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“ENFERMEDADES RARAS, PERO NO INVISIBLES”

“No somos héroes. S6lo somos personas a las que nos ha tocado vivir una historia diferente”
Sandra Martinez, Miopatia Mitocondrial.
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El Dia de las Enfermedades Raras es un movimiento coordinado a nivel mundial, iniciado
en el afio 2008. Esta conmemoracion ha desempefiado un papel fundamental en la
construccion de una comunidad internacional de Enfermedades Raras con un enfoque en
multiples enfermedades que es multicultural y multilingle, pero unidas en su propdsito.

El Dia de las Enfermedades Raras se celebra cada afio en el 28 de febrero (0 29, en afios
bisiestos) el dia mas raro del afio.

Maéas de 300 millones de personas en el mundo viven con una de las mas de 7.000
Enfermedades Raras identificadas, cada una apoyada por su familia, amigos y un equipo de
cuidadores que constituyen una comunidad. Cada enfermedad rara puede afectar s6lo a un
pequefio nimero de personas, repartidas por todo el mundo, pero en conjunto, el nimero de
personas directamente afectadas es equivalente a la poblacion del tercer pais méas grande del
mundo.

Desde hace varios afios también en Colombia se cuenta para esta conmemoracion con la
participacion de multiples organizaciones nacionales de pacientes, instituciones de salud,
instituciones educativas y del ambito ejecutivo del estado colombiano a nivel departamental
y municipal , que trabajan por divulgar el conocimiento académico-cientificoy por hacer
valer la igualdad de oportunidades sociales, de asistencia integral dentro del sistema de salud
incluyendo el acceso a terapias para personas que viven en Colombia con Enfermedades
Raras. En Colombia es poco frecuente y se define como aquella patologia, condicién de
salud, sindrome o trastorno cronicamente debilitante, grave, que amenaza la vida y que afecta
a menos de 1 de cada 5.000 personas (articulo 140, Ley 1438 de 2011).
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Una gran proporcion de estas enfermedades se originan en alteraciones genéticas y con
frecuencia pasan de generacidn en generacion (son hereditarias). 70% de las enfermedades
raras de origen genético empiezan en la infancia. Un tercio de estos nifios no llega a la edad
de cinco afios. Ante este escenario, el diagndstico precoz es fundamental para permitir iniciar
cuanto antes el tratamiento mas adecuado, asegurando una mejor calidad de vida y un mejor
desarrollo fisico y mental.

Segun el Registro Nacional de Personas con Enfermedades Raras/Huérfanas se estima que
en nuestro pais a la fecha 58.654 personas han sido diagnosticadas. ElI 58,7% de estos
pacientes han sido reportados por instituciones de salud ubicadas en Cundinamarca (Bogota),
Antioquia, Caldas, Risaralda, Valle del Cauca y Santander. 81,6% de los pacientes
corresponden al régimen contributivo y 55,6% al sexo femenino. El departamentodel Cauca
ocupa el puesto 11 entre los departamentos de acuerdo a la frecuencia de pacientes reportados
con una tasa de 20/100.000 personas (Boletin Epidemiolégico Semanal del Instituto
Nacional de Salud).

En el Hospital Universitario San Jose, a traves de la especialidad de Genética Clinica se
atienden anualmente en promedio 450 pacientes (afios 2015-2022) con sospecha
diagnostica precoz de una Enfermedad Rara. El porcentaje predominante por género es de
hombres con respecto a mujeres y con pacientes pertenecientes en su mayoria al régimen
subsidiado.

De acuerdo a los registros estadisticos del Hospital Universitario San José, en el afio 2021
las cinco enfermedades raras / huérfanas mas frecuentes para el departamento del Cauca
fueron: la Enfermedad de Fabry, las Mucopolisacaridosis, el retardo en el desarrollo, las
anomalias cromosomicas, el angioedema hereditario, las distrofias musculares y la
osteogénesis imperfecta.

Hace trece afios como una necesidad regional sentida nace en Popayan el Centro de Atencion
de Anomalias Congénitas y Enfermedades Raras (CACER) antes Centro de Infusién
Pediatrica (CIP), del Hospital Universitario San José, ubicado en la Carrera 6 No.10N-142,
| piso, Salas de Pediatria, en donde se manejan de manera integral pacientes con el
diagnostico de Enfermedades Raras.

El Hospital Universitario San José de Popayan con su actual inversion en infraestructura
para la atencidn de estas condiciones a traves de la ampliacion de su Centro de atencion de



anomalias congeénitas y enfermedades raras (CACER) creado en el afio 2008, contando con
el apoyo de la Universidad del Cauca y su Facultad de Ciencias de la Salud, Departamento
de Pediatria, se encuentra en el proceso de implementacion de la red de atencion integrada (
RIAS) para las Enfermedades Raras con el fin de que a través de modelos de atencion integral
se facilite la vida a los pacientes (calidad de vida) y sus familias, buscando mejoras en la
atencion que eviten asumir costos adicionales en aspectos como transporte para
desplazamientos, laboratorios especializados, realizar en forma eficiente consultas integrales
multi e interdisciplinarias, entre otras.

Tanto el Hospital Universitario San José como la Universidad del Cauca y sus profesionales
buscan continuamente visibilizar y sensibilizar alrededor de este tipo de enfermedades para
el empoderamiento de los pacientes y sus familias con el acceso efectivo a sus derechos y
deberes de tal manera que haya concordancia entre lo establecidoen la legislacion vy el
cumplimiento de sus derechos.
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Personal asistencial del Centro de atencion de anomalias congénitas y Enfermedades Raras (CACER)
Hospital Universitario San José (Popayan-Cauca).



ALGUNOS ASPECTOS QUE USTED DEBE CONOCER SOBRE LAS
ENFERMEDADES RARAS

e 80% tienen origen genético

e Tienen una elevada dispersion geografica a nivel mundial

e Dos de cada tres enfermedades raras presentan sintomas antes de los dos
afos de vida.

e Se describen méas de 7000 condiciones clinicas que afectan 6-8% de la
poblacion mundial.

e Estas enfermedades explican el 20% de la mortalidad infantil y el 10% de las
hospitalizaciones pediatricas.

e Explican el 35 % de las muertes en nifios menores de un afio y 1 de cada
diez muertes entre el primer afio y los 15 afos.

e Son patologias debilitantes con el paso del tiempo y dado su sub-diagnéstico
por el poco conocimiento son potencialmente mortales.

e 65 % son graves y altamente incapacitantes.

Popayan, febrero 28 de 2023



