de la poblacién mundial lo que en nuestro pais significaria
1,5 a 2 millones de personas afectadas. La Facultad de Medicina Humana de la
Universidad de San Martin de Porres hace 18 afios cre6 el Centro de Genética y
Biologia Molecular en el que se realiza investigacion y diagnostico de enfermedades
incluyendo las raras, en conjunto con hospitales nacionales e instituciones

internacionales.®

Aproximadamente 4000 ER no tienen tratamiento curativo,® lo que se refleja en que
las enfermedades mas 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® Haciendo la evaluacion individual, se obtiene que menos del 10%
de pacientes con una ER recibe un tratamiento especifico para su enfermedad.?°
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 indicé que Alemania cuenta con casi la totalidad de los medicamentos
autorizados y se usan continuamente mientras que en otros paises llegan a tener

solo un 27% de ellos.1#

El principal problema de los medicamentos que son ya comercializados es que
representan un costo anual excesivo, es mas, “los 5 farmacos mas caros del mundo”
son medicamentos para enfermedades ultra-raras (que segun el Reino Unido aplica
para enfermedades con prevalencia menor de 1 por 50 000 personas 0 mas
actualmente una enfermedad que afecta menos de 100 pacientes en Inglaterra).?!:22
La OMS considera “ultra-huérfana” a enfermedades con una frecuencia menor de
6,5 a 10 en 10 000 personas.??

Actualmente no se conoce a ciencia cierta el impacto y la morbimortalidad de las
enfermedades huérfanas, por el subregistro debido a la falta de diagndstico certero
en muchos casos, considerando que no sabemos cuantos pacientes con alguna ER

fallecieron y la causa de defuncion fue catalogada de otra forma.!?
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En Europa y Canada se celebro por primera vez el “dia de las enfermedades raras”
en el 2008 y desde entonces se las conmemora el ultimo dia de febrero de cada

afio.® En el Per(l también conmemoramos ese dia a partir del afio 2011.

1.2. FORMULACION DEL PROBLEMA
¢, Cudles son las caracteristicas socioeconémicas de las enfermedades raras y

huérfanas en el Perud, 2019?

1.3. JUSTIFICACION DE LA INVESTIGACION

“‘Las enfermedades con menor frecuencia son de especial interés en nuestros
tiempos”, asi fue afirmado por Oyola en el Boletin Epidemiologico de Lima en el afio
2013.23 Las enfermedades raras constituyen en la actualidad un problema de salud
publica en el Perd, 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 nifios, pero la mayor prevalencia es en los adultos ya que se estima
que el 30% de los nifios fallece antes de los 5 afios y 35% representan las muertes
antes del afio de edad. Debido a su compleja atencion integral, los que sobreviven
estan destinados a vivir con algun grado de discapacidad y dependencia lo que
conlleva a discriminacion, por lo que estos pacientes se aislan y disminuyen sus
oportunidades de desarrollo personal en todos los ambitos. El impacto que causan

es mundial y hasta se cree que es mayor que el del cancer y SIDA juntos.®

Ante esto, como primer paso es basico hallar su diagnéstico etiolégico temprano
para un buen manejo, ademas para la prevencion de ocurrencia y complicaciones,
aunque desafortunadamente para el bajo porcentaje de enfermedades raras que
cuentan con un tratamiento, este tratamiento es muy costoso. Aun peor, el gasto
gque 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
diagnéstico, el cuidado y atenciones que necesitan los pacientes, el no poder ser
productivos economicamente si tienen alguna discapacidad; por mencionar solo
algunos puntos de ese proceso, la investigacion sobre el tema también genera

16



gastos al pais y el hecho de plantear nuevas intervenciones para mejorar alguin
ambito, de igual modo. Esto nos hace pensar en que el estado y las familias de
estos pacientes deberian 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 varian de acuerdo a la poblacién que se estudie ya que puede ser rara
en un lugar pero no asi en otro, por lo que es bueno tener informacion acertada y
actualizada en nuestro pais.” Actualmente no hay datos de prevalencia e incidencia

confiables en poblaciones nacionales para apoyar intervenciones de salud publica.

Es por todo esto que se decide realizar este estudio, con el objetivo de determinar
las caracteristicas socioecondmicas de las enfermedades raras y/o huérfanas en el
Perd, ademas permitira estimar la asignacién de recursos para ellas y su impacto

econdmico.

Por altimo, se espera que el desarrollo del estudio y sus resultados sirvan de base
y guia para mas investigaciones afines en nuestro pais, con el fin principal de
mejorar la salud y calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras y

huérfanas en el Peru.

1.4. DELIMITACION DEL PROBLEMA:

Descripcién de la realidad peruana sobre enfermedades raras y huérfanas hasta el
2019 en el Pert en base a registros del sector salud ademas de una encuesta
realizada a una muestra intencional de 20 pacientes y el aspecto de la descripcion
econOmica se realizara a partir del presupuesto publico del Ministerio de Economia

y Finanzas.

El presente trabajo de investigacion se encuentra en la décima novena prioridad
nacional de investigacion en salud en el Perd 2016-2021 denominada “Politicas y

gestion en salud”.
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1.5. OBJETIVOS DE LA INVESTIGACION
1.5.1 General

e Determinar las caracteristicas socioeconémicas de las enfermedades raras

y huérfanas en el Peru, 2019.

1.5.2 Especifico

e Determinar las caracteristicas demograficas de las enfermedades raras y
huérfanas en el Peru.

e Estimar las caracteristicas de la atencidbn médica de las personas afectadas
con enfermedades raras y huérfanas
e Estimar la asignaciéon de recursos para las enfermedades raras y huérfanas

en el Pera.
e Estimar el impacto econémico de las enfermedades raras y huérfanas en el

Peru.
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CAPITULO II: MARCO TEORICO

2.1. ANTECEDENTES DE LA INVESTIGACION

2.1.1 Antecedentes Internacionales

Julio César Martinez y Sandra Patricia Misnaza'? en su articulo 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 mostro un ascenso desigual.

Andreja Detic ek et al.}* evaluaron el acceso a medicamentos en su estudio llamado
“Patient Access to Medicines for Rare Diseases in European Countries” (Eslovenia,
2018), en ese articulo obtienen que del 2005 al 2014, 125 medicamentos se
autorizaron pero 112 se encontraron en su busqueda, de estos, en Alemania el 90%
estaba disponible, ademas de que el tiempo transcurrido entre su autorizacién y su
disponibilidad era la menor (3 meses). En los demas paises estas cifras varian
mucho, de este modo, los mas perjudicados fueron paises 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 afios para

SuU uso.

Michael Schlander et al. 2! con el objetivo de realizar una revisiéon de los estudios
recientes sobre el tema, realizaron el articulo titulado “Budgetary Impact and Cost
Drivers of Drugs for Rare and Ultrarare Diseases” (Alemania, 2018) y obtuvieron

gue el gasto anual per capita de productos médicos huérfanos varia de €1,32 entre
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Latviay €16 en Francia, ademas el costo de tratamiento anual por paciente va de
€27 811y €1 647 627 en Alemania. Por otro lado, el analisis muestra que la
prevalencia tiene una relacion inversa con el costo de tratamiento, segun este
modelo, el hecho de que la prevalencia se duplique lleva a disminuir en 43% el costo

anual.

Auvin et al.'® en su articulo “The Problem of Rarity: Estimation of Prevalence in Rare
Disease” (Francia, 2018), buscan establecer una nueva metodologia para estimar
la prevalencia de las enfermedades raras utilizando la incidencia actual y lo hicieron
en base a una enfermedad como ejemplo, el sindrome de Dravet. Como resultados
obtuvieron que en los nifios la prevalencia diagnosticada en campo coincidia 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 tecnologia, difusion y definiciones diagnésticas usadas mas
ampliamente, asi que estos factores se deben incluir en el célculo para hacerlo mas
exacto. Es un dato importante porque sin una clara incidencia y prevalencia, se
vuelve complicado desarrollar investigacion y programas para medicamentos en

estos casos.

Luisa Ruiz Salas?* en su investigacion titulada “Garantia de la calidad en salud en
las enfermedades huérfanas de la poblaciéon colombiana en los ultimos 10 afos”
(Colombia, 2017) analiza los vacios que existen en la garantia de calidad en
atencién de enfermedades huérfanas en su pais y obtiene que estas enfermedades
no cuentan con una atencion integral ya que sus tratamientos no son incluidos en el

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

Safiyya et al?® en su revision titulada “Review of 11 national policies for rare diseases
in the context of key patient needs” (USA, 2017), analizan el panorama de politicas

de enfermedades raras en 11 paises: Alemania, Francia, Reino Unido, Canada,
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Bulgaria, Turquia, Argentina, México, Brasil, China y Taiwan. La evaluacion fue de
acuerdo a las necesidades clave del paciente en 5 dimensiones: Mejorar la
coordinacion de atencion, recursos de diagnostico, acceso a tratamientos,
conciencia y apoyo del paciente, y promocién de investigacion innovadora. Los
resultados resaltan la participaciébn comunitaria para mejoras respecto a legislacion
y programas de ayuda; por otro lado, notan que a pesar de que los planes
nacionales son una importante guia en estos casos, su implementacion es muy

desigual en cada pais.

Lopera-Medina?® en su articulo “Utilizacion de servicios de salud por enfermedades
catastroficas o de alto costo en Antioquia” (Colombia, 2017) busca analizar y
presentar las caracteristicas de la utilizacion de servicios de salud por
enfermedades de alto costo (entre las que estan incluidas las enfermedades
huérfanas). Obtuvo que el 16 % de la utilizacioén de servicios se dirigié a pacientes
con enfermedades de alto costo, de las cuales las mas frecuentes fueron de
pacientes con enfermedad renal cronica, enfermedades huérfanas y epilepsia,

ademas que predomind la atencién por medicina general.

Xiao-Xiong Xin, Xiao-Dong Guan y Lu-Wen Shi®® buscaron obtener
recomendaciones politicas para el mecanismo de seguridad de enfermedades raras
en su pais y asi incidir en la pobreza que es causada por ellas en su investigacion
llamada “Catastrophic expenditure and impoverishment of patients affected by 7 rare
diseases in China” (China, 2016). Obtuvieron 2 resultados: EI mayor gasto fue
equivalente al ingreso monetario de 69,34 afios que tendria un residente urbano
(afirmacién que afecta con mas fuerza a las areas rurales) y que las enfermedades
raras podrian conducir a casi 4,6 millones de personas en la pobreza a escala

nacional.
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Dacia Malambo-Garcia et al.?’ realizaron la investigacion 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 algun diagnéstico Q (forma en que
se identifica a las enfermedades huérfanas en el CIE10). De ellos, 391 personas
tuvieron impresion diagnostica de enfermedad huérfana de origen genético (con 75
impresiones diagnosticas distintas, siendo las mas frecuentes las malformaciones y

deformidades congénitas del sistema osteomuscular).

Carlos-Rivera et al®®, con el objetivo de determinar el impacto econémico que
causaron la hemofilia A y la hemofilia B en México durante el afio 2011 (México,
2016), realizaron estimaciones de los costos directos que acarrean, como son el
diagnéstico, monitoreo o seguimiento, atencion de eventos hemorragicos y
consumo de factores hemostaticos; y de los indirectos representado por el
ausentismo laboral asociado al padecimiento que se dan por estas patologias.
Obtuvieron que la inversion realizada en factores hemostaticos es la fuente principal
de costo: 68.6% (hemofilia A) y 74.3% (hemofilia B). La segunda fuente de costo
mas relevante fue la atencion de los eventos hemorragicos. Del mismo modo
calcularon el costo unitario anual por cada paciente con hemofilia A y B siendo
$216,328 y $ 174,734 respectivamente.

Huete Garcia?® buscé identificar las necesidades socio-sanitarias de la poblacion
con enfermedades raras que van a las oficinas de farmacia en su pais mediante una
encuesta para publicarlo en su articulo “Necesidades socio-sanitarias de la
poblacién con enfermedades raras que acude a las oficinas de farmacia en Espana”
(Espafa, 2015). Los resultados fueron que estos pacientes adquieren ademas de
medicamentos, diferentes servicios como de orientacion, asesoramiento e
informacion, ademas 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 al®® 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 atenciéon ambulatoria del lupus
eritematoso sistémico (LES) en Colombia. Contrastes y comparaciones con otras
poblaciones” (Colombia, 2015). Realizaron una aproximacion de prevalencia en 100
pacientes diagnosticados con LES y analizaron los datos por medio de un analisis
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 pais.

2.1.2 Antecedentes Nacionales

Lizaraso y Fuijita'® en su texto editorial “Enfermedades raras o huérfanas, en Peru
mas huérfanas que raras” (Peru, 2018) muestran de manera fehaciente la realidad
de las ERH en el pais, el sufrimiento por el que pasa la persona afectada con una
ERH y sus familiares, ademas del costo que significa todo el proceso y las carencias
del sistema de salud ya sea en la formacion médica y diagnostica 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
gue las ERH tendrian mas atencién por parte del sistema de salud, serian posible
de realizar y mejorar la situacion de los afectados, porque como los mismos autores
afirman en la redaccion citada: “El mas de millén y medio de ciudadanos con ERH

y sus familias se lo merecen”

Heinner Guio et al*' en su articulo “Genetics and genomics in Peru: Clinical and
research perspective” (Perl, 2018) realizan una revisibn completa genética y
gendmica en nuestro pais, desde los servicios de salud al respecto, hasta la
genética en cancer, 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 Brefia del 2014 al 2018, lo que facilita mas data sobre las ERH ya que
varias de ellas son enfermedades genéticas. En conclusion, remarcan que el Peru
esta trabajando en el tema de genética y gendmica a pesar de la falta de inversion

nacional.
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Abarca et al*? en su articulo “Factor de riesgo en las enfermedades genéticas” (Peru,
2018) se trazan el objetivo de identificar los principales factores de riesgo para las
enfermedades genéticas, de las cuales, la mayoria 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 aun con un sistema eficiente ni politicas para el
diagnéstico de estas condiciones. Concluyen que identificar los factores de riesgo
para estas enfermedades jugaria un papel importante en su prevencion; sin
embargo, para lograr este fin se necesita implementar un sistema de salud mas
evocado a las enfermedades genéticas y también se debe educar en genética a los

profesionales de salud y poblacion en general.

Hernandez, Rubilar y Pisfil>3 en su carta al editor “Financiamiento de enfermedades
raras o huérfanas: una tarea pendiente” (Peru, 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 canceres mas comunes y la insuficiencia renal cronica,
dejando poco atendidas a las ERH. Hacen notar también que, dentro de esta pobre
atencion 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 TEORICAS

La OMS define como enfermedades raras a aquellas que tienen una prevalencia
menor a 0,65% o 1%,* aunque esta definicién varie entre una parte del mundo y
otra, segun se adapte a sus realidades. Son enfermedades con altas tasas de
mortalidad con una mayor prevalencia en los adultos ya que 30% de los nifios fallece

antes de los 5 afios y 35% representan las muertes antes del afio de edad.®
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El uso de los términos “enfermedades raras” y “enfermedades huérfanas”
indiscriminadamente se da en la mayoria de casos, aunque hay algunos autores
que afirman que las enfermedades huérfanas son un grupo mas grande que
contienen a las raras. Para no causar confusion, en base a esto un estudio encontré
que en la literatura se uso “enfermedad rara” 6 veces mas, por lo que se prefiere

esta terminologia para referirse a estas enfermedades.3

La epidemiologia mejor conocida de las ER es la de los canceres raros, que son un
alto porcentaje (24%) de todos los canceres, la supervivencia para estos pacientes
es de aproximadamente 49% pero no hay mejoras al respecto Ultimamente. Se
consideran asi a aquellos con una tasa de incidencia menor de 6 por 100 000 anual

en la poblacion europea.®®

Un concepto importante a conocer en este a&mbito es el de enfermedad desatendida,
que son aquellas, o exclusivas de los paises en desarrollo, o que estan presentes
en paises ricos y pobres, pero mayormente en los pobres, por lo que la investigacion

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

PREVENCION

El tema de la prevencién es muy importante ya que, de ser aplicado en su totalidad,
evitaria los costos de todo el proceso de una enfermedad a partir del diagnostico.
Actualmente, ya sea médicos generales o especialistas no estan capacitados en
ningun nivel de prevencion respecto a las ER, por lo que determinar factores de
riesgo, asi como la prevencion primaria parecen objetivos muy lejanos de lograr.
Para este efecto,3® los recién nacidos son una poblacién importante en quienes
incidir respecto a este tema ya que 2-3% de ellos presentan un defecto congénito o
sindrome malformativo que es evidente al nacer, por lo que el modelo de atencidn
pediatrico es el mejor evocado a estos pacientes®. Una accién oportuna seria la
realizacion 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 espectrometria de masas en
tandem, pero en América Latina el desarrollo es lento, en donde Cuba, Costa Rica,
Chile y Uruguay poseen programas mas desarrollados pero implementados desde
hace 20 a 30 afios. Al poner en una balanza el costo social y econémico 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 politica de salud publica.
De este modo puede llegar a ser el pilar de la medicina preventiva, claro esta que

cada pais debe priorizar las enfermedades que mejor se adecten a él.%’

El diagnéstico prenatal también puede ser parte de la solucion, se requiere su
evaluacion asi se trate de alguna enfermedad que no cuente con un tratamiento
prenatal, ya que prepara al equipo para recibir al neonato con una condicién que lo
podria poner en riesgo de no estar preparados, de este modo se asegura su
bienestar al maximo posible. La evaluacién se realiza mediante ecografia y
resonancia magnética nuclear si fuera necesaria, en los casos en que la ecografia
no permita detectar una patologia en su totalidad, probablemente siendo esta una
ER. La primera ecografia requerida es la del primer trimestre, entre las 11-14
semanas de gestacion pues evalla la anatomia fetal y los marcadores de algun
defecto cromosdémico, la siguiente ecografia es entre las 20 a 24 semanas, la cual
es llamada morfolégica porque es la de eleccion para detectar malformaciones
fetales y también de los anexos ovulares. La evaluacion no imagenologica
constituye el estudio cromosémico mediante biopsia corial (11-16 semanas) o
amniocentesis (16 semanas en adelante), el ADN libre en sangre materna también
es una opcién. Alguno de estos examenes se realiza de existir dudas en la condicién
del feto. Luego, lo principal es guiar a los padres y la familia respecto a la
enfermedad de su hijo, ademas educarlos para obtener los mejores resultados
posibles.?® También es necesario brindar orientacién genética y evaluar a los
familiares para prevenir mas casos al identificar portadores sanos y realizar
planificacion familiar.1® Por falta de dicha evaluacién es que existen familias en las
gue puede haber mas de un afectado por una enfermedad genética, por ende, se
multiplica su pesar.®

26



El siguiente escalon es la prevencion 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 aparicion de los sintomas, pero esta idea también se vuelve

lejana por los obstaculos, ya comentados, que existen.3¢

DIAGNOSTICO

Constituye uno de los mayores retos en el caso de las ER ya que implica mdltiples
variables negativas en el ambito de la salud. Los primeros (y principales) afectados
son los pacientes y sus familiares quienes ademas de padecer los sintomas sufren
en espera de un diagndéstico durante muchos afios habiendo, en la gran mayoria de
casos, pasado consulta mas de una vez sin obtener respuesta (en un estudio, por
ejemplo, para evaluar este parametro en la deficiencia de alfa 1 antitripsina se
reportd una demora de diagndéstico de entre 7 y 8 afios),? al 30% de pacientes, en
otro estudio sobre ER, le tom6 entre 5 y 10 afios en promedio para ser
diagnosticados mientras que un 20% requirié ser atendido por mas de 10 médicos,®
asi como también se pueden observar en otras investigaciones que el 40% de las
familias percibe que la enfermedad podria haber sido diagnosticada mas
precozmente y con menor cantidad de consultas.® El estar enterado de la
enfermedad que se padece o algun miembro de su familia, va mas all4 de solamente
recibir tratamiento y cuidados, es tener una explicacion a las dolencias y salir de la
duda permanente en la que viven,!® lo cual favorece su salud mental, &mbito que
esta practicamente olvidado. Si fuera el caso que se llegue a un diagnostico luego
de todo este tiempo, la probabilidad de que la enfermedad haya evolucionado tanto
gue el prondstico aun con tratamiento no sea bueno, es alta, pues la lesion es
mayor, hay presentes mas comorbilidades y probablemente mayor discapacidad,
también se dan los casos en los que aun no existe un tratamiento oportuno para la
enfermedad por lo que no reciben un cuidado adecuado o el caso que el tratamiento
especifico sea extremadamente caro, entonces no lo pueden adquirir y asi su

calidad de vida disminuye sustancialmente. La parte familiar es igual de importante
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ya que la mayoria de pacientes con ER dependen de un apoyo gran parte del dia
para diferentes actividades, lo que ocasiona que algun miembro de la familia, al
dedicar su tiempo al cuidado del paciente, no pueda ser productivo econémicamente
y esto sumado al propio costo de la atencién y posibles tratamientos, empobrece a
la familia, sin hablar de los sacrificios que hacen los familiares en su vida personal.®
La afeccion psicologica 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 sintomas como exagerados, de esta

manera el diagndstico sigue pasando desapercibido.®

Por otro lado, para los médicos también representa una dificultad, en ellos es
comprensible que carezcan de conocimientos y experiencia sobre una enfermedad
gue probablemente nunca han visto a lo largo de sus carreras o que alguna (o
ninguna) vez escucharon hablar durante su formacion 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 lejania de los centros especializados en alguna o
varias ER, ya que al no ser muchos, estan muy dispersos y no son accesibles para

toda la poblacion?.

TRATAMIENTO

Una lista completa y actualizada de los medicamentos huérfanos mas los que adn
estan 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 Comision 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 desafios se incrementan notoriamente
si el medicamento en cuestion es para tratar una ER por sus grandes limitaciones,3°
el tiempo es uno de ellos ya que al recorrer todas las fases que requiere desarrollar

un medicamento se llega hasta 10 afos.®

Los medicamentos deben cumplir con los criterios para la designacion de
medicamento huérfano en la Unién Europea para ser denominados huérfanos.*® Los

criterios son los siguientes:

e Destinado al diagnéstico, prevencibn o tratamiento de condiciones
amenazantes para la vida o cronicamente debilitantes que afectan a no mas
de cinco de cada 10 000 personas en la Comunidad Europea cuando la
solicitud se realiza (Criterio de prevalencia) o,

e Destinado al diagndstico, prevencion o tratamiento de condiciones
amenazantes para la vida o cronicamente debilitantes y que sin incentivos es
improbable que la comercializacion del medicamento en la Comunidad
Europea genere suficiente retorno para justificar la inversion necesaria
(Criterio de insuficiente retorno de la inversion) vy,

e Que no exista un meétodo satisfactorio de diagnéstico, prevencion o
tratamiento de la condicion en cuestion 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 condiciébn (Criterio de beneficio

significativo).

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

En 1983 se firmo6 en USA el Acta de Medicamentos Huérfanos (Orphan Drug Act),
gue otorga exclusividad e incentivos a las compafias que inviertan en el desarrollo
de programas para medicamentos orientados a ER, esta ley se convirtié en un
modelo para otros paises.*>#! Los incentivos incluyen exclusividad, asesoramiento

cientifico y reduccion de las tasas para obtener autorizacion por parte de la Agencia
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Europea del Medicamento (EMA).2° La exclusividad por, ya sea 5 afios en Australia,
7 en USA o 10 en Japon y la Union Europea mantiene a las compaiiias
farmacéuticas desarrollando los medicamentos para ER, de otra forma esto no seria
posible.*! Aun asi la mayor parte de enfermedades genéticas raras aln permanecen
sin tener un tratamiento especifico.#? El problema radica en que las compaiiias
farmacéuticas intentan recuperar toda su inversion 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 Unién Europea y USA se unieran, los resultados con
respecto a los medicamentos huérfanos serian muy buenos, con mayor cantidad de
estos medicamentos disponibles en ambas partes del mundo, aunque esto

representa un gran reto.*?

Una forma de tratamiento que no estd basada en medicamentos es la terapia
génica, la cual es especificamente util si se trata de enfermedades raras
monogénicas ya que el gen defectuoso puede ser directamente modificado.** Por
supuesto que hay nuevas mutaciones y genes que no han sido aln descritos, y que
en el futuro podran ser objetivos de este tratamiento.®

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 razén que hay poca investigacion al
respecto y poco desarrollo de sus tratamientos. La mayor cantidad de
medicamentos huérfanos aprobados son oncoldgicos ya sea en la Unidon Europea
0 USA,*? esto probablemente porque son los mas rentables, junto con los
destinados a enfermedades metabdlicas. 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 atencion por parte de la
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industria farmacéutica, situacion que ha ido cambiando ultimamente gracias a los

incentivos que se otorgan.

El tema de los presupuestos y costos de medicamentos huérfanos es muy variado
entre paises. 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 ultimo el que refleja la eficacia de la nueva droga
comparandola con los tratamientos actuales, si los hay). Mientras que en otros

paises 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 poblacién, y lo que es aun peor no existen alternativas de tratamiento
en la mayoria de casos. Dicho esto, los costos altos se asociaron a esos casos,
pero en un estudio, al considerar otros parametros se perdi6 la significancia de esta
asociacion, por lo que se habla de un fenémeno multivariable.*®* Los costos mas

altos, en otros dos estudios, se asociaron con las ER de mas baja prevalencia.?!??

Entonces cada pais se ve obligado a decidir si pagar por un medicamento muy caro
que solo beneficiaria a unos pocos pacientes es sostenible.** No existen reglas para
el desarrollo ni el costo que deben tener los medicamentos huérfanos, ademas el
sistema de reembolso no esta establecido. La cuestion del reembolso se decide
mayormente por el criterio de costo-efectividad de las drogas, por lo que los
medicamentos huérfanos son rechazados en su mayoria debido a su alto costo,
como respuesta a este gran problema muchos autores proponen que se evallen
diferentes criterios al momento de decidir. Estos nuevos criterios inclinarian la
balanza a favor de los medicamentos huérfanos y son la severidad de la
enfermedad, su duracién y pronostico ademas de la ausencia de alguna alternativa

terapéutica.*®

El término catastrofico se emplea en relacion al costo, ya que segun la OMS se
considera catastrofico si el gasto en salud sobrepasa el 40% de la entrada familiar
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restante luego de haber cumplido las necesidades basicas. Este término

probablemente no esta alejado de muchas ER?® por lo que es importante conocerlo.

AVANCES EN EL MUNDO E INVESTIGACIONES

Los investigadores no estan libres del desafio de la ER, ya que al haber un nimero
reducido de pacientes de una enfermedad es dificil agruparlos para un estudio al
igual que el caso de los farmacos, no estan disponibles y el financiamiento para la
investigacion es escaso. En el caso de estudios preclinicos, es muy dificil encontrar
modelos animales para evaluar los tratamientos potenciales porque se requiere de
mucho tiempo y experiencias para generarlos; los ensayos clinicos randomizados
son dificiles de realizar por la poca cantidad de pacientes con la enfermedad.** Un
estudio demostré que es posible realizar un ensayo controlado aleatorizado en ER
si se cambia el disefio estandar de estos, o sea sugieren usar enfoques como
ensayos adaptativos, ensayos cruzados y disefios de escape temprano y asi

mejorar la productividad de la investigacién.*

En cuestion de avances, por paises la situacion es diferente, un ejemplo es Taiwan,
en donde existe un registro en el que los pacientes con ER se benefician con
deduccion de impuestos, descuentos en transporte, subsidios relacionados a la
salud, entre otros, que de alguna manera les ayudan a su economia.?® En USA se
cred la Oficina de Investigacion de Enfermedades raras en el 2002, en México, afio
2011, se creé la Federacion Mexicana de Enfermedades Raras.® Chile cuenta con
un fondo auténomo para ER con capacidad de generar rentabilidad!® ademas de la
ley Ricarte Soto, la cual financia el 100% del diagnostico y tratamiento de 11
enfermedades de alto costo, en Uruguay en el afio 1980 cre6 el Fondo Nacional de
Recursos para otorgar cobertura universal a las enfermedades baja prevalencia. En
el Peru, desde el afio 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 situacion de pobreza.'°
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Es indudable que tener un mejor registro de la prevalencia de pacientes afectados
por una ER nos seria muy util por lo que se deberia indexar a cada uno de ellos en
el pais,®?2de igual modo, se debe intentar que los hospitales de ensefianza le den
un lugar de importancia a estas patologias y sea un tema tratado en las
universidades para incentivar a los futuros trabajadores de salud a su estudio.

ASOCIACIONES DE APOYO

La formacion de organizaciones y empoderamiento es sin duda una forma muy
eficiente de apoyo en estos casos y esta bien visto por la OMS que lo describe como
“prerrequisito para la salud” y “estrategia de autocuidado”.” Hay mudltiples
organizaciones que ayudan a pacientes con ER, los representan, les facilitan llegar
a los expertos de alguna manera, recaudan fondos, soportan la investigacion y hasta
se pueden hacer llamar “pacientes impacientes” como una forma de reclamo a la
poca atencion que reciben por el sistema de salud de sus paises. Por este motivo
se considera que un paciente con una ER que no tiene tratamiento curativo deberia
unirse a la asociacion para su enfermedad por sugerencia médica como el “primer
medicamento que se deberia recetar”.® El sistema de salud debe apoyarlas y se
debe igualmente involucrar, al tener que brindar un equipo multidisciplinario para
cada paciente con ER, atencién especializada, hospitalizaciones frecuentes y
tratamientos muy costosos que probablemente sean de por vida. Por su parte, los
meédicos y en general todo el personal de salud también deberian formar parte activa

del apoyo a las organizaciones existentes.®

Las asociaciones que se crean siempre son en pro de alguna enfermedad, en
contraste, en Espafia se cre0 la Asociacion de Pacientes sin Diagndstico dado que
hay aproximadamente 4000 pobladores en esta situacién y que, como es esperado,

necesitan una solucion.3
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ETICA

Ante cualquier decision 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 Declaracion
de Alma Ata se buscaba mejorar la accesibilidad a los tratamientos a todas las

personas sin importar su condicion?.

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, existira una cohorte de pacientes que seran tratados con placebo cuando hay
un posible tratamiento que podria, en el mejor de los casos, curarlos.** Esto hace

estos estudios mas dificiles adn.

2.4. DEFINICION DE CONCEPTOS OPERACIONALES
e Enfermedades Raras y/o huérfanas: Son aquellas enfermedades, incluidas
las de origen genético, con peligro de muerte o de invalidez crénica, que
tienen una frecuencia baja, presentan muchas dificultades para ser
diagnosticadas y efectuar su seguimiento, tienen un origen desconocido en
la mayoria de los casos que conllevan multiples problemas sociales y con
escasos datos epidemiol6gicos.4°

e Enfermedad rara: Es aquella enfermedad, con peligro de muerte o de
invalidez cronica, 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 mayoria de los casos, conllevan multiples problemas sociales y cuentan
con escasos datos epidemioldgicos. Pueden incluir malformaciones

congénitas y enfermedades de origen genético.*®
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Enfermedad huérfana: Son aquellas enfermedades que se caracterizan

porque la evidencia cientifica para el diagndstico y tratamiento es escasa. 4¢

Medicamentos Huérfanos: son aquellos que han demostrado relacion riesgo-
beneficio favorable en la prevencion, diagndstico o tratamiento de
enfermedades raras y/o huérfanas, que presentan baja o nula produccion
farmacéutica lo que da lugar a limitaciones de su oferta en el mercado. Se
utilizan para la prevencion, diagnostico o tratamiento de enfermedades raras

y/o huérfanas.*®

Medicamentos para Enfermedades Raras y/o Huérfanas (MERH): son
aguellos medicamentos que se utilizan en la prevencion, diagndstico o
tratamiento de enfermedades raras y/o huérfanas que demuestran eficacia
clinica, seguridad y balance riesgo-beneficio, establecido de acuerdo a

evaluaciones de tecnologia sanitaria. Incluye al Medicamento Huérfano.*®

Caracteristicas socioeconémicas: Son las caracteristicas de definen la

posicion social y nivel econémico 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 utilizaciéon o consumo de un bien o servicio a cambio de una

contraprestacion, se suele realizar mediante una cantidad saliente de dinero.
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Impacto: Es el efecto que una accion genera en la economia, es decir las
consecuencias en la situacion econdmica a nivel de una persona,

comunidad, region, pais o hasta el mundo.
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CAPITULO lIl: HIPOTESIS Y VARIABLES
3.1. HIPOTESIS:
No aplica para el estudio.

3.2. VARIABLES PRINCIPALES DE INVESTIGACION

Caracteristicas Sociodemograficas

Edad

Sexo
Procedencia
Régimen

Aspecto econdmico

Presupuesto total
Ejecucion presupuestal

Costo unitario
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CAPITULO IV: METODOLOGIA

4.1. TIPO Y DISENO DE INVESTIGACION: Observacional y descriptivo.

4.2. POBLACION Y MUESTRA: Personas afectadas por enfermedades raras y
huérfanas en el Perl, 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 poblacion. Sin embargo, si proyectamos la
prevalencia mundial con un aproximado de 4%?8, la poblacién afectada del Per(
seria el 4% de 32 millones, es decir 1.28 millones de pacientes. Ademas, se realizo
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 OPERACIONALIZACION DE VARIABLES

NOMBRE DE DIMENSIONES DEFINICION CONCEPTUAL ESCALA | NATURALEZA CATEGORIA
VARIABLE
Numero de afios del paciente Razdn Independiente | Afios cumplidos
EDAD discreta cuantitativa
Género organico del paciente Nominal Independiente 0: Femenino
SEXO dicotomica cualitativa 1: Masculino
PROCEDENCIA | Departamento del Perd donde naciéo | Nominal Independiente 1:25
o de donde derivo el paciente cualitativa
Caracteristicas 0: SIS gratuito
Sociodemograficas Conjunto de normas que rigen la 1: SIS
vinculacion de los individuos y las Nominal Independiente independiente
REGIMEN familias al Sistema General de politémica cualitativa 2: SIS NRUS
Seguridad Social en Salud 3:
Semicontributivo
4: Subsidiado
5: Independiente
Procedimiento ordenado, y
sistematico que lleva a establecer
DIAGNOSTICO una circunstancia, a partir Nominal Independiente 1:399

de observaciones y datos concretos.

En medicina indica también el

cualitativa
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https://concepto.de/observacion/
https://concepto.de/dato/

nombre de una enfermedad

ATENCION Tiempo de demora entre el inicio de los Razon Independiente Meses
MEDICA sintomas y el diagndstico certero de la discreta cuantitativa
enfermedad rara y huérfana
Es la cantidad de recurso monetario
gue se requiere para atender las
necesidades de una poblacién
PRESUPUESTO objetivo Razén Independiente Soles (S/.)
TOTAL continua cuantitativa
Es gasto de un bien o servicio a
cambio de una contraprestacion, se
Aspecto EJECUCION suele realizar mediante Razén Independiente
Econdmico PRESUPUESTAL una cantidad saliente de dinero. continua cuantitativa Soles (S/.)
Es la estimacion de costo de
recurso humano, materiales e
insumos, dispositivos y Independiente
COSTO equipamiento Razon cuantitativa Soles (S/.)
UNITARIO continua
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4.4. TECNICAS E INSTRUMENTOS DE RECOLECCION 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 nifio realizado por
Guio et al®L.

Ademas, se tomO en cuenta un cuestionario validado por ORPHANET, que se
encuentra en el apéndice 2 del reporte conducido por la Organizacién Europea para
Enfermedades Raras (European Organisation for Rare Dilseases — EURORDIS):
Encuesta sobre demora del diagnéstico para 10 enfermedades raras en Europa.t
(ANEXO 05)

Para los registros econdmicos se hizo una revisién del presupuesto publico del
Ministerio de Economia y Finanzas, el Sistema Integrado de Administracion
Financiera - Seguimiento presupuestal (SIAF)
https://apps5.mineco.gob.pe/transparencia/Navegador/default.aspx

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

Scopus, Web of Science)

4.5. RECOLECCION DE DATOS
Para los registros administrativos como FISSAL y SIAF-MEF, la informacion se pas6
a una base de datos y ordenados en tablas.

La recoleccion de datos del cuestionario se realiz6 mediante el contacto con la
organizacion ESPERANTRA, que es una organizacion sin fines de lucro, fundada
con el propésito de contribuir en la reduccion de la mortalidad por enfermedades no
transmisibles, incluidas las enfermedades raras y/o huérfanas. Dicha organizacion
facilité el encuentro con los pacientes para realizar las entrevistas a ellos o sus
familiares en distintos centros hospitalarios de Lima y con distintas patologias, de
manera andnima, cada entrevista tomo un tiempo aproximado de 20 minutos en el
gue no solo se completaba la encuesta si no que nos comentaban su experiencia

en general, en total constituyeron 15 dias de recoleccién de informacién. Se
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encuestd a los pacientes con enfermedades raras y huérfanas disponibles al

momento.

4.6. TECNICA DE PROCESAMIENTO Y ANALISIS DE DATOS

Se utilizo el analisis estadistico descriptivo e inferencial. Para las bases de datos de
registros administrativos se utilizaron las medidas de tendencia central como media,
mediana y desviacion estdndar en las variables cuantitativas y porcentajes, en las
cualitativas. En el analisis inferencial se utilizo la prueba no paramétrica U de Mann
Whitney.

Para el procesamiento de la base de datos se utilizé los programas SPSS y
Microsoft Excel.
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CAPITULO V: RESULTADOS Y DISCUSION

5.1. RESULTADOS

DATOS SOCIODEMOGRAFICOS

Se registraron 454 pacientes con un total de 49 ERH segun la base de datos, en el
Peru, de los cuales se obtuvo los datos de edad, sexo, procedencia, régimen y
diagnostico. Respecto a la edad el promedio fue La media de edad fue 13.2 y la
desviacion estandar hallada fue 15.9, al ser mayor esta ultima advierte que existen
datos atipicos 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 afios 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 jovenes, 80 (18%), adultos maduros, 36 (8%),

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

Esto se puede ver en el Grafico 1:

GRAFICO 1: Grupos Poblacionales de las personas afectadas
con ERH 2017-2019
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Fuente: FISSAL, elaboracion propia
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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 etareos se obtiene lo siguiente:

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

EDAD/SEXO VARONES %VARONES MUJERES 9%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%

Fuente: FISSAL, elaboracién propia

La procedencia de la mayoria fue del departamento de Lima (266, 59%), el
departamento que le sigue en frecuencia es Junin con 20 pacientes (4%), 6% no
registra procedencia y el resto se reparte entre los demas departamentos peruanos

y la provincia del Callao. Véase Grafico 2:
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Grafico 2: Procedencia de las personas afectadas con
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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 Grafico 3:

Grafico 3: Régimen de aseguramiento de las
personas afectadas con ERH 2017-2019
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Fuente: FISSAL, elaboracién propia

Entre las enfermedades méas diagnosticadas estan: Tetralogia 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 (Gréfico 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 o0 huérfanas, del dia 21 de Noviembre del 2019.
https://cdn.www.gob.pe/uploads/document/file/426220/resolucion-ministerial-n-
1075-2019-minsa.PDF. 4°
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Grafico 4: Diagndsticos 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) si lo son, pero solo constituyen
el 39% del total de pacientes (177), pues los otros 277 padecen de enfermedades
congénitas, adquiridas, multifactoriales o aun de etiologia desconocida. Véanse

Graficos 5y 6.

Grafico 5: Causas por diagnodstico de las personas
afectadas con ERH 2017-2019
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FUENTE: FISSAL, elaboracion propia

Grafico 6: Causas por paciente de las personas afectadas
con ERH 2017-2019
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FUENTE: FISSAL, elaboracion propia
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Por otro lado, los datos sociodemograficos obtenidos de las encuestas realizadas a
una muestra intencionada de 20 personas, fueron el tiempo transcurrido entre el
primer sintoma y el momento del diagnostico, cuantos doctores consulté entre la
primera manifestacion y el diagnadstico, si le dieron diagndsticos errobneos antes del
diagnéstico final, si buscar el diagnostico le requirié un gasto personal, si recibio
informacion completa sobre su enfermedad, si el paciente o la familia recibié soporte

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

Tabla 2: Datos sociodemograficos de pacientes con ERH (encuesta de
ORPHANET, muestra intencional de 20 personas), 2019

6 MESES 3A5 Sl MUY ALTO Sl NO PROVINCIA
AL NACER 1 NO POCO NO Sl LIMA
AL NACER 1 NO POCO Sl Sl PROVINCIA
2 ANOS 3A5 NO POCO Sl Sl PROVINCIA
2.5 ANOS 3A5 Sl MODERADO Sl Sl PROVINCIA
3 ANOS 3A5 Sl ALTO Sl NO LIMA
9 MESES 3A5 NO MODERADO Sl NO PROVINCIA
3 ANOS 3A5 NO NO Sl NO PROVINCIA
1 ANO 1A2 NO POCO S| NO LIMA
1.5 ANOS 1A2 Sl MUY ALTO Sl NO PROVINCIA
5 MESES 3A5 S| MODERADO Sl NO LIMA
1 MES 3A5 NO ALTO Sl NO PROVINCIA
6 MESES 3A5 NO MUY ALTO Sl Sl PROVINCIA
2.5 ANOS 3A5 NO ALTO Sl Sl PROVINCIA
6 MESES 1A2 NO MODERADO S| S| PROVINCIA
6 MESES 3A5 NO MODERADO Sl Sl PROVINCIA
6.5 ANOS 1A2 Sl POCO S| NO PROVINCIA
1 MES 3A5 NO POCO Sl Sl LIMA
1 ANO 3A5 NO NO NO NO PROVINCIA
3 MESES 1A2 NO MODERADO NO Sl LIMA

FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboracién propia
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Como se puede ver en la primera columna de la tabla 2, el mayor tiempo transcurrido
entre la aparicion del primer sintoma y el momento del diagnostico fue de 6.5 afios
al que le siguen 3 afios y en 2 casos fue diagnosticada al nacer. La media de estos
resultados es 1.33 que significaria que en promedio el diagnostico demoraria 1 afio
y 3 meses, pero la desviacion estandar es 1.57, lo que advierte datos atipicos que
hacen el promedio no confiable. Por este motivo se usa la mediana que result6é 0.6
lo que indica que la mitad de pacientes luego de 7 meses del primer sintoma ya

contaban con su diagndstico.

El nUmero de médicos en total al que acudié cada paciente fue en su mayoria entre

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

Gréfico 7: Numero de doctores que consulté el paciente con ERH
entre la primera manifestacion y el diagnéstico, 2019
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FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboracion propia
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Dentro de los 20 pacientes encuestados a 6 de ellos (30%) le dieron un diagndstico
equivocado antes de llegar al diagndstico final (Grafico 8):

Graéfico 8: Pacientes con ERH que recibieron diagnosticos
equivocados antes de llegar a su diagnéstico real, 2019

|

FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboracién propia

El desembolso realizado por cada familiar con un paciente con enfermedad rara y
huérfana para llegar Unicamente al diagnostico fue moderado o poco segun la

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

Gréfico 9: Gasto realizado por los pacientes con ERH para llegar a su
diagndstico, 2019

NO MUY ALTO
10% 15%

ALTO
15%

POCO
30%

MODERADO
30%

FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboracién propia
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El 85% de los encuestados recibio informacién completa sobre su enfermedad o la
de su familiar al momento del diagndstico, como se ve en el grafico 10:

Gréfico 10: Informacion recibida por los pacientes con ERH sobre su
diagndstico, 2019

NO
15%

Sl
85%

FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboracidon propia

A diferencia de la informacién sobre la enfermedad, el soporte psicolégico fue dado

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

Grafico 11: Soporte psicologico recibido por los pacientes con ERH
tras su diagndstico, 2019

NO
50%

Sl
50%

FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboracion propia
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La mayoria de personas entrevistadas procedian de provincias del Pera (70%) y
todos estos pacientes coincidieron en que su estadia en Lima era por alguna razon
relacionada a su enfermedad o la de su familiar. Esto se puede ver en el siguiente
grafico (N°12):

Grafico 12: Procedencia de los pacientes con ERH,
2019

PROVINCIA
70%

FUENTE: Encuesta ORPHANET, elaboracién propia

PRESUPUESTO

Por el aspecto econdmico se obtuvo el Presupuesto Institucional Modificado (PIM)
de la FISSAL-MINSA por afio durante los ultimos 6 afios. Las cifras mostradas en
el PIM son empleadas para cubrir las enfermedades de alto costo como son
Insuficiencia Renal Cronica en dialisis, canceres y enfermedades raras y huérfanas;
para la primera se destina aproximadamente el 60%, aproximadamente 40% a la
problematica de cancer y solo 2.25% a ERH (esto se calcula con el dato de que
para el afio 2017 la asignacion de recursos para ERH fue de 5.8 millones de soles,
es decir 2.25% del total).#”3® En base a esto se puede extrapolar, como un
aproximado, que para cada afio se asigna de presupuesto el 2.25% del total de ese

afo a las ERH, con lo que se obtienen las cifras de la siguiente tabla (Tabla 3):
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TABLA 3: Presupuesto total de FISSAL vs presupuesto dirigido a las ERH (anual)

ARO

2019

2018

2017

2016

2015

2014

Presupuesto
total FISSAL
348,122,954

418,523,371
257,726,602
192,943,209
190,196,344

152,196,791

del 2014-2019

Ejecucion presupuestal

346.3
398.2
257.4
192.8
189.5

151.7

FUENTE: FISSAL, elaboracién propia

ERH (2.25%) en millones de
soles
7.8

9.4
5.8
4.3
4.2

3.4

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

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

que se utilizé realmente.

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

total) por departamentos en el Perq, de los afios 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

distribucion normal. Esto se obtiene de la tabla 4:
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TABLA 4: Prueba de Kolmogorov-Smirnov para una

muestra
2015 2019 2020

N 29 29 29
Maximas Absoluto 0.435 0.464 0.381
diferencias Positivo 0.435 0.464 0.381
extremas Negativo -0.375 -0.372 -0.350
Estadistico de 0.435 0.464 0.381
prueba

Sig. ,000¢ ,000¢ ,000¢

asintotica(bilateral)

FUENTE: FISSAL, elaboracién propia

Por no tener una distribucion normal, se utilizé la prueba no paramétrica U de Mann-

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

12697.62
42326.72

PRUEBA DE HIPOTESIS 1 Mann-Whitney  231.000

Ho: Mediana2015=Mediana2019 . . Sig. 0003

H1: Mediana2015#Mediana2019 asintotica(bilateral)

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

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

Para calcular el gasto que constituyen las ERH en el pais, la revision de la literatura
que se realizo, arroja para cada enfermedad (tomando como referencia las primeras
de nuestra lista, ademas del uso de algunas de las ERH méas comunes de la tabla
de frecuencia de estas enfermedades en el Instituto Nacional de Salud del Nifio de
Brefia del 2014 al 2018) un costo aproximado por paciente por afio (ya sea en
dolares o euros), que multiplicado por el nUmero 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 mas frecuentes en el Peru

Tetralogia de Fallot 3 500 11 900 102 1213 800 Talwar et al, 200848
Lupus Eritematoso 13 031 44 305.4 87 3 854 569 Calixto et al, 2015%
Sistémico
Gastrosquisis 123 200 418 880 39 16 336 320 Sydorak et al,
200249
Hemofilia A 216 328 735515.2 34 25 007 516 Carlos-Rivera et al,
201628
Fibrosis Quistica 7 364 25 037.6 25 625 940 Montes, 20080
\gammaglobulinemia 20 813 70 764.2 17 1202 99 Viti et al, 2018°!
Primaria
Enfermedad de 6 115 20 791 15 311 865 Belay et al, 2003%2
Kawasaki
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Hemofilia B

Enfermedad de
Gaucher

Neurofibromatosis 1

Osteogénesis
imperfecta
Distrofia Muscular de
Duchenne

Sindrome de Marfan

TOTAL

174 734

111771

958.3

1178.3

392124

18 607

736 811.5

594 095.6

380 021.4

3 258.2

4006.2

133 322

63 263.8

2 505 160.6

10

159

82

52

40

670

FUENTE: Elaboracién propia

5 940 956

3040171

518 022

328 492

6 932 752

2 530 520

66 761 222

Carlos-Rivera et al,
201628
Connock M et al,
2006°
Wolkenstein et al,
20015
Saraff et al, 2018°°

Cavazza et al,
2016°6
Achelrod et al,
201457

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

una parte importante de las ERH en el Peru.

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 afio. Si

consideramos este monto, podemos hacer una aproximacion 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.
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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

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

FUENTE: Elaboracion propia
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5.2. DISCUSION DE RESULTADOS

DATOS SOCIODEMOGRAFICOS

Los hallazgos obtenidos muestran que en el Peru 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 Unién Europea llega a un
aproximado de 27 a 36 millones.!3 De los paises 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.®® Por otro lado si consideramos que 5 a 7 % de la
poblacion mundial padece de alguna enfermedad rara y/o huérfana, al trasladarlo al
Perl, serian entre 1.5 a 2 millones afectados®® hipotéticamente por lo que adn el

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

Los escolares y los adultos jovenes son la mayoria de los pacientes, con 18% cada
uno, pero si se evalla en conjunto, entre los recién nacidos y toda la nifiez suman
un 60%, por lo que se trata de enfermedades que se da con mayor frecuencia en la
edad pediatrica, esto concuerda en parte con los autores Carbajal y Navarrete,®
quienes afirman que aproximadamente 50% aparece en la edad pediatrica 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,? aunque con esto
no se puede afirmar que la frecuencia de aparicion sea mayor en ellos, pues otro
estudio también en Colombia,® obtuvo que el 53.96% de pacientes con ERH fueron

mujeres.

La procedencia de mas 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 dificil que es diagnosticarlas e identificarlas mas aun

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 poblacion sin capacidad de pago
accede a los servicios de salud, en otras palabras, lo constituye la poblacion mas

pobre del pais.

En la literatura se encuentra que 72% de ERH son genéticas y de ellas 70% inician
en la infancia,® 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 distribucidn entre los pacientes solo constituyen el 39%
(177 pacientes), los otros 277 padecen de enfermedades congénitas, adquiridas,
multifactoriales o aun de etiologia desconocida. De esto se puede inferir que hay
poco estudio de enfermedades genéticas y que la dificultad de su diagnostico es

mayor.

En un estudio en China?® eligen estudiar 7 enfermedades raras de su pais de las
cuales solo la enfermedad de Gaucher coincide con nuestra lista. Carbajal y
Navarrete® listan a “las enfermedades mas raras y curiosas del mundo” e igualmente
coincide solo una (sindrome de Moebius). En el estudio de mortalidad por
enfermedades huérfanas en Colombia'? citado anteriormente, la gastrosquisis es la
Gnica que coincide con nuestra lista, esta constituy6 una causa frecuente de muerte
en varones y mujeres, en nuestro pais aun carecemos de ese dato. De las
patologias mas frecuentes segun la investigacion de Maria Pareja,®¢ 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. Ademas, su
investigacion incluye el porcentaje de personas con ERH con discapacidad, que fue
el 10,74% del total, dato que tampoco se precisa en el Peru.

Varias ERH pueden diagnosticarse prenatalmente lo cual es importante porque
facilita los cuidados en el parto y del neonato, asegura su bienestar al maximo
posible y sugiere un mejor prondstico a futuro.3® En base a lo hallado en este
estudio, de las 49 enfermedades, 13 se pueden diagnosticar o por lo menos
sospechar intrautero (tetralogia de Fallot, gastrosquisis, entre otras), por medio de

las ecografias prenatales de rutina que derivan a examenes mas especificos, otras
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12 pueden diagnosticarse prenatalmente si se conocen antecedentes familiares
(hemofilias, agammaglobulinemia primaria, fibrosis quistica, fenilcetonuria, por

ejemplo).

El tamizaje neonatal es otra forma de detectar ERH, en el Perq, afio 2012, la ley
estableci6 interés para el despistaje de 6 patologias en el Pert3!, de las cuales,
fenilcetonuria y fibrosis quistica son ERH de la lista. Luego, 7 afios mas tarde, con
RM N° 558-2019/MINSA se aprob6 la Norma Técnica de salud para el tamizaje
neonatal del hipotiroidismo congénito, hiperplasia suprarrenal congénita,
fenilcetonuria, fibrosis quistica, hipoacusia congénita y catarata congénita, las
mismas 6 patologias propuestas en el afio 2012. Solo a modo de comparacion,
Estados Unidos cuenta con 32 enfermedades para tamizaje neonatal,3” que también

incluyen a las 2 enfermedades mencionadas.

En base al cuestionario realizado se obtuvieron datos que podrian o no reflejar la
realidad de las enfermedades raras y huérfanas en el pais, pero nos da una idea en
general sobre estas. Primero se obtiene que la demora en el diagndstico fue de
hasta 7 meses para la mitad de los pacientes, dato que no concuerda con la
informacion recabada en la bibliografia, para la otra mitad tomé de 1 afios hasta 6.5
para el diagnéstico final. Respecto al nimero de médicos a los que se acudio se ve
una mayoria 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
diagnéstico les representd un gasto entre moderado, alto y muy alto, mientras que
para las otras 8 fue poco 0 ninguno; en este punto se debe tener en cuenta que la
pregunta solo hace referencia al gasto directo de las familias para llegar al
diagnéstico, sin considerar otros gastos como el seguimiento de la patologia, el
precio de medicamentos en algunos casos de por vida, rehabilitacibn otros
productos sanitarios y cuidados necesarios ademas del alto nivel de dependencia
gue mayormente tienen estos pacientes. Ademas, no se incluia el régimen de
seguro de salud con el que cuentan. Es muy importante brindar informacién
completa al paciente y/o familiares sobre la enfermedad para que ellos mismos

cuiden de si y sepan que esperar de la enfermedad en términos de complicaciones
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y prondstico para hacer la calidad de vida lo mejor posible, ademas de identificar la
naturaleza de la patologia para que, si es el caso de tener herencia genética se
pueda conocer ese dato dentro de la familia, el 85% de personas encuestadas si
recibi6 esta informacion; fue diferente en el caso del apoyo psicolégico ya que solo
la mitad lo recibi6. Es importante el apoyo psicologico al paciente y sus familiares,
como en otros casos también, por elevado impacto emocional, dudas y temores que
estos diagnosticos acarrean. El 70% de personas encuestadas provenian de
provincia, y en su totalidad coincidieron en que su estadia en Lima era por alguna
razon relacionada a su enfermedad o la de su familiar como diagndstico, tratamiento

0 mejores condiciones en términos de seguimiento de su enfermedad.

PRESUPUESTO

Respecto al presupuesto, se ve mayormente una tendencia de aumento mientras
pasan los afios y el monto mas alto asignado para las ERH fue el del afio 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 cubriria 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 esta entre €27 811 y €1 647 627
(S/. 104 013y 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 constituyé el 2.7%
(0.7-7.8)?1. Otro estudio, realizé una revision de literatura (la mayoria 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 podria haber errores respecto en los diagnosticos o subregistro. La
comparacion con otros paises es minima ya que la prevalencia de las enfermedades
puede variar en diferentes poblaciones, de este modo ser rara en algunas y mas
frecuente en otras y existen pocos datos a nivel mundial. Por otro lado, la poblacion
en el pais de pacientes con enfermedades raras y huérfanas no esta totalmente
identificada por lo que no es posible llegar a una muestra satisfactoria para aplica
un cuestionario con datos mas fidedignos. Su fortaleza mas importante es que da
una vision mas amplia de la realidad de la que se tenia en el Peru respecto a ERH,

lo que es un gran paso para la salud publica.
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CAPITULO VI: CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES

6.1. CONCLUSIONES

A pesar de que no exista un numero considerable de personas afectadas con
ERH, esta poblacion requiere una adecuada atencion, esto implica acceso a
los servicios de salud y los aspectos en relacion a la deteccion temprana,
diagndstico definitivo, tratamiento y rehabilitacion (la mayor parte de edad del
diagnéstico se dio en escolares y adultos jovenes; del mismo modo segun el
cuestionario la mayoria acudid6 entre 3 a 5 médicos para llegar a su
diagndstico certero y un porcentaje relevante afirmé que les dieron 1 o mas
diagndsticos errados, lo que genera el inicio de un tratamiento errado
también).

La mayoria de pacientes fueron varones, procedentes de Lima vy
pertenecientes a un régimen de salud subsidiado. El diagndstico mas
frecuente fue tetralogia de Fallot. Las ERH mas frecuentes son de origen
genético como son la hemofilia A/B, osteogénesis imperfecta, fibrosis
quistica, entre otras

Un porcentaje importante de pacientes manifiesta que el gasto que implico
su diagnéstico 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 asignacion 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 economia del pais.
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6.2. RECOMENDACIONES

Se recomienda que la investigacion y el estado peruano se centren mas en
el estudio de las ERH con el fin de ampliar la informacién 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 sintomas, del mismo modo capacitar a los
trabajadores de los servicios de salud en todos los niveles de atencion, desde
el primero hasta el mas especializado para lograr una atencion integral y de
calidad de estos pacientes.

Se recomienda mejorar el sistema de diagndstico prenatal de enfermedades
y tamizaje neonatal, para tener una buena prevencion primaria de las ERH.
Se recomienda incrementar el presupuesto para mejorar la atencién de las
ERH en el Peru

Se recomienda mejorar el acceso a los servicios de salud de poblacion mas
vulnerable y trabajar en la cobertura universal en salud en el pais.

Se recomienda disefiar un programa presupuestal segun 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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ANEXO 02: CARTA DE COMPROMISO DEL ASESOR

UNIVERSIDAD RICARDO PALMA

FACULTAD DE MEDICINA HUMANA

Manuel Huaman Guerrero

Instituto de Investigaciones de Ciencias Biomédicas
Oficina de Grados y Titulos
Formamos seres para una cultura de paz

Carta de Compromiso del Asesor de Tesis

Por la presente acepto el compromiso para desempefiarme como asesor de Tesis de la
estudiante de Medicina Humana, Srta Grecia Andrea Claussen Portocarrero, de acuerdo a
los siguientes principios:

1.

2.

Segquir los lineamientos y objetivos establecidos en el Reglamento de Grados y
Titulos de la Facultad de Medicina Humana, sobre el proyecto de tesis.

Respetar los lineamientos y politicas establecidos por la Facultad de Medicina
Humanay el INICIB, asi como al Jurado de Tesis, designado por ellos.

Propiciar el respeto entre el estudiante, Director de Tesis Asesores y Jurado de
Tesis.

Considerar seis meses como tiempo maximo para concluir en su totalidad la tesis,
motivando al estudiante a finalizar y sustentar oportunamente

Cumplir los principios éticos que corresponden a un proyecto de investigacion
cientifica y con la tesis.

Guiar, supervisar y ayudar en el desarrollo del proyecto de tesis, brindando
asesoramiento para superar los puntos criticos 0 no claros.

Revisar el trabajo escrito final del estudiante y que cumplan con la metodologia
establecida

Asesorar al estudiante para la presentacion de la defensa de la tesis (sustentacion)
ante el Jurado Examinador.

Atender de manera cordial y respetuosa a los alumnos.

Atentamente,

RO CEES I \\

Dr. Alfonso Gutierrez Aguado

Lima, 30 de Setiembre de 2019
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ANEXO 03: OFICIO FIRMADO POR EL SECRETARIO ACADEMICO
APROBANDO EL PROYECTO DE TESIS

UNIVERSIDAD RICARDO PALMA

LICENCIAMIENTO INSTITUCIONAL RESOLUCION DEL CONSEJO DIRECTIVO N2 040-2016-SUNEDU/CD

Facultad de Medicina Humana

Manuel Huamén Guerrero

Oficio N°3884-2019-FMH-D

Lima, 14 de octubre de 2019

Seforita

CLAUSSEN PORTOCARRERO GRECIA ANDREA

Presente. -

ASUNTO: Aprobacion del Provecto de Tesis

De mi consideracion:

Me dirijo a usted para hacer de su conocimiento que el Proyecto de Tesis
“CARACTERISTICAS SOCIOECONOMICAS DE ENFERMEDADES RARAS Y
HUERFANAS EN EL PERU, 2019”para el proyecto de tesis y en el contexto del VII
Curso Taller de Titulacion por Tesis, presentando ante la Facultad de Medicina Humana
para optar el Titulo Profesional de Médico Cirujano ha sido aprobado por el Consejo de

Facultad en sesion de fecha jueves 10 de octubre de 2019.

Por lo tanto, queda usted expedito con la finalidad de que prosiga con la ejecucion del
mismo, teniendo en cuenta el Reglamento de Grados y Titulos.

Sin otro particular,

tentamente,

venandro Ortiz Pretel.
Secretario Académico

c.c.: Oficina de Grado's y Titulos.

“"Formamos seres humanos parg una cultura de Paz”
Av. Benavides 5440 - Urb. Las Gardenias - Surco - | Central: 708-0000

Apartado postal 1801, Lima 33 - Perd | Anexos: 6010
E-mail: dec.medicina@urp.pe - www.urp.edu.pe/medicina | Telefax: 708-0106
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ANEXO 04: APROBACION POR EL COMITE DE ETICA

COMITE DE ETICA DE INVESTIGACION
FACULTAD DE MEDICINA “MANUEL HUAMAN GUERRERO”
UNIVERSIDAD RICARDO PALMA

CONSTANCIA

El Presidente del Comité de Etica de Investigacidn de la Facultad de Medicina
de la Universidad Ricardo Palma deja constancia de que el proyecto de
investigacion :

Titulo: “CARACTERISTICAS SOCIOECONOMICAS DE ENFERMEDADES RARAS
Y HUERFANAS EN EL PERU, 2019”.

Investigadora:
Grecia Andrea Claussen Portocarrero
Cddigo del Comité: PG-085-2020

Ha sido revisado y evaluado por los miembros del Comité que presido,
concluyendo que le corresponde la categoria REVISION EXPEDITA, por un
periodo de 1 afio.

El investigador podra continuar con su proyecto de investigacion,
considerando completar el titulo de su proyecto con el hospital, la ciudad y el
pais donde se realizara el estudio y adjuntar resumen debiendo presentar un
informe escrito a este Comité al finalizar el mismo. Asi mismo, la publicacion
del presente proyecto quedara a criterio del investigador.

Lima, 8 de diciembre del 2020

Dra. Sonia Indacochea Caceda
Presidente del Comité de Etica de Investigacién
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ANEXO 06: CERTIFICADO DEL CURSO TALLER DE TESIS

UNIVERSIDAD RICARDO PALMA
FACULTAD DE MEDICINA HUMANA

MANUEL HUAMAN GUERRERO

VI CURSO TALLER PARA LA TITULACION POR TESIS

CERTIFICADO

Por el presente se deja constancia que la Srta.

GRECIA ANDREA CLAUSSEN PORTOCARRERO

Ha cumplido con los requerimientos del curso-taller para la Titulacién por Tesis,
durante los meses de agosto, setiembre, octubre, noviembre y diciembre del presente
afio, con la finalidad de desarrollar el proyecto de Tesis, asi como la culminacion del
mismo, siendo el Titulo de la Tesis:

“CARACTERISTICAS SOCIOECONOMICAS DE
ENFERMEDADES RARAS Y HUERFANAS EN EL PERU, 2019

Por lo tanto, se extiende el presente certificado con valor curricular y valido por 06
conferencias académicas para el Bachillerato, que considerdndosele apta para la
sustentacion de tesis respectiva de acuerdo a articulo 14° del Reglamento vigente de
Grados y Titulos de la Facultad de Medicina Humana aprobado mediante Acuerdo de
Consejo Universitario N°2583-2018.

Lima, 05 de diciembre del 2019

AlatﬁSW

Director del Curso Taller < Decana

78



ANEXO 07: REPORTE DE ORIGINALIDAD DEL TURNITIN
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MFORME DE ORIGINALIDAD

19. 18. 6. 104
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ANEXO 08: MATRIZ DE CONSISTENCIA

DISENO PLAN DE
METODO TECNICAS E | ANALISIS
- POBLACION | INSTRUMEN DE
PROBLEMA OBJETIVOS HIPOTESIS | VARIABLES | LOGICO | Y MUESTRA TOS DATOS
General Personas A partir de Estadistic
¢, Cudles son Determinar las Caracteristi- afectadas por | una base de 0
las caracteristicas cas enfermedade datos de descriptivo
caracteristic | socioecondémicas de las sociodemo- Ssrarasy registros e
as enfermedades raras y gréficas: huérfanas en | administrativo | inferencial.
socioecono huérfanas en el Perq, Edad, sexo, el Peru. s del sector Para el
micas de las 2019 No aplica procedencia | Observa- | obtenidas de saludy la procesami
enfermedad para el y régimen. cionaly | unabase de | aplicacion de | ento de la
esrarasy Especificos estudio por descriptiv datos de un base de
huérfanas en 1 Determinar las ser Aspecto 0 registros cuestionario datos se
el Peruq, caracteristicas descriptivo | econémico: administrativo | validado por utilizé el
20197 demogréficas de las Presupuesto s del sector | ORPHANET. | software
enfermedades raras y total, salud. Para los estadistico
huérfanas en el Pera. Ejecucion Encuesta registros SPSS
presupuestal, validada por | econdmicos | version 25
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Costo unitario ORPHANET | se hizouna |y Microsoft
2 Estimar la asignacion auna revision del Excel.
de recursos para las muestra presupuesto
enfermedades raras y intencional de | publico del
huérfanas en el Pera. 20 personas | Ministerio de
o familiares Economiay
3 Estimar el impacto de personas Finanzas.
econdmico de las afectadas por Para los
enfermedades raras y enfermedade costos
huérfanas en el Pera. Srarasy unitarios se
huérfanas tomo de
fuentes
secundarias
(Medline,
PubMed,
Scielo,
Scopus, Web
of Science)
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ANEXO 09: INSTRUMENTOS VALIDADOS O FICHA DE RECOLECCION DE
DATOS: CUESTIONARIO

ENCUESTA SOBRE LA DEMORA DEL DIAGNOSTICO PARA ENFERMEDADES RARAS

Buen dia, el presente es un cuestionario sobre enfermedades raras y huérfanas realizado por
EURORDIS. Los resultados serviran para conocer mejor la situacion de dichas enfermedades en el
Peru y de esa manera realizar investigaciones para poder mejorarla. Le agradecemos su tiempo y
colaboracion.

Cuestionario(s)** completado(s) por: 1
El paciente D Un pariente D Otro miembro de la asociacion D
(@) o RSSO

** Sjvarias personas sufren de esta enfermedad en su familia, por favor complete un cuestionario
por persona.

Dia de nacimiento del paciente: ..../..../.... (dia/mes/afio) \_2‘

Sexo: M D F D

Cuando la enfermedad se manifesté por primera vez, ¢ Cual era la categoria profesional del
paciente o de sus padres si los sintomas iniciaron en la nifiez?

Estudiante D Profesor D Desempleado D FarmacéuticoD

Retirado D Empleado D Profesidn libre D Gerencia media o superior D
Artesano, comerciante D Obrero D (0113 RSNSOI

Cuando la enfermedad se manifesté por primera vez, ¢{Ddnde vivia el paciente, o sus padres si
los sintomas iniciaron en la nifiez?

Pueblo D Ciudad de 1000 a 10 000 habitantes D Ciudad de 10 000 a 50 000
habitantes | | Ciudad de 50 000 a 100 000 habitantes | |~ Ciudad de 100000 a
500 000 habitantes |_| Ciudad de mas de 500 000 habitantes |_|

éEl diagndstico era ya conocido al nacer, o dentro de los 3 primeros meses?
No D Si, especifique las circunstancias:D
Otros casos en la familia D Desdérdenes durante el embarazo o al nacer D

Tamizaje neonatal sistematico D

Si es si, ir directamentea | 7
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éCuales fueron las primeras manifestaciones de la enfermedad?

]

Naturaleza de los sintomas

Inicio de los sintomas

¢Cuantas veces ocurrieron los

sintomas antes del
diagnostico final?

o F=Te U o
Dia: ..../..../.... (dia/mes/afio)

1a5veces |_|
6 a 20 veces D

Mas de 20 veces

Persistentemente |_|

o F=To U o
Dia: ..../..../.... (dia/mes/afio)

Mas de 20 veces D

Persistentemente |_|

Edad: ...coovvveeecerinnne, o
Dia: ..../..../.... (dia/mes/afio)

Mas de 20 veces D

Persistentemente D
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éCuantos doctores consulto entre la primera manifestacion y el diagnéstico final?

1a2 [ | 3as5 [ | 6a10| | 11220 | |

Mas de 20: .....cccveee.

éCuantos tipos de examenes fueron realizados durante este periodo?
Ninguno D

Examenes radioldgicos (Ecografia, RMN, tomografia, otro ...) D
Exdmenes bioldgicos (de sangre, de orina, puncién lumbar, biopsia) D
Exploraciones funcionales (respiratorias, musculares, EEG)D

Test genéticos D

(O] 1 0 1SN

En vista de los desdrdenes, éLe dieron otros diagndsticos antes del de su enfermedad?

No |_| Si, especifique: |_|

Diagnéstico éCuando? éPor quién?

1 o F=Tc o
Dia: ..../..../.... (dia/mes/afio)

Un especialista (especifique):

Un médico general D

2 | o F=To HU o

Dia: ..../..../.... (dia/mes/afio)

Un especialista (especifique):

Un médico general |_|

o F=Te U o]
Dia: ..../..../.... (dia/mes/afio)

Un especialista (especifique):

Un médico general |_|

Siguiendo estos diagnosticos, ¢ Fueron tomados tratamientos?

No D Si, especifique: D

Tratamiento médico D Psicolégico D

(Varias respuestas posibles)

Quirdrgico D

éCuales fueron las consecuencias de la demora del diagnéstico?

Ninguna D

Consecuencias fisicas D

[ L]

Consecuencias psiquiatricas D




Consecuencias intelectuales Muerte Nacimiento de otro hijo que sufre
de la misma enfermedad D Comportamiento familiar no adaptable D

Pérdida de confianza en medicina |_| (0] 1 = TR

éCuando fue la posibilidad de una enfermedad rara planteada? 5

[ o I=Tc F o Dia:.../..../ ... (dia/mes/aiio)

¢Quién planted esta posibilidad?

Un médico D Otro profesional de la salud D La prensaD

Internet D Un profesor D Un paciente con enfermedad rara D

Un pariente cercano D Otro: vt

éCuando se realizé el diagnéstico final? \i
Edad: ..cccovevrevererrerenee o Dia: ..../..../.... (dia/mes/afio)

éPor quién?

Un especialista (especifique):

D ................................... Un médico general D

¢En qué tipo de examenes se baso el diagnéstico?

Clinicos (Revisién del paciente, sintomas, evolucién, ...) D

Examenes radioldgicos (Ecografia, RMN, tomografia, otro ...) D

Examenes bioldgicos (de sangre, de orina, puncion lumbar, biopsia) D

Exploraciones funcionales (respiratorias, musculares, EEG) D

Test genéticos D (0] 1 ¢ 13 OO

éEn qué tipo de instalacidn se realizo el diagnéstico?

Privado D Hospital D Centro especializado D (0] 1 o LU USRS
¢Como encontro esta instalacion?

Recomendacién de un médico D Recomendacién de otro profesional de salud D

La prensa D Recomendacién de un paciente D Internet D

(O] 1 o LR
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En relacidn a su hogar para ese tiempo, ¢ Dénde estaba ubicado?
En la misma ciudad D En la misma region D En otra region D

En otro pais D

éBusco una segunda opinion para confirmar el diagndstico?

No D

Si, ¢Cuando? D

Edad del paciente: .......ccccevvreveerennenne o Dia:.../..../.... (dia/mes/afio)
éQuién le dijo el diagndstico confirmatorio?

Un especialista (especifique):

|:| ................................................ Un médico general D
éDdénde fue dado el diagndstico confirmatorio?

PrivadoD Hospital D CentroespecializadoD (01 o N

éBuscar el diagnéstico le requirié un gasto personal? 7

No D Poco D ModeradoD AItoD Muy alto D

éPiensa que la demora del diagnéstico depende del nivel de gasto personal?

De ninguna manera D Un poco D Parcialmente D Si, primariamenteD

éEl saber el diagnéstico lo llevé a mudarse?

No D Si: D

Dentro de la misma regién D A otra area D A otro pais D

éQuién le anuncid el diagndstico? 8

Un médico D Un especialista D Un laboratorista D Un genetista D

éCémo?

Oralmente en consulta D Oralmente, en otro lado (corredor, ...) D

Por teléfono D De manera escrita con explicaciones D De manera escrita sin
EpricacionesD @ )1 o LT

éEl anuncio del diagnéstico fue acompaiiado de soporte psicologico?
No D Si, especifique por quien:D
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Por un médico general Por un especialista Por un psicélogo
Por un miembro de la asociacion D OLrO: ittt st st s

éEste soporte deberia ser sistematicamente ofrecido?

NOD Si D

éRecibid informacion completa sobre su enfermedad? (Varias respuestas posibles)
No D Si, especifique por quien: D

Por un médico general D Por un especialista D Por un genetista D

Por un miembro de la asociacion D @4 o LTSRS TUPTRRT

éEsta informacion deberia ser sistematicamente provista en ese tiempo?

NOD Si D

Globalmente, las condiciones en las que el diagnéstico fue anunciado, le parece:

Bien adaptado |_| Aceptable |_| Pobre |_| Inaceptable |_|

¢éLa naturaleza de la enfermedad fue identificada? 9

No D Si: D

No heredada (nueva mutacién o caso aislado) D

Transmitida con posibles otros portadores en la familia (gen recesivo) D
Transmitida con posibles otras personas sufriendo esa enfermedad en la familia (gen dominante) []
é¢Cuando?

Edad del paciente: .......cccceveerereneen. o} Dia: ..../..../.... (dia/mes/afio)
Seguido al diagndéstico de la enfermedad, ¢ Obtuvo aviso genético?

NOD Sl’D

éUna vez diagnosticado, contacté otros miembros de su familia para informarles de la
naturaleza genética de la enfermedad? (Varias respuestas posibles)

No D Si, especifique a quienes: D
Padres D Hermanos (as) D Abuelos, nietos D Tios (as), primos (as) D
Pariente mas lejano D

éFue ese paso sugerido por los doctores o profesionales de salud?
No D Si, especifique en que ocasion: D

[ [ [

87




Durante el diagndstico Durante el consejo genético Después

éEste paso llevé a mas diagndsticos entre otros miembros de su familia?

No D Si, especifique D Conexion familiar
Sufre la enfermedad y ya tiene sintomas D .............................................................................
Sufre la enfermedad, pero todavia no tiene sintomas D ..........................................................

No sufre la enfermedad, pero es responsable de transmitirla D ................................................

GRACIAS POR SU COLABORACION
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