Este informe cuenta con el respaldo del
Defensor del Pueblo de la Nacion
Actuacién 2334/2018

Los contenidos en este informe estén licenciados

bajo Creative Commons Reconocimiento No
Comercial - Compartir Igual 4.0 Internacional

FADEPOF /4

Federacion Argentina
de Enfermedades Poco Frecuentes

INFORME

Las Enfermedades
Poco Frecuentes
en Argentina

Febrero 2018




Informe: Las Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina*
*Lic. Luciana Escati Penaloza

FADEPOF

Federacin Argentina
de Enfermedades Poco Frecuentes

Comision Directiva 2016/2018
Presidente: Inés Castellano
Vicepresidente: Roberta Anido
Secretario: Sergio Trentin

Tesorera: Adriana Feldman

Vocal: Nanci Garcia Sengher

Vocal: Maria Alejandra Cuello

Vocal Suplemente: Antonio Rombola
Revisor de cuentas: Nancy Campelo
Revisor de cuentas: Maria Belén Quatrini

Direccion Ejecutiva
*Lic. Luciana Escati Penaloza

A

DIPUTADOS nee

ARGENTINA e donedsbinsiatios
i e
RARE i ' International Alliance of B I O R E D '.Y‘d.‘
DISEASES A, Patients’ Organizations SUR 5
INTERNATIONAL ’ g 2 A ghobal voic for patients =
AEURORDIS ¥ INITIATIVE ] Iﬁ“ .'

www.fadepof.org.ar | info@fadepof.org.ar



indice

INITOAUCCION ... e 4
Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo
[ B =Y i1l T T 6
(IR O e lel (-1 (ele PP 8
1.3. Las enfermedades poco frecuentes, una prioridad de salud global ..., 11
1.4. Las organizaciones de 1a soCiedad CiVil ... 20
1.5. Acceso a la informacCion Y EPOF ... .. e 23
1.6. Prevencion y DIagnostico de 1as EPOF ......ouir e 28
1.7. Estrategias para “sin dicgnOstiCO" .. ... 30
1.8. Centros o Unidades de Referencia en Atencion de EPOF ........ccooiiiiiiiiiiiie e 33
1.8.1. La transicion de pediatria a la atencidén médica de adultos .........coeveviiiiieiiiiiiiiien, 35
1.9. Tratamientos y 16CNOIOGIAS SANITAITS ...vuvei e e 36
1.9.1. La real necesidad sobre las tecnologias SANITANAS .........iviieie e 36
1.9.2. Carga de la enfermMedad ... ... 36
1.9.3. Seguridad el PACIENTE ... e 37
1.9.4. Auto-cuidado de los pacientes con enfermedades CroniCAS .......oevvviviiieiieiieeeeeeenen. 40
1.9.5. Medicamentos NUEITANOS ........oiieiii et eee e ae e 40
(R AT [=Tge] o) o [N e =T ol [ole PP 4]
1.9.7. Estrategias de precio de los tecnologias SANITANITS .....vvieiieiiiee e 44
1.9.8. Medicamentos destinados A Pediatia ... ..o 46
1.9.9. Uso racional de los medicamentos y las tecnologias sanitarias ...........ccoevveeeeeiieiieeineans. 46
1.10. Cobertura SANITANAO UNIVEISAL ....iueiiiie et e e e e e e e e et e e et e aaraneaneans 48
[ R [0 \VZ°1S (o T [i o o I PP 51
1.11.1. International Rare Diseases Research Consortium (IRDIRC) .......ccoieiiiiiiiiiiiiiiieeee 52
1.11.2. LAS Pruebas GENETICAS ...oviiiit e e 54
1.11.3. Donantes voluntarios para la investigacion en EPOF ..........oooiiiiiiiiiiiieieeieeee 55
1.11.4. El rol de los pacientes en 1a investigacion ...........oviiiiiiiii e 56
1.11.5. Las agencias reguladoras y su rol en la investigacion clinica ...........cocoviiiiiiiieel 56
1.12. Formaciéon y capacitacion de los profesionales de 1a salud ... 58
Capitulo 2. La Salud en Argentina
2.1. El Derecho a la SaAlud en Argenting ... 63
2.2. El Sistema de SAlUA ArgentinO ... s 66
Capitulo 3. Situacién de las Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina
3.1. Marco normativo referido A 1as EPOF ... e e e e e e aeas 70
3.2. Informacidn sobre necesidades vs. recursos disSpONIBIES ..........oeuiiiiiiiieie e 80
3.3. Cobertura Universal de Salud y 1as EPOF ... 82
IR V=T [Tl @] =T o) £ N 84
3.4.1. Las diferentes clasificaciones de mediCameENtOs ......viveviiieiieiieee e 85
3.4.2. PrescripCidn por NOMIDIE GENEIICO ......uueiee e e 86
3.5. Prestaciones sanitarias y la judicializacion de 1A sAlud ..o 89
3.6. Evaluacion de Tecnologia SANTAIQ ... ... e 92
3.6.1. Documento de Posicidon de FADEPOF ETS ....c.ouiiniiiiieeieeee e 92
3.7. DisCaPACIAAA Y EPOF ..ot e 95
3.7.1. Situacién de las EPOF en el marco del Art. 25 Derecho a la Salud de CDPCD ................. 99
GRS e [t loile) VA = =IO L TP 101
3.8.1 Informe de FADEPOF “La inclusidn escolar desde las necesidades de los nifos y
adolescentes con EPOF en Argenting’ ... e 101
Capitulo 4. Antecedentes de trabajo de FADEPOF
4.1. Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) .......coovivviiiniiiiiiiiiieinn, 106
4.2. Arficulacion con dreas competentes a las EPOF y proyectos en carterd .......c.coovvviiiiiiiinienn.. 107
43. Informe - Dimensionamiento de EPOF en Argentina: Resultados para una encuesta publica
2016/ 2017, FADEPOF — ANAlisis AESCHIDTVO L..ivniiiiiiii e 109

Capitulo 5. Informe sombra sobre el cumplimiento de los compromisos asumidos por Argentina en materia de
EPOF

R @ o 1T ¥ e T fo ] o 1oL 138
5.1.1. Observaciones sobre articulado del Decreto 794/2015 ....viiiiiiiiiiiiiieieieeeeieeeee 139
5.1.2. Observaciones sobre Ley 26.689 y su reglamentacion ........cocoeiiiieiiiiieiiiieieeiee 145
IV Ol aTe! (V1 o T a1 PPNt 181
CRC N N Tete] 0 01T gle ool lo] o 1Tt 182
Capitulo 6. Propuesta de Plan Nacional de EPOF
6.1. Plan Nacional de EPOF por FADEPOF ... ..ui e e, 184
LT I O] o)1) 1Yo LSRRt 184
6.1.2. LINEAS ESIIATEGICAS ©.ovnitiie e 184
6.1.3. Implementacion del Plan Nacional de EPOF ... 188
6.2 Plan de Accidén sobre el Plan Nacional de EPOF por FADEPOF ........oveiiiiiieieiceeeeeeeeeeeeeee e 189
6.2.1. Propuestas presentadas por FADEPOF al MINSAL (8.2.18) ..ouiviniiiiiiiiiieeeeeeee e, 190
6.3. Anuncios del Ministerio de Salud de la Nacién como autoridad de aplicacion ...........cccceeeeeeene..n. 200
6.4 Conclusiones de la reunion entre MINSAL Y FADEPOF del 8.2.18 ....ovuiiviiniiiiiieeeeeeeeee 202

REFEIENCIAS ... oo e s 204



Infroduccion

Las enfermedades poco frecuentes se caracterizan por su complejidad etiolégica, diagndstica y
evolutiva, su importante morbi-mortalidad, altos niveles de discapacidad que dificultan el desarrollo de
la persona y su entorno familiar, y que requieren de un “Cuidado integral de la salud de las personas
afectadas”.

Se calcula que existen actualmente mds de ocho mil enfermedades poco frecuentes
identificadas por la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), que afectan al 8% de la poblacién a lo
largo de la vida.

La extrapolaciéon de los datos indicaria que en Argentina, 3.5 millones de personas conviven con
alguna EPOF, que utilizan recursos socio-sanitarios diversos e involucran a los diversos niveles de
atencién asistencial y de especialidades médicas.

El cuidad integral de la salud de las personas con una enfermedad poco frecuentes y sus
familiares requiere de la debida identificacidn de estrategias integrales, basadas en la evidencia
cientifica y las buenas prdcticas en la materia junto a un trabajo articulado con las 24 jurisdicciones
provinciales (debido a la federalizacién de la salud en nuestro pais) y a las organizaciones de
pacientes y familiares que posee un gran expertise en cada una de las patologias, como aliadas en el
trabajo diario como asi en la identificacion de las prioridades que permitan conseguir resultados
positivos que cambien favorablemente la vida de los afectados fraducido en una mejora en la
eficacia y calidad del abordaje de estas patologias en el Sistema Socio-sanitario Argentino.

Este informe pretende ser un instrumento que contribuya a mejorar el Cuidado Integral de la

salud de las personas con enfermedades poco frecuentes y sus familias, basado en la Ley Nacional
26.689 sancionada en 2011 y reglamentada por el Decreto 794 del 18 Mayo de 2015.

Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina | FADEPOF - Febrero 2018 - 4



Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo

Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina | FADEPOF - Febrero 2018 - 5



Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo

Una “enfermedad poco frecuente (EPOF)” o también internacionalmente llamada
“enfermedad rara (ER)" es aquella que afecta a un nimero reducido de personas en una poblacién
determinada.

A nivel internacional no hay una definicién internacional sobre la prevalencia que se utiliza
para definir lo “poco frecuente”, sino que cada pais establece su propia definicion mediante normas
regulatorias.

Es de considerarse, situaciones peculiares que puedan darse en base a las caracteristicas
intrinsecas de una enfermedad que denote una menor -0 mayor- frecuencia de aparicién en una
zona geogrdfica o region. Por lo tanto, se debe advertir que las enfermedades consideradas como
“poco frecuentes” podrdn variar segun el pais y/o region.

En ciertas ocasiones se dan confusiones conceptuales entre prevalencia e incidencia.

e La prevalencia es el nUmero de personas viviendo con una enfermedad en un momento
dado.

* Mientras que la incidencia es el nUmero de nuevos diagndsticos de una enfermedad en un
ano determinado.

La prevalencia es el pardmetro que se utiliza como criterio en la definicidén de las enfermedades poco
frecuentes.

Dado el avance del conocimiento, nuevas entidades se descubren casi a diario, siendo que es
dificil especificar el nUmero exacto de EPOF. En la actualidad, se estima que entre 6.000 y 8.000
enfermedades poco frecuentes se han descripto en el mundo, segun la Organizaciéon Mundial de la
Salud (OMS).

A pesar de tratarse de enfermedades que afectan a un reducido niUmero de personas de
forma aislada, en su conjunto representan una importante cantidad ya que afectan de modo directo
al 8% de la poblaciéon mundial:

¢ 350 millones de personas en el mundo!

e 29 millones de personas en la Unién Europea?.
¢ 30 millones de norteamericanoss?

¢ 42 millones en Iberoamérica

¢ 3.5 millones de personas en Argentina.

Considerando el impacto que representa la presencia de un integrante con una enfermedad poco
frecuente en el seno familiar, la cantidad de personas afectadas de modo indirecto toma una
dimensién ain mayor, ascendiendo al 25% de la poblaciéon mundial.

. En Estados Unidos, segun la "Ley de las enfermedades raras del 2002" (Orphan Drug Act) se define que
una enfermedad es considerada “rara o poco frecuente” especificamente de acuerdo a la
prevalencia, sefalando que es "cualquier enfermedad o afeccidon que afecte a menos de 200 mil
personas en el territorio (1:1.500)". La misma prevalencia fue la que se establecid para la "Ley de
medicamentos huérfanos de 1983", una ley federal publicada para fomentar la investigacion de las
enfermedades raras y sus posibles curas.

. En Japédn, la definicion legal de "enfermedad rara o poco frecuente" es aquella que afecta a menos
de 50.000 personas o a una de cada 2.500 personas (1:2.500).

. Segun la definicién de la Unidén Europea (UE), enfermedades raras, minoritarias, huérfanas o
enfermedades poco frecuentes son aquellas enfermedades con peligro de muerte o de invalidez
crénica gue tienen una prevalencia menor de 5 casos por cada 10.000 habitantes. Esta definicion fue
la adoptada por el «cPrograma de Accidén Comunitaria sobre Enfermedades Raras 1999-2003» y es
utilizada también por la Agencia Europea de Medicamentos (EMA) para la declaracion de
medicamentos huérfanos, asi como por la gran mayoria de sus Estados Miembros.
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. Argentina, en el afo 2011, se sanciond la Ley Nacional N° 26.6894 “Cuidado integral de la salud de las
personas con enfermedades poco frecuentes” -reglamentada mediante el Decreto 794/2015-
definiendo en su Art. 2 que se consideran enfermedades poco frecuentes a aquellas patologias cuya
prevalencia en la poblacién es igual o inferior a una en dos mil personas (1:2.000), referida a la
situacién epidemioldgica nacional.
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Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo

La regla por excelencia para abordar una real dimensién de las enfermedades poco
frecuentes, debe ser la diversidad, ya que es una caracteristica intrinseca de éstas, tanto de la propia
naturaleza etioldégica de cada patologia como en la distribucion demogrdfica de las personas
afectadas y los profesionales de la salud especializados.

A pesar de constituir un grupo muy heterogéneo de entidades clinicas, las enfermedades poco
frecuentes comparten ciertas caracteristicas comunes:

o En su mayoria, son enfermedades hereditarias que habitualmente se inician en edades
tempranas de la vida (edad pedidatrica). Otras en la edad adulta.

o Tienen cardcter crénico, en muchas progresivo, graves, con una elevada morbi-mortalidad y
alto grado de discapacidad.

o Presentan gran complejidad etioldgica, diagnéstica y prondstico.

o Requieren un manejo y seguimiento multidisciplinario.

La naturaleza de los procesos patolégicos varia desde enfermedades que afectan a un Unico
sistema orgdnico hasta enfermedades que son multi-sistémicas.

La heterogeneidad de estas enfermedades se manifiesta en distintos perfiles de su historia natural,
lo cual condiciona la actuacién clinica y preventiva de los servicios de salud. Estos perfiles hacen
referencia a las causas de la enfermedad (etiologia), edad de aparicién y desarrollo temporal de la
enfermedad (cronobiologia), expresidn clinica (semiologia vy fisiopatologia) y grado de afectacion
(gravedad y prondstico).

Evidentemente los perfiles de la historia natural son muy diversos y varian de una enfermedad a
otra, de un enfermo a ofro, e incluso, dentro de una misma familias.

La mayoria de las enfermedades poco frecuentes son genéticas (se estima que el 80%), otras son
enfermedades auto-inmunitarias, malformaciones congénitas o enfermedades tdxicas e infecciosas,
cdnceres poco frecuentes, entre otras categorias.

En el caso de las enfermedades poco frecuentes genéticas, el avance del conocimiento
cientifico, especificamente el referido al genoma humano, y el riesgo de recurrencia requieren que
ciertos pacientes y familias tengan acceso a servicios de diagndstico genético y de consejo genético.

A su vez, las caracteristicas comunes de las personas afectadas genera la necesidad de
establecer la temdatica como un colectivo social que presenta:

Dificultad para el acceso a un diagnédstico precoz,

Falta de atencién multidisciplinar,

Escasez de informacion y de apoyo en el momento del diagndstico,

Dificultad en el acceso a tratamientos integrales,

Acarrean un alto grado de dependencia y de carga social, sanitaria y econdémica,
Dificultades en la vida educativa y/o laboral.

O O O O O O

Las personas que conviven con una EPOF requieren de una atencién biopsicosocial, que
contemple tanto la asistencia clinica especializada -en atencién primaria y/o de alta complejidad que
estén habituados al manejo de los problemas clinicos especificos- como de servicios sociales y apoyo
psicolégico destinado al propio paciente como a su grupo familiar, bajo una Atencién Integral y
coordinada.

La combinacién de las caracteristicas de las EPOF hace que se las pueda situar también en una

nueva categorizacion que refiere a las ENFERMEDADES CRONICAS NO TRANSMISIBLES DIFICILMENTE
PREVENIBLES.
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Lectura recomendado:

e ANEXO XXVI - “Una Contribucién a la sustentabilidad del Sistema de Salud.. Propuesta de
mejora del cuidado de las personas con enfermedades crénicas no tfransmisibles dificilmente
prevenibles (ECNTDP)”, Ediciones ISALUD, Febrero 2016.

o Link de acceso a ANEXO XXVI:
https://www.dropbox.com/s/5wv82swtéugghks/ANEXO%20XXVI%20-
%20Sustentabilidad%20Sistemas%20de%20Salud%20ECNTDP_%20final%20ed2.pdfedI=0

Las opciones terapéuticas son, en general, escasas y poco eficaces para estas patologias, como
asi el desarrollo de nuevas terapias y fdrmacos ya que requieren grandes esfuerzos que hagan
atractiva la investigaciéon y desarrollo de medicamentos.

La investigacion sobre las EPOF sin embargo, seria de gran interés, ya que puede servir de modelo
para las enfermedades mds comunes y ayudar a desarrollar fdrmacos eficaces a mayor escala.

Para afrontar el reto de la investigacion, es necesario que los especialistas puedan intercambiar la
experiencia multidisciplinar y mejores prdcticas, y promover un mayor nimero de pacientes
involucrados en la investigaciéon. También es preciso fortalecer los vinculos entre la academia y la
industria con el fin de lograr resultados positivos en virtud de nuevas herramientas de diagndstico y
terapéutica.

En este sentido, surge la definicion de “medicamentos o drogas huérfanas’, que son aguellos que
sirven para diagnosticar, prevenir o tratar especificamente a las enfermedades poco frecuentes, muy
graves o que causan amenazas para la vida, segun define la Agencia Europea de Medicamentos
(EMA).

La implementacion de estudios clinicos o de desarrollo de medicamentos huérfanos, e incluso, la
investigacion en general de las EPOF presentan grandes desafios:

- Obstdculos cientificos:

o la obtencién de evidencia suficiente sobre la efectividad y la seguridad de los fdrmacos.

o escaso numero de pacientes identificados por cada patologia, y reclutamiento de pacientes
con diagnédstico correcto y en nimero adecuado, lo que resulta dificultoso validar
cientificamente los resultados del trabajo de investigacién, impidiendo la publicacién de
articulos que podrian atraer la atenciéon y el interés de la comunidad cientifica.

o disponibilidad e interés por parte de investigadores clinicos,

Barreras financieras:

o lineas de financiacién por parte de las agencias nacionales publicas que habitualmente no
son lo suficientemente proactivas en el apoyo a la investigacion debido a la falta de
experiencia de las comisiones para la evaluacion de los proyectos y el limitado nimero de
publicaciones cientificas por parte de los investigadores locales para solicitar la financiacion.

Dadas las caracteristicas propias que presentan las EPOF, cobra importancia la informacion
generada por el estudio “"Dimensionamiento de Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina:
Resultados para una encuesta publica 2016/ 2017, FADEPOF - Andlisis descriptivo (ver ANEXO XIV)
basado en "Encuesta Descriptiva EPOF 2016/ 2017" de FADEPOF ya que impulsa una primera
descripcion de la realidad Argentina, permite conocer su extension en la poblacién, y disponer de
datos que permitan comenzar a dimensionar la carga poblacional que suponen en su conjunto y para
cada una de las EPOF en su individualidad.

Las aspiraciones son generar futuras lineas estratégicas factibles a implementarse en el contexto
del Sistema de Salud Argentino, y que consideren las prioritarias en cuanto a:

informacidn sobre EPOF y recursos disponibles;

listado de EPOF nacional,

registros de personas afectadas por patologias,
prevencion y deteccién precoz,

acceso a tratamientos, terapias y estudios diagnésticos,

ahON=
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6. atencidn socio-sanitaria de calidad, integrada y articulada

7. investigacion,

8. y formacion/ capacitaciéon continua.

Dada la multidisciplinariedad que demanda la atencidn socio-sanitaria de las EPOF, bajo los
principios de Cobertura Universal de Salud, en el mundo se han generado alianzas asociativas entre
organizaciones sin fines de lucro -destinadas a alzar la voz de las personas afectadas y la defensa de
sus derechos-, y los Estados con el fin de impulsar el reconocimiento de una nueva “categoria
emergente” que requiere de una readecuacién del modelo de atencién establecidas mediante
politicas publicas.

Lectura recomendado:

e ANEXO XIV - Informe - “Dimensionamiento de Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina:
Resultados para una encuesta pUblica 2016/ 2017, FADEPOF - Andilisis descriptivo”. Galbriela
Escati Penaloza, Luciana Escati Penaloza. Sep. 2017. (o véase Capitulo 4, apartado 4.3)

o Link de acceso a ANEXO XIV:
https://www.dropbox.com/s/c403wt50ws8g1w5/ANEXO%20XIV%20Informe%20-

%20Dimensionamiento%20de%20EPOF%20en%20Argentina%20-%20FADEPOF.pdfedI=0
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Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo

CONGO

En el Comité de ONG para Enfermedades Rarasé bajo el paraguas de la Conferencia de ONGs
en Relacién Consultiva con las Naciones Unidas (CoNGO), se planted la necesidad de abordar la
temdtica de las enfermedades poco frecuentes desde un enfoque con estrategias a nivel global con
el fin de movilizar los recursos -muchas veces, escasos y dispersos- de una forma integrada y
especificamente reconocida. Siendo necesario que las autoridades puUblicas consideren a las EPOF
como una prioridad de salud publica nacional con apoyo internacional.

La experiencia de miles de personas con estas enfermedades en el mundo cuentan las
mismas historias: Las EPOF afectan a todos los aspectos de la vida -la salud, lo social, la educacién,
trabajo y el ocio. Dificultades como la pobreza, el desempleo, la estigmatizacion y la exclusién social
son también conceptos asociados para las personas que viven con una enfermedad poco frecuente.
Son en verdad una realidad cotidiana y una consecuencia directa de su enfermedad.

El género es un aspecto adicional de complejidad: las mujeres y las nifas con enfermedades
poco frecuentes y sus madres, a menudo sufren de multiples exclusiones de los sistemas de atencidn
de la salud, los mercados de trabajo y otros espacios’©.

Estos retos comunes demandan soluciones comunes. Por ello, el abordaje debe serintegral y
articulado entre todas las dependencias del Estado.

El Comité de ONG para las Enfermedades Raras es un Comité creado bajo el paraguas de la
Conferencia de ONGs en Relacién Consultiva con las Naciones Unidas (CoNGO): Su objetivo es
promover las enfermedades raras -o poco frecuentes- como una prioridad en la salud mundial, la
investigacion y atencién médica como parte de la agenda de las Naciones Unidas 2030: Objetivos de
Desarrollo Sostenible (SDGs).

Este comité es una iniciativa de la Fundacién Agrenska y EURORDIS -Enfermedades Raras
Europeas- en cooperacién con la red de Enfermedades Raras Internacional (RDI).

El lanzamiento del Comité de ONG para las Enfermedades Raras tuvo lugar el 11 de noviembre
de 2016 en la asamblea de Naciones Unidas en Nueva York bajo el patfrocinio de su Majestad la reina
Silvia de Suecia, con el apoyo activo y el estimulo de varios gobiernos y con la participaciéon activa de
una amplia gama de organizaciones de la sociedad civil.

Este "Encuentro Mundial de Enfermedades Raras" en Nueva York tuvo la participaciéon de 100
representantes de todo el mundo, y mds de 1.600 personas conectadas al webcast en vivo a través
del sitio web dedicado del Comité.

People from all continents
signed up to the event,
making it a truly global
gathering.

Figura 1. Participantes de inauguracion del Comité de ONGs de EPOF, UN, NY. Nov, 2016.
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El reporte de la reunidon del Comité de ONGs en Relacién Consultiva con las Naciones Unidas
(CoNGO), permite destacar las conclusiones a las que arribé el panel.

El lema "No dejar a nadie atrds", fue el relato compartido por los oradores. Vidhya Ganesh, de
UNICEF, mencioné que es un desafio priorizar las enfermedades poco frecuentes como parte del
trabajo operacional de la agencia, y que debe contar con el apoyo en sus esfuerzos de promocion
para asegurar que se cumple su mandato y que "no se deje ningun nifo detrds”.

Del mismo modo, Nata Menabde, Directora Ejecutiva de la Organizacién Mundial de la Salud
en las Naciones Unidas, se refirid sobre la labor de la OMS para establecer una nueva agenda de
trabdajo, y su objetivo de transformarse en un socio mds colaborativo, y centrarse en la meta de
cobertura de salud universal.

Por su parte Helen Clark, directora del Programa de las Naciones Unidas para el Desarrollo
(PNUD), recordé lo dicho en la 119 reunién ICORD por Nata Menabde: "Si somos serios acerca de no
dejar a nadie atrds, entonces no podemos dejar atrds a las personas que tienen enfermedades poco
frecuentes sélo porque son pocas".

Asi mismo, el resultado general del panel fue la necesidad de adoptar un enfoque de
derechos, donde las personas con enfermedades poco frecuentes deben considerarse mds que
pacientes o su enfermedad, como seres humanos con derechos a la salud y el bienestar; lo manifestd
Tenu Avdfia, Asesora de Politicas sobre VIH, Practica de Salud y Desarrollo del Programa de las
Naciones Unidas para el Desarrollo (PNUD): "esto debe ser enmarcado en el predmbulo de los
derechos humanos, ya que estdn consagrados en la mayoria de las "constituciones" de los paises.

Lectura recomendada:

e ANEXO I bis - NGO Committee for Rare Diseases. Report 20146 UN.
o Link de acceso a ANEXO | bis:
https://www.dropbox.com/s/xro7x9ysvvcy312/ANEXO%201%20bis%20ngocommittee_re
port%202016%20NU.pdf2dI=0

Naciones Unidas

El texto, presentado durante la Junta de los Jefes Ejecutivos del Sistema de las Naciones Unidas
para la Coordinacion, celebrada 11 de noviembre de 2016, afirma que la Agenda 2030 es un
documento transformacional, universal e integrado y que no se deben crear silos alrededor de sus 17
Objetivos.

El informe subraya que "es hora de considerar mds sistemdaticamente el “*cdmo" de la integracién a
nivel de pais y aprovechar las ventajas comparativas de las diversas dreas de especializacion del
sistema de las Naciones Unidas.

La administradora del Programa de las Naciones Unidas para el Desarrollo (PNUD), Helen Clark, declard
que para no dejar a nadie atrds, se requiere un fuerte compromiso con las comunidades locales y la
sociedad civil./0

Informe de la ONU ofrece experiencias para una efectiva aplicacién de la Agenda de
Desarrollo Sostenible

@ OBJETIVOS SU5iini2
e [ m =
= EEE
3

Figura 2. Objetivos de Desarrollo Sostenible UN
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OBJETIVO 3

i),

GARANTIZAR UNA VIDA SANA'Y PROMOVER EL BIEN-
ESTAR PARA TODOS EN TODAS LAS EDADES
-

L
L§

SUSTAINABLE DEVELOPMENT KNOWLEDGE PLATFORM
sustainabledevelopment.unorg

Obietive I Garantizar una vids sana y promover e bisnestar para todas en tedas las edades. Fute ONU 2

Figura 3. Objetivos 3 Salud y Bienestar.

Objetivos de Desarrollo Sostenible relacionados con la salud.
Objetivo 3: "Garantizar una vida sana y promover el bienestar para todos en todas las edades”

3.8 Lograr la cobertura sanitaria universal, en particular la protecciéon contra los riesgos
financieros, el acceso a servicios de salud esenciales de calidad y el acceso a medicamentos
y vacunas seguros, eficaces, asequibles y de calidad para todos.

3.b Apoyar las actividades de investigacion y desarrollo de vacunas y medicamentos para las
enfermedades transmisibles y no transmisibles que afectan primordialmente a los paises en
desarrollo y facilitar el acceso a medicamentos y vacunas esenciales asequibles de
conformidad con la Declaraciéon de Doha relativa al Acuerdo sobre los ADPIC y la Salud
Publica, en la que se afirma el derecho de los paises en desarrollo a utilizar al mdximo las
disposiciones del Acuerdo sobre los Aspectos de los Derechos de Propiedad Intelectual
Relacionados con el Comercio en lo relativo a la flexibilidad para proteger la salud publica y,
en particular, proporcionar acceso a los medicamentos para todos.

3.c Aumentar sustancialmente la financiacién de la salud y la contratacion, el desarrollo, la
capacitacion y la retencion del personal sanitario en los paises en desarrollo, especialmente
en los paises menos adelantados y los pequenos Estados insulares en desarrollo.

3.d Reforzar la capacidad de todos los paises, en particular los paises en desarrollo, en materia
de alerta temprana, reduccion de riesgos y gestion de los riesgos para la salud nacional y
mundial.

Los foros de cooperacidn internacional toman una postura inclusiva y abarcativa de las temdticas que
afectan a nivel global, siendo las enfermedades poco frecuentes parte de éstas. La voz y
representacion en primera persona de los afectados mediante la participacion de las organizaciones
de la sociedad civil se enfocan en los nuevos paradigmas.

Agenda 2030 - ODS ARGENTINA

Consejo Nacional de Coordinacién de Politicas Sociales. Presidencia de la Nacién.
http://www.odsargentina.gob.ar/
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@ Presidencia de la Nacién INICIO  INSTITUCIONAL~  PUBLICACIONES~-  NOTICIAS =

VINCULACION DE LOS ODS CON OBJETIVOS Y PRIORIDADES DE GOBIERNO

A partir de diciembre de 2015, el Gobierno Nacional se embarcd en un profundo proceso de reestructuracién de la Administracién Pablica Nacional (APN). En el marco de dicha
reforma, se establecié como condicién prioritaria que los diferentes Ministerios y Organismos que componen la APN trabajen en la confeccion de planes estratégicos de largo plazo. El
proceso de planificaciér Istid en identificar log principales objetivos e Iniciativas prioritarias, los cuales permitirian contribuir al desarrollo econdmico, promover el desarrolio
humanao y soclal y fortalecer las instituciones de la vida piblica argentina. Estos Objetivos de Gobierno (0Gs) fueron presentados en diclembre de 2016, y se espera que faciliten la
gestién estratégica de los Ministerios, al mismo tiempo que permitirdn evaluar y rendir cuentas acerca del progreso en cada uno de estos objetivos.

Se | n 8 g des Objeti de i y 100 iniciati prioritarias de gestion para los diferentes Ministerios y organismos de la APN. Los OGs, en tanto suponen una
herramienta indicativa para promover el desarrollo de la Argentina, tienen una notoria vinculacién con los Objeti de ible de las Unidas, cuyo proceso de
adaptacién de las metas estd impulsando el Consejo Nacional de Coordinacidn de Politicas Sociales. En ese marco, el Consejo ha realizado una vinculacién de los ODS con las 100

prioridades de Goblerno, cuyo resultado a continuacién presentamos. Todos los Objetivos de Goblemno tienen vinculacién directa o Indirecta al menos con un 0DS, siendo el objetivo de
gobiemo de Desarrollo Humano Sostenible el de mayor nimero de asociaciones con los Objetivos de Naciones Unidas.

iCémo realizar una consulta? La bdsqueda puede realizarse a partir de cada uno de los tres criterios: Objetivos de Goblerno, Prioridades de Goblerno u Objetives de Desarrollo
Sostenible. En cada uno de ellos, se despliega un mend interno para poder hacer la seleccidn especifica. Por ejemplo, si se define realizar la bisqueda a partir de Objetivos de
Desarrollo Sostenible, se despliega un subment con los 17 0DS; al elegir uno de ellos, el sisterna ofrece un listado de la vinculacidn existente entre el Objetivo elegido con los Objetivos
de Goblerno y las Prioridades de Goblermno.

Figura 4. Objetivos de Gobierno y 100 iniciativas prioritarias. Fuente:
http://www.odsargentina.gob.ar/VinculacionODS

A partir de diciembre de 2015, el Gobierno Nacional se embarcd en un profundo proceso de
reestructuracion de la Administracién Publica Nacional (APN). En el marco de dicha reforma, se
establecid como condicién prioritaria que los diferentes Ministerios y Organismos que componen la
APN trabajen en la confeccién de planes estratégicos de largo plazo. El proceso de planificacién
consistié en identificar los principales objetivos e iniciativas prioritarias, los cuales permitirian contribuir al
desarrollo econdmico, promover el desarrollo humano y social y fortalecer las instituciones de la vida
publica argentina. Estos Objetivos de Gobierno (OGs) fueron presentados en diciembre de 2016, y se
espera que faciliten la gestién estratégica de los Ministerios, al mismo tiempo que permitirdn evaluar y
rendir cuentas acerca del progreso en cada uno de estos objetivos.

Se establecieron 8 grandes Objetivos de Gobierno y 100 iniciativas prioritarias de gestién para
los diferentes Ministerios y organismos de la APN. Los OGs, en tanto suponen una herramienta indicativa
para promover el desarrollo de la Argenting, tienen una notoria vinculaciéon con los Objetivos de
Desarrollo Sostenible de las Naciones Unidas, cuyo proceso de adaptacién de las metas estd
impulsando el Consejo Nacional de Coordinacion de Politicas Sociales. En ese marco, el Consejo ha
realizado una vinculacién de los ODS con las 100 prioridades de Gobierno, cuyo resultado a
continuacién presentamos. Todos los Objetivos de Gobierno tienen vinculacién directa o indirecta al
menos con un ODS, siendo el objetivo de gobierno de Desarrollo Humano Sostenible el de mayor
nUumero de asociaciones con los Objetivos de Naciones Unidas.

Dentro de los 8 grandes Objetivos de Gobierno y las 100 iniciativas prioritarias establecidas por
Argentina (https://www.casarosada.gob.ar/objetivosdegobierno/), se encuentra vinculacién con la
temdatica de Enfermedades Poco Frecuentes, a saber:

Il. Acuerdo Productivo Nacional
9. Desburocratizacion y facilitacién de procesos
10. Agencia para la empleabilidad vy la productividad laboral
12. Plan de Desarrollo Regional
19. Plan de desarrollo del sector TIC
20. Promocidén de la innovacion y el emprendedorismo
IV. Desarrollo Humano Sustentable
39. Plan Nacional de Primera Infancia
42. Centro de Andlisis y Gestidn de la Informacion para el Desarrollo Humano
43. Cobertura Universal de Salud
47. Participacion Ciudadana
48. Integracion Social y Urbana
56. Sistema de Salud PUblico en el AMBA
57. Tarifa Social
65. Asegurar la precision y celeridad de los beneficios sociales
67. Politica Nacional de Discapacidad
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69. Derechos Humanos
VII. Modernizacién del Estado
84. Gobierno Abierto
86. Reforma del PAMI
87. Plan de Reingenieria de Procesos Aduaneros
89. Reforma administrativa
90. Ventanilla Unica Digital y Presencial
94. Pais Digital
VIII. Insercion Inteligente al Mundo
95. Insercion politica
99. Organizacién de la reunién de la OMC y del G20 en Argentina
100. Marca Pais

G-20

Soluciones globales son necesarias para los desafios globales. "Sélo seremos capaces de
resolver los problemas del mundo si trabajamos juntos”, destacé el Ministro Federal de Finanzas,
Wolfgang Schauble, en el inicio de la presidencia del G-20 de Alemania en Berlin?.

Las dificultades se relacionan con los obstdculos de cardcter estructural que histéricamente
han trabado el desarrollo, no sélo de nuestro pais sino también de la regidn Latinoamericana en su
conjunto, especificamente la inequidad social y territorial en la distribucién del ingreso. Por eso, la
importancia de poner los esfuerzos en la integracién, a través del MERCOSUR y de la UNASUR. Y los
organismos internacionales de los que forma parte Argentina, como el nombramiento del Ministro de
Salud de la Nacién, Dr. Jorge Lemus como representante de Argentina asume, junto a Hermann Grohe,
la presidencia del Grupo de Trabajo sobre Salud del G-20.

Los miembrosy participantes MAS
Agenda

LOS PARTICIPANTES DE LA CUMBRE DEL G-20 EN HAMBURGO EN 2017

. s A . Los miembros y participantes
G20 - una reunion al mas alto nivel ke
ELG-20 Cumbre en Hamburgo el 7 y 8 de julio 2017 una reunicn al mds alto nivel. Sus participantes Calendario
incluirdn los principales actores econémicos del mundo, los dos paises con mayor poblacién en el Sede de la Conf E
mundeo, el pais mis grande isla del mundo y las instituciones internacionales mds importantes del EO% RLETEnCD

3 i Tl = ?
planeta. ;Pero quiénes son estos participantes del G-20 Cumbre en Hamburgo? darmnentos 46 k3 Cinbre

EL didlogo con la sociedad civil

Norway

Netherlands

reuniones de los ministros / grupos de
trabajo

United States of America

Panorama historico

Preguntas frecuentes

= G20 MEMBER COUNTRIES [

[EU A5 A WHOLE IS ALSO A MEMBER]
= GUEST NATIONS

[Bazt

[Argestina]

Alrededor de dos tercios de la poblacion mundial vive en el miembro del G-20 establece

Fote: Bundesregierung

Figura 5. Miembros y participaciéon de G-20 . Fuente:
https://www.g20.org/Webs/G20/EN/G20/Participants/participants_node.html

El pasado mes de diciembre 2016, Argentina acepté la presidencia del Grupo de Trabajo sobre
Salud del G-20.
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En tanto, Argentina tiene una clara oportunidad de tomar estas buenas prdcticas, articulando
con la sociedad civil en lo referido al apartado de salud mediante el foro central para la cooperacién
internacional en cuestiones econdmicas y financieras.

INFORMACION PUBLICA BT T Tel: 54-11-4379-9000
£ 9 . 3 ™ prensa@msal.gov.ar
Y COMUNICACION #J Presidencia de la Nacion Av. 8 de Julio 1925 (C1073ABA)

Buenos Aires - Republica Argentina

INICIO  NOTICIAS RADIO SALUD CONTACTO

El pasado 30 de diciembre se aceptd formalmente la propuesta

Argentina incorporada al G-20 Salud

Miércoles, 04 de Enero de 2017 18:03

Spots

Manteniendo hibitos saludables el
cancer se puede prevenir
-

= Destacados

Detectada a tiempo la lepra se puede
curar

El ministro Lemus tiene una amplia experiencia profesional, docente y académica en
resistencia antimicrobiana y gestion de crisis sanitarias mundiales, ambos temas
prioritarios para este foro.

Noticias

Laactualidad de salud

El ministro de Salud de |a Nacién, Jorge Lemus, en representacion
de Argentina y por especial solicitud de su par aleméan, asume, junto
aHermann Grohe, la presidencia del Grupo de Trabajo sobre
Salud del G-20.

Septiembre 2016
Revista
Argentina de
Salud Piablica
Publicacién
Cientifica Trimestral

» Leer mis

Aceptada por el titular de la cartera sanitaria nacional, la propuesta
se realizd el 20 de diciembre pasado, oportunidad en que el ministro
federal de Salud de Alemania expresé que la intervencién argentina
través del Dr. Lemus "es de una importancia decisiva para definir las
prioridades en el 3mbito de lasalud y lograr resultados en los
ambitos de |a resistencia a los antimicrobianos v |a gestién de las
crisis sanitarias mundiales en el ambito del fortalecimiento de los

sistemas de salud",

Figura 6. Argentina acepta la presidencia del Grupo de Trabajo sobre Salud del G-20. Fuente: Ministerio de Salud de
la Nacién http://www.msal.gob.ar/prensa/index.php2option=com_content&view=article &id=3328:argentina-
incorporada-al-g-20-salud&catid=é:destacados-slide3328.

La activa participacion y consulta a la sociedad civil es destacada por la presidencia
Alemana del G-20 de manifiesto en el propio portal de noficias y establecida como prdctica mediante
el trabajo con el grupo C20.

& C | @ Es seguro  https://www.g20.org/Webs/G20/EN/G20/meeting_ministers/meetings_ministers_node.html

By FrULT OMmve o= :

Seis reuniones ministeriales, entre ellos ministros de Finanzas y gobernadores de bancos centrales ‘reuniones, se han previsto en
017

Foto: Getty Images / AFP / Zach Gibson

reuniones ministeriales parte importante del G-20

A los ojos de la opinién publica, la presidencia del G-20 2 menudo se equipara con la cumbre de jefes de
estado y de gobierno. Sin embargo, gran parte de lo que se discutieron y aprobaron existe elaborado con
mucha antelacién.

Una contribucion particularmente importante a este trabajo es hecho por las numerosas reuniones de los
ministros especializados en el perfodo previo a la cumbre del G-20. En estas reuniones, los temas del G-20
individuales se tratan en profundidad. Por ejemplo, los ministros de Finanzas del G-20 se rednen varias
veces durante un afio. Ademds, los ministros encargados de asuntos extranjeros, el trabajo, la salud, la
agricultura y la digitalizacion sostendrdn reuniones durante la presidencia del G-20 aleman.

Ya se han establecido el lugar y [a hora de las reuniones de ministros especializados previstos.

Visidn general de las reuniones del G-20 especializada de los ministros:

Reunidn de los ministros de agricultura del G20 el 22 de enero de 2017 Berlin

Reunidn de los ministros de Exteriores del G-20, el 16 y 17 de febrero de 2017 Bonn

Reunidn de los ministros de Finanzas del G20 y los gobernadores de bancos centrales 17 y 18 de
marzo de 2017 en Baden-Baden

* Reunidn de ministros del G-20 a cargo de la digitalizacién, el 6 y 7 de abril de 2017 Disseldorf
Reunidn de los ministros de trabajo del G-20, el 18 y 19 de mayo de 2017 Bad Neuenahr
Reunidn de los ministros de salud del G-20, el 19 y 20 de mayo de 2017 de Berlin

Los grupos de trabajo del G-20

Figura 7. Reuniones G-20. Fuente:
https://www.g20.org/Welbs/G20/EN/G20/meeting_ministers/meetings_ministers_node.html
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G-20 y la participacion de la sociedad civil: C20. En los Ultimos afios, el Grupo de los 20 (G-20)
se ha convertido en un actor clave en la politica internacional: el G-20 son los 20 principales paises
industrializados y las economias emergentes.

Hoy en dia, en el G-20 estdn discutiendo una larga lista de desafios politicos globales. Estos
desafios no pueden ser tratados por el G20 de modo aislado, sino que exige la implicaciéon y
participacion de todos los sectores de la sociedad. Organizaciones de la sociedad civil han sido
activas en el G-20 desde la primera Cumbre en 2008 en Washington, DC. Desde entonces, las
organizaciones de la sociedad civil han participado regularmente con el G-20.

El objetivo principal de C20 es facilitar un intercambio estructurado y sostenido de la reflexion
critica y perspectivas politicas entre la sociedad civil de los paises del G-20, mds alld de la propia
agenda.

La presidencia del G-20 de Alemania en 2017, plantea para la Cumbre del G-20 en Hamburgo
una oportunidad insignia de inclusidon de la sociedad civil y la rendiciéon de cuentas, marcando como
necesario reforzar las estructuras y mecanismos institucionales para aumentar la participacion efectiva
de las organizaciones de la sociedad civil y proporcionar oportunidades concretas para colaborar con
los diferentes grupos de trabajo del G-20.

G-20
El dislogo con la sociedad civil MAS
Agenda

PRESIDENCIA ALEMANA DEL G-20

‘e . % g Ls iemb rticipant
El didlogo con la sociedad civil aimtiod i

Durante la presidencia del G-20, la canciller Angela Merkel llevard a cabo un amplio didlogo con la
sociedad civil. Ella se reunird con representantes de la comunidad cientifica y de investigacidn, el sector

Calendario

privado y los sindicatos, las mujeres y los jévenes, y las organizaciones no gubernamentales de los Sede de s Conferencia

estados del G-20. documentos de la Cumbre

El didlogo con la sociedad civil

reuniones de los ministros / grupos de
trabajo

Panorama historico

Preguntas frecuentes

Los foros de didlogo

7 Foro de didlogo W20 con Mujeres de
Negocios, Ciencia y Sociedad

A Foro de didlogo B20 con negocios de las
asociaciones

Javenes participantes en la Cumbre del G-7 en la Cancilleria Federal con la canciller Angela Merkel

Figura 8. G-20 y el didlogo con la sociedad civil. Fuente:
https://www.g20.org/Webs/G20/EN/G20/Civil_society/civil_society_node.html

El Ministerio de Salud de la Nacién, por intermedio del flamante cargo asumido de presidencia
del Grupo de Trabajo sobre Salud del G-20, al dia de la fecha adn no ha mantenido reuniones con la
sociedad civil en torno a llevar las perspectivas sobre la realidad que afecta a la salud global en lo
referido a las enfermedades poco frecuentes, siendo que el 19 y 20 de Mayo 2017 se llevd a cabo la
reunién de ministros de salud del G-20 en la ciudad de Berlin.
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C20

C-20 y los Objetivos: Salud Globals:

Trabajar porque la salud mundial sea, por primera vez, un tema permanente en la agenda
oficial del G-20, durante la presidencia del G-20 alemdn.
En particular, en la Agenda 2030 en el drea de la salud
mundial, el G-20 debe garantizar que la salud no se defina
estrictamente como la gestién de crisis, sino que: Toda
persona fiene derecho a la salud.

La Cumbre C20 busca garantizar una interrelaciéon
mds fuerte de las organizaciones de la sociedad civil
nacionales e internacionales, y fortalecer el enfoque
multisectorial necesario para garantizar el derecho a la
salud para todos, junto a la meta del 2030 del orden del
dia de "no dejar a nadie atrds ". Este grupo se centrard en
la resistencia a los antimicrobianos, pandemias globales, la cobertura universal de salud, el
fortalecimiento de los sistemas de salud, asi como una politica de salud mundial coherente y
coordinada financieramente y un fortalecimiento de la OMS.

ARGENTINA 2018

Vaticano

La Santa Sede también ha tomado parte en materia de enfermedades poco frecuentes. En la
reciente actualizacion de la Nueva Carta de los Agentes Sanitarios se ha abordado la temdatica de
modo expreso, basdndose en la necesidad de actualizar el magisterio debido a los logros de la
investigacion biomédica y las nuevas realidades sociales y sanitarias desde 1994.

“Los logros de la investigacién biomédica y las nuevas realidades sociales y sanitarias desde
1994 asi como los pronunciamientos del Magisterio de la Iglesia Catdlica emanados en el dmbito de las
ciencias de la vida y de la salud (los de los papas Juan Pablo Il, Benedicto XVI, Francisco, los
documentos de la Congregacidn para la Doctrina de la fe y de la Academia Pontificia para la vida)
hicieron necesario revisar y actualizar la Carta de los Agentes Sanitarios, explicé el Prof. Spagnolo
catedrdtico de Bioética y director del Institute of Bioethics and Medical Humanities en la Facultad de
Medicina y Cirugia de la Universidad Catdélica Sagrado Corazén de Roma?.

La Carta de los Agentes Sanitarios, refiere sobre el Derecho a los medicamentos: “En el plano
social el documento se centra en el tema del acceso de la poblacién a los medicamentos y las
tecnologias disponibles (Art. 91), acceso que todavia hoy, sobre todo en los paises en desarrollo -
especialmente en los que se caracterizan por la inestabilidad politica o por los recursos limitados- no
se garantiza a amplios sectores de la poblacién y que, particularmente, en el caso de las
denominadas «enfermedades rarasy y «olvidadas», es acompanado por el concepto de
umedicamentos huérfanosy (art. 92). Y se pide a los agentes sanitarios y a sus asociaciones
profesionales que se hagan promotores de una sensibilizacién de las instituciones, de las
organizaciones de asistencia, de la industria sanitaria, de manera que el derecho a la proteccién de la
salud se extienda a toda la poblacion y se llegue a una justicia sanitaria salvaguardando tanto la
sostenibilidad, como la investigacién y la salud”.

Asi mismo, el Santo Padre Francisco el pasado 26 febrero 2017 y con motivo de la
conmemoracién del Dia Mundial de las EPOF se pronuncié a favor de las personas con enfermedades
poco frecuentes y las organizaciones de pacientes y familiares. El Papa pidié apoyo tanto a nivel
médico como legislativo para las personas con enfermedades raras o poco frecuentes.'?

(...) ..."Saludo al grupo venido en ocasion de la Jornada de las Enfermedades Raras. Gracias
por lo que hacen. Espero que los pacientes y sus familias sean adecuadamente apoyados en su no
f&cil camino, tanto a nivel médico como legislativo”, aseguré el Santo Padre durante el Angelus del
domingo en Plaza San Pedro.

En el mismo sentido, el Papa Francisco el pasado 18 Mayo 2017, brindé una audiencia privada
a la comunidad de pacientes y familiares de Huntington de paises de Latinoamérica donde destacd la
carga que representan éstas enfermedades e hizo especial hincapié en la labor de la sociedad civil
(...) “Son muchos los retos que plantea la enfermedad desde el punto de vista diagnéstico, terapéutico
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y asistencial. Que el Sefior bendiga vuestro frabajo: que sedis un punto de referencia para los
pacientes y sus familias, que en muchas ocasiones se ven obligados a hacer frente a las ya duras
pruebas que la enfermedad comporta en un contexto socio-sanitario que, con frecuencia, no
corresponde a la dignidad de la persona humana. Asi las dificultades aumentan. Con frecuencia, la
enfermedad se agrava por la pobreza, las separaciones forzadas y una sensacién general de
confusién y desconfianza. Por eso, las asociaciones y los organismos nacionales e internacionales son
decisivos. Sois como las manos de Dios que siembran esperanza. Sois la voz de estas personas que
quieren reivindicar sus derechos’. |...)

Para mds informacién: hitp://fadepof.org.ar/eventos/174
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Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo.

Las buenas prdcticas y avances en los modelos implementados por los paises pioneros en la
temdatica de las EPOF, han dado lugar a movimientos colaborativos de pacientes y de familiares tanto
a niveles nacionales como internacionales.

El tfrabajo de la sociedad civil en el terreno brinda una especificidad de conocimiento que
cobra vital importancia a la hora de establecer un mapa de situacién de las realidades locales.

La experiencia de mds de 5 décadas permite analizar buenas prdcticas consolidadas en el
campo colaborativo entre éstas y los Estados. Claro, que para esto es preciso aceptar los roles de
cada parte y estar convencido que el enriquecimiento de las producciones conjuntas dardn valor
agregado a las decisiones y politicas publicas futuras.

A continuacién se mencionan sélo algunas de las organizaciones de la sociedad civil de pacientes
con EPOF y familiares existentes.

En Naciones Unidas

Las acciones de abogacia de los derechos de las personas con enfermedades poco frecuentes ha
alcanzado a las Naciones Unidas mediante la reciente creacion del Comité de ONGs de
Enfermedades Poco Frecuentes (https://www.ngocommitteerarediseases.org/) que funciona en el
marco de la Conferencia de ONG en Relaciéon Consultiva - CONGO (http://hgocongo.org/) con
Naciones Unidas, como comité permanente del Consejo Econdmico y Social - ECOSOC
(https://www.un.org/ecosoc/es).

Los representantes de la sociedad civil de EPOF que participan en dicho comité son miembros de Rare
Diseases International (RDI).

Mds informacion:
* Comité de ONGs de Enfermedades Poco Frecuentes
(https://www.ngocommitteerarediseases.org/)
* Conferencia de ONG en Relacién Consultiva - CONGO (http://ngocongo.org/)
e Consejo Econdmico y Social - ECOSOC (https://www.un.org/ecosoc/es)
o Rare Diseases International - RDI (http://www.rarediseasesinternational.org/)

Mundial

. RDI: Rare Diseases International es la alianza global de personas que viven con una enfermedad rara
-0 poco frecuente- de todas las nacionalidades a través de todas las enfermedades raras. RDI reUne a
organizaciones nacionales y regionales de enfermedades raras de pacientes de todo el mundo, asi
como las federaciones especificas de enfermedades raras internacionales para crear la alianza global
de pacientes con enfermedades raras y sus familias.

Mdas informacion: http://www.rarediseasesinternational.org/

Nota: FADEPOF es miembro pleno de RDI. Mds informacién http://fadepof.org.ar/eventos/179

. IAPO: La Alianza Internacional de Organizaciones de Pacientes es una alianza mundial Unica, que
representa a pacientes de todas las nacionalidades y de todas las patologias con el fin de promover
un modelo de asistencia sanitaria centrada en el paciente en todo el mundo.

Mds informacion: https://www.iapo.org.uk/es

Nota: FADEPOF es miembro pleno de IAPO. Mds informacidn http://fadepof.org.ar/eventos/83
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En Europa

. Orphanet: fue creada en 1997 por expertos en enfermedades raras y la abogada Ségoléne Aymé,
con el objetivo de establecer una base de datos de acceso gratuito sobre enfermedades raras y
medicamentos “huérfanos”. En 2000, Orphanet cred un portal de informacién y pasd a coordinar el
Grupo Consultivo Temdtico sobre Enfermedades Raras de la Organizacion Mundial de la Salud, a
cargo de la revisién de la Clasificacion Internacional de Enfermedades.

Mds informacion: http://www.orpha.net/

. EURORDIS: es una alianza no gubernamental dirigida por organizaciones de pacientes y personas
individuales activas en el campo de las enfermedades raras.

Representa a 561 organizaciones de pacientes con enfermedades raras en 51 paises de Europa,
siendo asi la voz de 30 millones de personas. Busca mejorar la calidad de vida de las persona con
enfermedades raras en Europa y reducir el impacto de éstas enfermedades en la vida de los pacientes
y sus familias, mediante la investigacién, el desarrollo de medicamentos, la proteccidn, los grupos de
apoyo y la concienciacion.

Mds informacion: http://www.eurordis.org/es/quienes-somos

Nota: FADEPOF posee lazos estrechos con EURORDIS. Para mds informacién
http://fadepof.org.ar/noticias/ 180

. FEDER: En Espafna existe la Federacion Espainola de Enfermedades Raras (FEDER), compuesta por mds
de 200 asociaciones, y que aboga por el mayor bienestar posibles para los pacientes con
enfermedades raras.

Mds informacion: http://www.enfermedades-raras.org/

Nota: FADEPOF posee lazos estrechos con FEDER como miembros de ALIBER.

América del Norte

. NORD: En 1983 fue fundada en Estados Unidos la Organizacién Nacional para los Desérdenes Raros
por parte de Abbey Meyers, en colaboracién con individuos con enfermedades raras que eran lideres
de grupos de apoyo vy sus familiares. Esta organizaciéon busca apoyar a las personas con enfermedades
raras mediante la educacidn, la proteccién y la investigacién.

Estd conformada por mds de 260 miembros (organizaciones de pacientes).

Mds informacion: https://rarediseases.org/about/

. CORD: es la red nacional de Canadd para las organizaciones que representan a todas las personas
con enfermedades raras. CABLE proporciona una fuerte voz comun para abogar por la politica de
salud y un sistema de salud que funcione para las personas con enfermedades raras. CABLE trabaja
con los gobiernos, los investigadores, los médicos y la industria para promover la investigacion,
diagndstico, tratamiento y servicios para todas las enfermedades raras en Canadd.

Mds informacion: https://www.raredisorders.ca/about-cord/#section-id-124

América del Sur

. ALIBER: La Alianza Iberoamericana de Enfermedades Raras o Poco Frecuentes es una red que
aglutina a mds de 500 organizaciones de pacientes con enfermedades raras, presente en 14 paises de
Iberoamérica, que coordina acciones para fortalecer el movimiento asociativo, dar visibilidad a las
EPOF y representar a los personas con enfermedades poco frecuentes de lberoamérica ante
organismos locales, regionales, nacionales e internacionales, creando un espacio de colaboracion
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conjunta y permanente para compartir conocimientos, experiencias y buenas prdcticas en las dreas
social, sanitaria, educativa y laboral.

Mds informacion: http://aliber.org/web/

Nota: FADEPOF es fundador y miembro pleno de ALIBER y ocupa la Vicepresidencia Segunda por
segunda mandato consecutivo (2017/2019).

. Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF): es una Organizacion de la
Sociedad Civil (OSC) sin fines de lucro, conformada vy liderada por la propia comunidad de pacientes
y/o familiares.

Surge como espacio de trabajo en Junio de 2011 y fue constituida formalmente en Diciembre de 2013.
En la actualidad, cuenta con la participacion de 63 miembros entre organizaciones y grupos de
pacientes y/o familiares de diversas enfermedades poco Frecuentes (EPOF). Trabaja a nivel nacional,
en alianzas regionales y mundiales, representando y apoyando a las comunidades de personas y su
grupo familiar y social.

FADEPOF es miembro fundador de la Alianza lberoamericana de Enfermedades Raras (ALIBER) y la Red
Hermanos Aliados con Enfermedades Raras en Latinoamérica (HACER.LA). Se ha unido oficialmente
como miembro pleno a la Alianza Internacional de Organizaciones de Pacientes (IAPO) y a la Red
Rare Diseases Internacional (RDI). Posee lazos estrechos con EURORDIS, Rare Commons y Rare
Connect, entre otros.

FADEPOF es miembro del Consejo Consultivo Honorario dependiente del Programa Nacional de
Enfermedades Poco Frecuentes del Ministerio de Salud de la Nacién.

Mds informacion: http://fadepof.org.ar/
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Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo.

Las enfermedades poco frecuentes representan un verdadero reto en términos de salud
publica debido a diversos factores, entre los que se encuentra la escasa informacidn, tanto destinada
a los profesionales de la salud como a la poblacién afectada. “No se puede diagnosticar lo que no se
conoce”, por lo que la informacidén es esencial para minimizar los obstdculos que dificultan el
diagnéstico precoz y los fratamiento que permitan mejorar la condicidn de salud a causa de las EPOF.

Elimpacto de estas enfermedades en los afectados, sus familias e incluso la sociedad, puede
ser muy grande ya que muchas de éstas son severas, cronicas y progresivas, caracterizdndose por
generar dolor, discapacidad —-en ocasiones multiples discapacidades-, daio significativo —e
irreversible- de érganos y altas tasas de mortalidad.

La ausencia de informacién sobre cada una de éstas enfermedades y de dénde estdn los
recursos especializados es uno de los factores mds determinantes a la hora de obtener un diagndstico
como asi la continuidad de tratamiento, sea o no en la cercania del lugar de residencia.

La experiencia internacional sobre buenas prdcticas destinadas a la implementacion de
estrategias efectivas vinculadas a las Enfermedades Poco Frecuentes permite contar con material
para el andlisis sobre cudles deberian ser las acciones mds efectivas en materia de salud pUblica
vinculadas a la “informacién y las EPOF”.

Una de las buenas précticas destinadas a brindar “buena informacion sobre las EPOF” ha sido
el impulsado por el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad junto a expertos en la materia -
entre los que se encuentran organizaciones de la sociedad civil de pacientes con EPOF, como es el
caso de la Federacién Espanola de Enfermedades Raras (FEDER)- detallado en el documento
"Estrategias en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud”'! implementado en el afno 2009 y
revisada su segunda versidn en 2014 (aprobado por el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de
Salud el 11 de Junio de 2014).

En dicho documento se hace mencidén como elemento clave para mejorar el diagnédstico y la
atencién de las enfermedades poco frecuentes, el hecho de poner en marcha estrategias que
proporcionen y difundan informacién exacta en un formato adaptado a las necesidades de
profesionales, personas afectadas y sus familias. (...) Las enfermedades poco frecuentes presentan
una prevalencia tan baja que requieren esfuerzos especiales y combinados, dirigidos a prevenir la
morbilidad, la mortalidad temprana o la reduccidn de la calidad de vida de las personas que las
padecen y sus familias.

En este contexto, las enfermedades poco frecuentes se convierten en un desafio para los sistemas de
salud al conformar un conglomerado, en el que se entremezclan enfermedades bien conocidas y con
posibilidad de tratamiento, con otras que son grandes desconocidas y en consecuencia de dificil
abordaje.

El recorrido de los anos de experiencia en materia de enfermedades poco frecuentes de
Espana permite identificar ciertas herramientas posibles de implementar en otros sistemas de salud,
como puede ser el Argentino.

Entre estas iniciativas Espanolas!> que pueden destacarse, se encuentran:

* Diciembre 2000. Instituto de Investigacidn en Enfermedades Raras (lIER) del Instituto de Salud
Carlos 11l (ISCIII) con la publicacién del primer Sistema de Informacién de Enfermedades Raras
en Espanol (SIERE) de acceso libre y gratuito, con informacién contrastada y con un lenguaje
comprensible.

e En 2004 se publicé la guia “Enfermedades Raras: un enfoque prdctico”, que tomd como base
el trabajo desarrollado por el SIERE, cuyos contenidos estdn orientados a pacientes, familiares,
profesionales sanitarios y demds agentes sociales implicados. Esta guia proporciona
informacion acerca de unas 400 EPOF, agrupadas segin los grandes grupos de la CIE-9), una
descripcién que incluye signos y sintomas de la enfermedad, y un breve repaso de técnicas
complementarias de diagndstico asi como de aspectos basicos preventivos, opciones
terapéuticas, y genéticas, en los casos en que existan, incluyendo también informacién sobre
medicamentos. Incluye informacién acerca de los recursos sociales disponibles y aspectos
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relacionados con la discapacidad e incorpora el inventario disponible de asociaciones de
ayuda mutua y datos de localizacién de las mismas.

Septiembre 2009. Se inaugurado el Centro de Referencia Estatal de Atencién a Personas con
Enfermedades Raras y sus Familias (CREER) ubicado en Burgos, dependiente del IMSERSO
destinado a:

o Servicios de Referencia (recursos especializados en la investigacion, estudio y
conocimiento de las enfermedades raras y en la formacién de los profesionales que
atienden a las personas enfermas y a sus familias o que trabajan en este sector, asi
como recursos expertos en la gestion del conocimiento, la generacion y difusién de
buenas prdcticas y la informacion y el asesoramiento técnico)

o Promocién de Autonomia Personal y Atencién Especializada (servicios especificos, que
se desarrollardn a través de distintos programas de atencién socio-sanitaria dirigidos a
personas afectadas por una enfermedad rara y a sus familias:

= 1) Servicio de Atencidon Multidisciplinar de Enfermedades Raras (en régimen
ambulatorio o residencial) prestando atencidén en rehabilitacién fisica,
psicoldgica, pedagdgica, etc.

= 2) Encuentros: se desarrollan a lo largo del ano, para que las personas con una
enfermedad rara y sus familias puedan participar en encuentros con otras
personas con enfermedades andlogas, compartiendo entre ellas un espacio y
un tiempo que les permita intercambiar impresiones, y también contar con
profesionales o personas expertas, para que puedan, entre otras cosas,
aprender a afrontar la enfermedad, mejorar las habilidades en su atencién y
su autonomia personal.

= 3) Nacer: Servicio convenido con los departamentos de neonatologia de los
Centros hospitalarios, para prestar apoyo a padres que puedan tener un bebé
con una enfermedad rara.

= 4) Respiro Familiar: Es un servicio de estancias temporales, en
régimen residencial de 12 dias de duracion, para personas afectadas por una
ER con el objetivo de servir de soporte a las familias en las tareas de atencién
y cuidado, permitiéndoles desarrollar una vida familiar y social satisfactoria asi
como mejorar su calidad de vida.

Enero 2001. Servicio de Orientacion e Informacion (SIO) sobre EPOF, una iniciativa de la
sociedad civil, mds precisamente de la Federacién Espaiola de Enfermedades Raras (FEDER).
Este servicio se dirige a personas afectadas por ER y sus familias, profesionales que trabajan en
distintos dmbitos de intervencion y que precisan informacion sobre estas patologias, asi como
a la poblacién en general.
o EISIO ofrece informacién bdsica sobre las EERR (definicion de la enfermedad y
sinfomatologia principal),
o asesoramiento sobre recursos existentes y especialistas
o Yy constituye un elemento facilitador de la toma de contacto e infercambio de
experiencias entre personas afectadas por la misma patologia o grupo de patologias.

Ao 2009. FEDER ha impulsado el Estudio ENSERio “Estudio sobre situacion de las Necesidades
Sociosanitarias de las personas con Enfermedades Raras en Espana”, seguido en 2012 por el
Estudio ENSERio 2 “Por un modelo sanitario para la Atencion a las personas con Enfermedades
Raras en las Comunidades Auténomas”.

Ao 2012. La Federacion ASEM y editado por el Real Patronato sobre Discapacidad del MSSSI
han realizado el “Mapa de Recursos Sanitarios para la Atencién a las Enfermedades
Neuromusculares” y el frabajo “Recursos Asistenciales y de Investigaciéon en Enfermedades
Raras Ubicados en la Comunidad de Madrid” realizado por el lIER.

Ao 1997. Francia. En el dmbito internacional, surge en Francia ORPHANET extendiéndose
progresivamente 37 paises europeos.

ORPHANET es:
o una base de datos de informacién de enfermedades raras y
o de medicamentos huérfanos
o que ofrece servicios para todas las personas interesadas: pacientes y familiares,
profesionales de la salud, investigadores, industria y agentes reguladores.
o Su objetivo es contribuir a la mejora del diagnéstico, cuidado y tratamiento de las
personas afectadas de enfermedades raras.
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Da acceso a:

o unlistado de enfermedades clasificadas segun las clasificaciones expertas publicadas
existentes,
o una enciclopedia que abarca mas de 4.000 enfermedades raras,
o un listado de medicamentos huérfanos en todas las etapas de desarrollo (desde la
designacion de “medicamento huérfano” hasta la autorizacién de comercializacién),
o undirectorio de servicios especializados en los 37 paises socios que ofrece
informacién sobre:
centros expertos especializados y centros de referenciaq,
laboratorios médicos,
proyectos de investigacion,
ensayos clinicos,
registros,
redes,
plataformas tecnolégicas y
asociaciones de pacientes, y
una variedad de servicios que incluyen:
= una herramienta de soporte al diagnéstico (busqueda por signos y
sintomas),

= un boletin en inglés con noticias cientificas y politicas (Orphanews
Europe), que también se publica en francés e italiano,

= vy losinformes de Orphanet, estudios tematicos e informes sobre temas
generales.

= Portal Orphadata (www.orphadata.org), desde donde todo el
conjunto de datos de Orphanet es directamente accesible en un
formato reutilizable, y los portales nacionales, un punto de acceso de
cada pais al

= portal internacional en el que se incluye informacion de relevancia a
nivel nacional.

o Espana se incorpord a Orphanet en 2002, primero de la mano de la Universitat Pompeu
Fabra y, posteriormente, del Institut de Recerca Vall d’Hebron (VHIR). Desde abril de
2011, el Centro de Investigaciéon Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER)
es el socio de Orphanet en Espana. El portal espaiol estd accesible en:
www.orphanet-espana.es.

O O O O O O O O O

Las “Estrategias en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud”'® dedican un apartado
referido a la importancia de la creacién e implementacién de REGISTROS. “Toda propuesta de
promocion y proteccién de la salud, al igual que de deteccién precoz y otros aspectos, ha de estar
basada en estudios epidemioldgicos sélidos que permitan delinear la politica sanitaria mds adecuada
al problema que se pretende abordar”.

“A pesar de que las enfermedades raras (ER) contribuyen en gran medida a la morbilidad y la
mortalidad de la poblacién, son invisibles en los sistemas de informacién sanitaria dada la falta de
sistemas apropiados de codificacion y clasificacién.

La vigilancia epidemiolégica en ER debe dar respuesta a las siguientes necesidades de informacion:

- Conocer su frecuencia, distribuciéon espacial, evolucidon temporal y otras caracteristicas que
faciliten su mejor conocimiento.

- Posibilitar estudios de disponibilidad, efectividad, eficiencia y acceso a los servicios sanitarios.

- Conocer los recursos disponibles y necesarios.

- Actuar como instrumento de soporte para la planificaciéon y toma de decisiones.

(...) "Los registros sanitarios son una herramienta de incalculable valor en el caso de enfermedades de
baja frecuencia dada la dispersion de la informacién y el grado de desconocimiento de las mismas.

Por registro sanitario se entiende el archivo de datos sistemdtico, continuado y recuperable de manera
eficiente relativo a elementos de importancia para la salud, en una poblacidn definida, de modo que
los elementos registrados puedan relacionarse con una poblacién base. Su abordaje supone el
conseguir datos relevantes y fiables que permitan hacer inferencias especificas sobre la poblacion
diana para plantear acciones de prevencién, control o investigacién en el dmbito de dichas
enfermedades.
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e Ano 2001. El Instituto de Salud Carlos il (ISCIII) crea “REpIER” Red Epidemiolégica de
Investigacién en Enfermedades Raras, una de las doce redes de investigacién relacionadas
con EERR cprobadas en el marco de las Redes Temdticas de Investigacion Cooperativa
Sanitaria (RETICS). Su principal objetivo fue el de “desarrollar un programa de investigaciéon
epidemiolégica para las Enfermedades Raras en Espaina, que aportara un mayor conocimiento
de la situacion de las mismas en términos clinicos, epidemiolégicos y terapéuticos, a la vez
que proporcionaba una informacién mds apropiada para el desarrollo de pautas de actuacién
socio-sanitarias”.

e Afo 2011.EI ISCIIl se unié al Consorcio Internacional de Investigacion en

Enfermedades Raras (IRDIRC), consorcio promovido desde la Unién Europea y los Instituto

Nacionales de Salud de Estados Unidos, cuyos objetivos son la bUusqueda de nuevos

tratamientos y el desarrollo de nuevos marcadores diagnésticos para estas patologias.

- Fruto de esta estrategia de adhesién a IRDIRC, el ISCIII aprobé un proyecto de creacion de
un registro nacional en el que colaboran todas las Comunidades Auténomas, las
organizaciones de pacientes como FEDER, las asociaciones relacionadas con la industria
farmacéutica y las empresas biotecnolégicas (Farmaindustria, Asociacién Espafola de
Laboratorios de Medicamentos Huérfanos y Ultrahuérfanos (AELMHU) y la Asociacion
Espanola de Bioempresas (ASEBIO) asi como redes de investigacién y varias sociedades
cientificas médicas espanolas.

- El proyecto denominado Red Nacional de Registros de Enfermedades Raras para la
Investigacién (SpainRDR- https://spainrdr.isciii.es) es liderado por el lIER, perteneciente al
ISCIII.

En la regidn Latinoamericana, se pueden observar otras iniciativas destinadas a favorecer el
diagndstico y tratamiento de las EPOF, basado en el ordenamiento de la informacion. Mds
precisamente, en Uruguay donde se ha anunciado que se “promueve una ley referida a centros de
referencia, para que algunas patologias de baja prevalencia que requieren de mucha experticia y
equipos especializados no estén en los 43 prestadores de salud sino en dreas concentradas, donde las
personas puedan atenderse eficientemente en varios departamentos y garanticen el acceso a una
atencion de calidad”.

Fuente: http://www.consensosalud.com.ar/uruguay-promueven-aprobacion-de-leyes-sobre-centros-
de-referencia/

Lectura recomendada:

* Vertexto completo de “Estrategias en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud”
SANIDAD 2013. MINISTERIO DE SANIDAD, SERVICIOS SOCIALES E IGUALDAD. Actualizacion
aprobada por el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud el 11 de junio de 2014.
http://www.msc.es/organizacion/sns/planCalidadSNS/pdf/Estrategia_Enfermedades_Raras_SN
S_2014.pdf

Comisién Europea.

. Portal de Enfermedades Raras de la Comision Europea, es una seccion sobre salud en la UE que se ha
creado como una puerta de acceso confiable a una amplia gama de informacién y datos sobre
temas y actividades relacionados con la salud, tanto a nivel europeo como nacional e internacional. El
contenido es producido por la Comisién Europea, los Estados miembros de la UE y el Espacio
Econdmico Europeo (EEE), mds paises candidatos a la UE; organizaciones internacionales; y por
organizaciones no gubernamentales paneuropeas en el dmbito de la salud publica.

Sitio web: https://ec.europa.eu/health/home_en

. Grupo de expertos de la “Comision sobre enfermedades raras”, se encarga de apoyar la politica de
la Unién Europea en materia de enfermedades raras y puede:
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- ayudar a la Comisién en la elaboracion de instrumentos juridicos y documentos  politicos;
- asesorar a la Comisidon en la aplicacion de las acciones de la Unidn y sugerir mejoras;

- asesorar a la Comisidén en el seguimiento, la evaluacion y la difusion de los resultados;

- asesorar a la Comision en materia de cooperacién internacional;

- ofrecer una vision general de las politicas de la Unién y las politicas nacionales;

- fomentar el intfercambio de experiencias, politicas y prdcticas pertinentes entre los Estados
miembros y las partes interesadas.

Sitio web: https://ec.europa.eu/health/rare_diseases/expert_group_en

. EUROPLAN. European Project for Rare Diseases National Plans Development.

Sitio web: http://www.europlanproject.eu/

Estados Unidos.

. NIH GRDR (Oficina de Investigaciones de Enfermedades Raras) es parte del Centro Nacional para el
Avance de las Ciencias Translacionales (NCATS).

Los objetivos de la GRDR son identificar, estimular, coordinar y apoyar la investigacion para responder
alas necesidades de los pacientes que tienen cualquiera de las aproximadamente 6800
enfermedades raras conocidas hoy en dia.

El objetivo del Programa NIH / NCATS GRDR® es integrar los datos de los pacientes identificados de
manera estandarizada para facilitar el andlisis de las enfermedades cruzadas vy la interoperabilidad
con otras bases de datos, permitir el infercambio y el infercambio de datos y acelerar el desarrollo, la
diseminacién y los usos de los nuevos para mejorar la salud vy la calidad de vida de millones de
personas.

Sitio web: https://ncats.nih.gov/grdr

. Centro de Informacion sobre Enfermedades Genéticas y Raras (Genetic and Rare Diseases
Information, GARD)

Es un programa del National Center for Advancing Translational Sciences (NCATS), financiado por dos
unidades de los National Institutes of Health (NIH), NCATS y el National Human Genome Research
Institute (NHGRI). GARD proporciona informacién al publico que es actualizada, confiable y facil de
entender sobre enfermedades genéticas y raras, en inglés y en espaiol. Los especialistas en
informacidn estdn disponibles de lunes a viernes desde el mediodia hasta las seis de la tarde hora
estdndar del este (excepto los dias de fiesta nacionales), para responder por teléfono a preguntas
relacionadas con las enfermedades genéticas y raras.

Sitio web: https://rarediseases.info.nin.gov/espanol/enfermedades
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Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo.

Prevencion de las EPOF

Lamentablemente, entre la gran diversidad de enfermedades poco frecuentes son muy
escasas las patologias en las que se pueden redlizar acciones de prevencion, si bien un pufado de
estas, puede considerarse que ciertos factores ambientales pueden ser los causantes.

Las acciones de prevencion de las EPOF deben focalizarse en el periodo previo a la gestacién
mediante politicas de salud pUblica dirigidas a promover estilos de vida saludables y evitar el consumo
de sustancias perjudiciales, durante el embarazo.

El avance del conocimiento cientifico sobre ciertos factores de riesgo identificados junto a

determinantes de la salud son variables que los profesionales de la salud deben manejar con el
propdsito de llevar a cabo estrategias de prevencion.

Diagnéstico de las EPOF

Uno de los mayores desafios a los que se enfrenta una persona con una enfermedad poco
frecuentes es atravesar “la odisea diagndstica” lo mds rdpidamente posible para alcanzar el
diagndstico diferencial.

Incluso, es de considerarse que el retraso diagndstico no sélo impacta negativamente en el
propio paciente, sino también en su grupo familiar, su entorno educativo y/o laboral, como asi, el
social. En cuanto ala salud de la persona afectada, puede que se escapen grandes oportunidades
terapéuticas —de existir- que podrian evitar el empeoramiento de la condicién de salud, secuelas
fisicas o psicolégicas, o discapacidades evitables, en el caso de contar con un diagndstico de precoz.

En lo especificamente referido a las enfermedades poco frecuentes de origen genético, el
retraso o la ausencia de diagndstico posee una implicancia mayor ya que el desconocimiento de la
condicion de salud deja librado a la naturaleza el riesgo de concebir hijos con la misma patologia,
ademds de privar a las familias del acceso a un consejo genético.

Las estrategias a implementarse focalizadas en alcanzar un diagndstico precoz también deben
focalizarse como acciones destinadas a la prevencidn, como es el caso de las de origen genético.

Estrategias de deteccién precoz de EPOF:

¢ Programas de deteccion precoz que garanticen el acceso de todas las personas a pruebas
diagnésticas segun corresponda, apoyados en:
o el conocimiento cientifico disponible y bajo criterios de calidad y eficiencia.
o elincentivo de la investigacién traslacional
o ellatecnologias disponibles como herramientas destinadas a los profesionales de la
salud (Apps, computacidn cognitiva, entre otros)

*  Programas de salud infantil destinados a la supervision general del nino en la atencién primaria
de la salud. Instancia que facilita la sospecha de posibles grupos de riesgo identificando
alertas que dirijan a una pesquisa y deteccidon precoz de, por ejemplo, ciertos trastornos en el
desarrollo que pueden dar cuenta de algunas patologias poco frecuentes.

e Protocolos de derivacién. Una adecuada planificacién y articulacién entre los diversos niveles
de atencion de la salud, permitird establecer un adecuado proceso de derivacion a centros o
unidades de referencia para realizar un diagndstico diferencial y establecer la estrategia
terapéutica mds adecuada segun la condicién de salud y el expertise del/ los profesional/es.
Este es uno de los aspectos mds importantes en aquellos paises donde la salud es federal,
como el caso de Argentina.

* Acciones de sensibilizacién y formacién a profesionales de la salud en los niveles de Atencién

Primaria. Esta es una estrategia que presenta grandes desafios dado la gran diversidad
etioldgica entre las mds de 8.000 EPOF identificadas, y las que surgen a diario. Por lo que
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encontrar criterios comunes de formacion que permitan a los profesionales establecer una
sospecha de EPOF aun no se ha podido establecer claramente.

*  Programa de pesquisa neonatal. (en Argentina implica una real implementacién de la Ley
26.27912 del “Régimen para la deteccidn y posterior tratamiento de determinadas patologias
en el recién nacido”, en todo el territorio nacional pesquisando: de fenilcetonuria,
hipotiroidismo neonatal, fibrosis quistica, galactosemia, hiperplasia suprarrenal congénita,
deficiencia de biotinidasa, retinopatia del prematuro, Chagas v sifilis)

*  Programas de pesquisa ampliada. El conocimiento cientifico ha permitido a muchos paises
tomar la decisidén de impulsar este tipo de programas que permiten detectar precozmente
mds de 40 EPOF.

o (Ver “Programa de cribado neonatal en Espana. Actualizacién y propuestas de
futuro” http://www .siis.net/docs/ficheros/PROGRAMA%20CRIBADO.pdf)

*  Andlisis genéticos. Establecer los tipos de estudios, requisitos y criterios de indicacién que
deben cumplir los agentes de la seguridad social, ante enfermedades genéticas o
hereditarias. Siempre debe estar vinculado al Consejo Genético.

e Andlisis genéticos diagnésticos

e Andlisis genéticos presintomaticos

*  Andlisis genéticos de portadores

*  Andlisis genéticos para diagnéstico prenatal

* Andlisis de Farmacogenética y Farmacogenémica

* Consejo genético. Es fundamental en el diagnéstico y fratamiento de las enfermedades o
trastornos de base genética que se lleve a cabo la debida informacién sobre las posibles
consecuencias para la persona o su descendencia de los andilisis o cribado genéticos, sus
ventajas y riesgos, y las posibles alternativas derivadas de los resultados de los andlisis.

* Designacién de Centros o Unidades de Atencidn de referencia en EPOF. Que permitan poner
en conocimiento del sistema de salud nacional la ubicacién de los profesionales de la salud
expertos por grupo de patologias poco frecuentes. (Referencia: Ministerio de Sanidad,
Servicios Sociales e Igualdad del Gobierno de Espana.
http://www.msssi.gob.es/profesionales/CentrosDeReferencia/home.htm)

Lectura recomendada:

*  Ver “Programa de cribado neonatal en Espaia. Actualizacién y propuestas de futuro.
Documento de consenso”. Gobierno de Espana. Ministerio de Sanidad y Politica Social.
http://wwwe.siis.net/docs/ficheros/PROGRAMA%20CRIBADO.pdf

e Ver ANEXO XV - “2017 - FADEPOF - PNA” propuesta sobre EPOF a ser incluidas en Programa de
Pesquisa Ampliada en Argentina.

o Link de acceso a ANEXO XV:
https://www.dropbox.com/s/vkd408m2qgriz?zx/ANEXO%20XV %20-%202017%20-
%20FADEPOF%20-%20PNA.pdf2dI=0

* En el ano 2012 la Sociedad Espanola de Medicina de familia y comunitaria (SEMFyC) junto al Instituto
de Investigaciones en Enfermedades Raras (IIER), CREER y FEDER crearon un protocolo en linea de
Atencién Primaria de Enfermedades Raras (DICE-APER) para la atencién primaria de pacientes con
enfermedades raras. http://dice-aper.semfyc.es/web/index.php Los objetivos de este protocolo son
facilitar el diagndstico, proveer informacion a los pacientes, mejorar la coordinacién entre atencién
primaria y atencién hospitalaria y obtener datos epidemiolégicos de estas enfermedades.
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Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo.

El Dr. Francesc Palau, especialista en Genética Humana y Clinica del Hospital Sant Joan de Déu de
Barcelona y autor del articulo 'El Diagndstico de las enfermedades raras no-diagnosticadas' enfatiza
que "el diagnéstico es vital para el paciente, una responsabilidad moral del médico y un imperativo
ético del sistema sanitario, pues este debe fomentar el diagndstico en un tiempo razonable, con una
asistencia multidisciplinar integral en la que participen Atencién Primaria, Especializada y los centros
de referencia, ya que la categoria de enfermedad no-diagnosticada es operativa, pero no es
aceptable”.

Lectura recomendada:

e Ver ANEXO XVI - “Diagnéstico de las enfermedades raras no diagnosticadas”. Frances Palau.
EIDON, n° 47 junio 2017, 47:17-30 DOI: 10.13184/eidon.47.2017.17-30.
o Link de acceso a ANEXO XVI:
https://www.dropbox.com/s/3mwye868nzlbw?l/ ANEXO%20XVI%20-
%20Diagn%C3%B3stico-de-las-enfermedades-raras-no-diagnosticadas.pdfedl=0

*  Ver ANEXO XVII - “UNDIAGNOSED RARE DISEASE PATIENTS”. Undiagnosed Diseases Network
International (UNDI).
Link de acceso a ANEXO XVII:
https://www.dropbox.com/s/cibxphakewiltd?/ANEXO%20XVII%20-
%20UNDIAGNOSED%20RARE%20DISEASEZ%20PATIENTS.PDF2dI=0

La Undiagnosed Diseases Network International (UNDI) ha realizado junto a ofras organizaciones
internacionales como EURORDIS y “Red de apoyo para personas sin diagndstico” SWAN, de Reino
Unido, un documento de posicionamiento sobre “Recomendaciones Internacionales de casos sin
diagndstico” '3, donde se abordan las siguientes conceptos:

1. Los pacientes con EPOF sin diagnéstico deben ser reconocidos como una poblacién distinta,
con necesidades especificas que, en la actualidad, son desconocidas por parte de los
sistemas nacionales de salud, lo que impide el desarrollo de una atencién sanitaria y social
personalizada. Aunque algunas enfermedades no diagnosticadas puede que sean comunes,
en la gran mayoria se frata de enfermedades raras.

2. Desarrollo de programas nacionales especificos y sostenibles para permitir el acceso all
diagndstico y al apoyo social que necesitan las personas sin diagnéstico. Se requiere de la
implementacion de programas dedicados especificamente a atender a estas familias
respaldados por las autoridades competentes de cada pais.

3. El conocimiento y el intercambio de informacién deben ser estructurados y coordinados a
nivel nacional e internacional para optimizar el uso de los recursos existentes y facilitar el
acceso a todos los pacientes sin diagndstico.

4. Los pacientes deben ser involucrados, junto con otros agentes implicados, en la gestion de los
programas para personas sin diagnéstico y en las redes internacionales, de forma que se
permita abordar adecuadamente las prioridades de todos los pacientes con enfermedades
raras y contribuir a la mejora de la asistencia sanitaria.

5. Eluso e intercambio de los datos a nivel internacional debe realizarse bajo las consecuentes
consideraciones éticas y responsables para impulsar el diagndstico, aumentar la
colaboracioén clinica, facilitar y acelerar la investigacién y el tratamiento de enfermedades no
diagnosticadas y raras.

Experiencias a nivel internacional demuestran que en el caso de las personas sin diagndstico es aun
mds importante centralizar los esfuerzos de las distintas disciplinas médicas para conseguir un mejor
andlisis de la patologia del paciente, tal y como describe el Dr. Francesc Palau Director del Instituto
Pedidtrico de Enfermedades Raras (IPER) del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona.
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Fuente: http://www.lavanguardia.com/vida/20170520/422734942550/las-enfermedades-raras-se-
deben-considerar-un-problema-de-salud-publica-doctor-francesc-palau.html

(...) El proyecto (IPER) ofrece una mejor calidad de vida a los pacientes. No solo aumenta
las posibilidades de obtener un diagndstico. También mejora el aspecto logistico de las
visitas. Los menores no tienen que realizar numerosos viajes al hospital que pueden llegar a
ser muy tediosos, sino que la consulta permite que en un solo dia puedan ser analizados por
expertos de distintos campos.

De este modo, los ninos no tienen que visitar el hospital “seis, siete o diez veces al ano”, sino
que pueden concentrar las citas en dos dias. De igual manera, se tiende a agrupar las
visitas de los ninos que presentan sintomas parecidos, y asi los médicos pueden “contrastar
con los demds especialistas y obtener una vision mucho mds adecuada’.

4

Entrevista al doctor Francesc Palau, director del Instituto Pediétrico de Enfermedades Raras (IPER)
Oculto

Figura 9. Dr. Francesc Palau, Director Instituto Pedidtrico de Enfermedades Raras (IPER)
del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona, Espana. Video: https://www.youtube.com/watch2v=hQyPM3tKUTM

Instituto Pedidtrico de Enfermedades Raras (IPER) del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona, Espana.
Sitio web: https://www.sjdhospitalbarcelona.org/es/ninos/enfermedades-raras

Mundialmente existen diversas iniciativas destinadas a las enfermedades sin diagnéstico.

¢ Red de enfermedades no diagnosticadas (UDN). Sitio web
https://undiagnosed.nms.harvard.edu/

¢ NIH. Sitio web: https://salud.nih.gov/articulo/ayuda-para-enfermedades-raras-y-no-
diagnosticadas/

¢  GARD. Sitio web https://rarediseases.info.nih.gov/resources/pages/71/consejos-para-una-
condicion-no-diagnosticada

¢  SWAN USA. Sitio web http://swanusa.org/
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Programa de Enfermedades Raras No Diagnosticadas (ENoD) de CIBERER e ISCIII. Sitio web:
http://www.ciberer.es/programas-transversales/proyectos-cientificos/programa-de-
enfermedades-raras-no-diagnosticadas

Red de Enfermedades Raras: Modelos y Mecanismos Network. Sitio web: http://rare-diseases-
catalyst-network.ca/index.php
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Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo.

Dentro de las mds de 8.000 enfermedades poco frecuentes, se encuentra una gran cantidad
de patologias discapacitantes, graves o muy graves. Son crénicas, debilitantes y ponen en riesgo la
vida del paciente.

Las caracteristicas comunes que presentan las EPOF, sitUan a los pacientes en una realidad de mayor
vulnerabilidad —a comparacién con otras enfermedades mds frecuentes- desde diversos aspectos:

* Reftraso en el diagnéstico, e incluso en muchas ocasiones, diagndsticos errados

* Falta de acceso a profesionales de la salud especializados, o su demora en la localizacién de
éstos mds de tratarse de la localizacién de Centros de Atencién multidisciplinarios

* Bajos niveles en los estdndares de atencidon médica de calidad

* Escasainvestigacién, comparando a iniciativas destinadas a enfermedades mds comunes

* Tratamientos de alto costo, y en un gran nimero de EPOF falta de tratamientos

Estas necesidades de las EPOF deben ser incluidas en las politicas de salud con el fin de asegurar,
a quienes conviven con éstas, los principios de justicia y acceso a la salud contribuyendo a reducir las
desigualdades entre las diversas condiciones de salud de los ciudadanos (frecuente vs. Poco
frecuente).

El acceso a la atencién sanitaria, como asi, a los tratamientos para las personas con enfermedades
poco frecuentes es un derecho humano con un impacto a escala global.

Politicas especificas deben ser elaboradas para que los sistemas socio-sanitarios den respuesta a
las necesidades especificas que requieren las personas afectadas, y asi implementar una real
promocion de la cobertura sanitaria universal, segun el compromiso de los Estados en los Objetivos de
Desarrollo Sostenible, Objetivo 3: “Garantizar una vida sana y promover el bienestar para todos en
todas las edades”.

Para mejorar con éxito la gestion, es esencial reunir conocimientos y mejorar la informacién
referida a las EPOF. El factor clave es el trabajo en equipo y en red de fodos los actores involucrados en
la salud: empezando por los propios pacientes —o sus representantes-, todos los proveedores de
servicios sanitarios —pUblicos y privados-, los investigadores, las academias y la industria. La
colaboracién en red debe ser tanto a nivel local, nacional, como también, internacional dado que
muchas de las enfermedades poco frecuentes tendrdn una muy baja prevalencia lo que requerird de
interconsultas buscando el mejor conocimiento posible para llegar a un diagndstico de precision con
técnicas diagndsticas, no siempre disponibles en todas las jurisdicciones.

Es esperable que, cuando el nUmero de personas afectadas por una enfermedad es bajo, el
conocimiento profesional sea limitado. Al igual que los pacientes con EPOF, los médicos especialistas
estdn geogrdficamente dispersos y distantes unos de otros. Esta es la razén principal por lo que, en la
gran mayoria de las veces, llegar al diagndstico correcto lleva muchos anos (promedio de 5 a 10
anos).

Una de las mayores dificulfades que manifiestan las personas con enfermedades poco frecuentes,
como asi, los profesionales de los propios sistemas de salud es el conocimiento -en tiempo y forma-
sobre los recursos humanos especializados en éstas patologias disponibles en cada una de las regiones
y paises. Siendo que se estd frente a la sospecha de una EPOF, el profesional de la Atencién Primaria
de la Salud deberia contar con un claro procedimiento de derivacién a los profesionales segin la
especialidad requerida por la condicién de salud del paciente para lo que requerird una debida
coordinacién con la asistencia hospitalaria desde un abordaje multidisciplinario.

El seguimiento en la atencién especializada de las personas con EPOF es otro de los aspectos
fundamentales para evitar consultas no coordinadas a diversos especialistas, como asi también, la
demanda de estudios diagndsticos innecesarios.

Contar con herramientas de articulacién en redes permitird a los sistemas de atencidon elevar la

calidad brindada, como asi, optimizar los recursos disponibles para resolver casos complejos y
coordinar los fratamientos mds adecuados.
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A nivel mundial, han surgido iniciativas que han demostrado que es posible mejorar el escenario
de las EPOF dentro de los Sistema socio-sanitarios, en tanto se organicen en Centro o Unidades de
Referencia, que permiten a su vez construir un mapa de recursos especializados en EPOF que reune
una gran cantidad de informacidn sobre los servicios sanitarios, sociales y de las organizaciones de la
sociedad civil dedicadas a brindar contencién sobre las EPOF.

Los Centros o Unidades de Referencia en EPOF basan sus competencias en:

) la enfermedad en cuestidn requiere un alto nivel de conocimientos y experiencias
especificas;

Il) debido a la baja prevalencia, los casos deben consolidarse para asegurar el apoyo
adecuada;

ll) prevencién, diagndstico y tfratamiento requieren técnicas, tecnologias y
procedimientos muy sofisticados.

Los Centro o Unidades de Referencia deben identificarse por contar con un alto nivel de
habilidades y conocimiento sobre un grupo especifico de enfermedades poco frecuentes, junto a un
volumen de actividades necesaria para desarrollar y mantener el alto nivel de especializacion del
centro. Y contar con un entorno técnico y la infraestructura necesaria para el diagndstico y
fratamiento de dicho grupo de enfermedades, incluyendo servicios de asistencia sociales.

A su vez, es importante la creacién de redes entre los Centros o Unidades de referencia en
cooperacién con otfros centros a nivel nacional e internacional y las organizaciones de pacientes.

En Espana, se ha implementado una politica sanitaria destinada a la formalizacién de Centros,
Servicios y Unidades de Referencia (CSUR) del Sistema Nacional de Salud (SNS)'4, que tiene
como objetivos:

*  Mejorar la equidad en el acceso a los servicios de alto nivel de especializacién de todos los
ciudadanos cuando lo precisen.

* Concenftrar la experiencia de alto nivel de especializacion garantizando una atenciéon
sanitaria de calidad, segura y eficiente.

*  Mejorar la atencién de las patologias y procedimientos de baja prevalencia.

El Real Decreto 1302/2006'5, establece las bases del procedimiento para la designacién y
acreditacion de los Centros, Servicios y Unidades de Referencia del Sistema Nacional de Salud,
haciendo referencia expresa en el Art. 2 Apartado 2 inc. ¢) a las enfermedades poco frecuentes que,
por su baja prevalencia, precisan de concentracién de los casos para su adecuada atencién.
Destacando que no tiene por qué implicar atencidn continua del paciente en el servicio o unidad de
referencia, sino que debe actuar como apoyo en la confirmacion diagndstica, definicién de las
estrategias terapéuticas y de seguimiento, y como consultor permanente con el centro de atencién en
los cuales habitualmente se atiende a la persona por cercania.

En el Art. 2. Se hace mencidn a la diferenciacién de los términos utilizados para referirse a:

a) Centro de referencia: centro sanitario que dedica fundamentalmente su actividad a la
atenciéon de determinadas patologias o grupos de patologias que cumplan una o varias de
las caracteristicas contempladas en el apartado 2 de este articulo.

b) Servicio o unidad de referencia: servicio o unidad de un centro o servicio sanitario que se
dedica a la realizacion de una técnica, tecnologia o procedimiento o a la atencién de
determinadas patologias o grupos de patologias que cumplan una o varias de las
caracteristicas contempladas en el apartado 2 de este articulo, aunque ademds ese servicio
o unidad atienda otras patologias para las que no seria considerado de referencia.

En el Art. 3. Se establecen los “Criterios para la designacién de centros, servicios o unidades de
referencia” Apartado 1. deberdn tener en consideracién, al menos, los siguientes aspectos:

a) Demostrar conocimiento y experiencia suficientes en el manejo de la patologia, técnica,
tecnologia o procedimiento de que se trate.
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b) Haber tenido o prever un volumen de actividad suficiente en la técnica, tecnologia o
procedimiento para cuya realizacién se solicita la designacién como centro, servicio o unidad de
referencia que garantice un nivel adecuado de calidad y seguridad a los pacientes.

c) Contar con el equipamiento y el personal necesario para desarrollar la actividad de que se
frate.

d) Tener disponibles los recursos que precise la adecuada atencidn del paciente, ademds de
los del propio servicio o unidad de referencia.

e) Obtener indicadores de resultados adecuados previos a su designacion.

f) Disponer de un sistema de informacién que permita el conocimiento de la actividad y la
evaluacion de la calidad de los servicios prestados.

g) Disponer de capacidad de formacion a otros profesionales en la actividad designada como
de referencia.

Lectura recomendada:

e Ver “Centros, Servicios y Unidades de Referencia en el Sistema Nacional de Salud”. Ministerio
de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad. Gobierno de Espana.
http://www.msssi.gob.es/profesionales/CentrosDeReferencia/home.htm

* Ver Real Decreto 1302/2016 de 10 de noviembre. Bases del procedimiento para la
desighacion y acreditacion de los centros, servicios y unidades de referencia del Sistema
Nacional de Salud. Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad. Gobierno de Espana.
http://www.msssi.gob.es/profesionales/CentrosDeReferencia/docs/RdCsur.pdf

o Ver PROCEDIMIENTO DE DERIVACION DE PACIENTES PARA SER ATENDIDOS EN UN CENTRO,
SERVICIO O UNIDAD DE REFERENCIA DEL SISTEMA NACIONAL DE SALUD (CSUR). Ministerio de
Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad. Gobierno de Espana.
http://www.msssi.gob.es/profesionales/CentrosDeReferencia/docs/PROCEDIMIENTO_DE_DERI
VACION_DE_PACIENTES.pdf

1.8.1. La fransicion de pediatria a la atencién médica de adultos y la importancia de los
Centros o Unidades de Atencién coordinados.

Los nifos son una poblacion particularmente afectada por las EPOF ya que tres pacientes de
cada cuatro son menores de dieciocho anos de edad y las enfermedades poco frecuentes son
especialmente mortales y debilitantes para ellos.

Gracias al desarrollo del conocimiento cientifico y el gran avance de las tecnologias
sanitarias, especialmente los tratamientos, los ninos llegan cada vez con mayor frecuencia en la edad
adulta. Sin embargo, una gran ambigiedad se da frente a esta situacion: el estrecho
acompahamiento, calidad de la atencidn de expertos y tecnologias sanitarias de soporte pedidtrico,
cambia radicalmente cuando se trata de adultos. Siendo que muchos de los médicos que deben
atender a los adultos no estdn familiarizados con estas enfermedades que hasta ahora sélo afectaba a
la poblacién pedidtrica como tampoco estaban preparados los servicios de rehabilitacion u ofro
soporte médico dentro de los centros de atencién. Por lo que se necesita un especial impulso e
implementaciéon de nuevos enfoques en particular para la gestion de la atencién a los adultos con
enfermedades poco frecuentes.
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Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo.

La crisis econdmica mundial de los Ultimos aios ha provocado la adopcidén de medidas de
restricciones presupuestarias que podrian reflejarse en una disminucién de la calidad y atenciéon de los
sistemas socio-sanitarios de los paises, descuidando la importancia del impacto que esas decisiones
tienen sobre el sector de la salud publica y en la mejora de las condiciones sociales de la poblacién.

Por ello, no debe perderse de vista que la salud pUblica no es un gasto sino una inversién para
un fructifero desarrollo econémico y social de los Estados.

A nivel mundial, una de las mayores preocupaciones de los Estados es la sostenibilidad de los
sistemas de salud pUblica -y también de la seguridad social- frente a la dindmica incorporacién de
nuevas tecnologias sanitarias, m&s aun en aquellos nichos, como es el universo de las enfermedades
poco frecuentes, que pueden requerir de medicamentos de alto costo (determinados, en Argentina, a
partir del salario minimo vital y mévil segun se interpreta de la normativa del Plan Médico Obligatorio —
PMO).

Frente a esta realidad, es impostergable un andlisis exnaustivo de posibles estrategias sobre las
tecnologias sanitarias y su evaluacion, que permitan poner sobre la mesa de decisiones alternativas de
nuevos modelos de gestion para las prestaciones, que contemplen esquemas de acceso del paciente
a los tfratamientos eficaces, de calidad y seguros -incluidos los innovadores-, a la vez que garanticen la
sostenibilidad del sistema socio-sanitario.

Entre los diversos andilisis de la situacion mundial, la Fundacién de Economia y Salud e Madrid,
menciona en su publicacién “100 Medidas que mejoran el sector de la Salud”'¢ (...) ..."El modelo
sanitario actual necesita adaptarse a la nueva realidad social marcada por el envejecimiento
poblacional y la cronicidad asociada, el aumento de la demanda social y el continuo desarrollo de
servicios y tecnologias, redimensionando su estructura y reasignando recursos en un entorno con
recursos cada vez mds limitados. En este contexto, el impacto que tiene el sector salud y sociosanitario
en la salud publica y en la mejora de las condiciones sociales de la poblacién, evidencia su papel
decisivo y estratégico para la infroducciéon de mejoras en la eficiencia de los sistemas centrados en el
paciente”. (...)

1.9.1. La real necesidad sobre las tecnologias sanitarias.

En una gran cantidad de paises, se puede observar que existe una expresa discusidon centrada
en la “optimizacidn de los recursos presupuestarios” destinados a los servicios de salud que priva del
andilisis sobre la “real necesidad” en cuanto a las prestaciones de salud que requieren las poblaciones.
Pareciera ser que “no importa qué necesita la poblacidon” sino que “sea de bajo costo” para el Estado.
De este modo, se podria estar brindando prestaciones que la poblaciéon no necesita o que incluso
resultase mds costoso al final del camino dadal las “secuelas” por la falta de atencién adecuada.

De este modo, el nuevo paradigma de “atencién centrada en el paciente” se transformaria en
el de la “atencién centrada en los costos”.

1.9.2. Carga de la enfermedad

Tomando como punto de partida la real necesidad sobre las tecnologias sanitarias que
requieren las personas con una condicién de salud (poco o muy frecuente), el andlisis debe contener
aspectos referidos a la carga de la enfermedad, para asi aspirar a contar con una vision mds
aproximada del costo de la enfermedad, que contemple las consecuencias presupuestarias directas
sobre los sistemas de salud como también las indirectas asociadas a la pérdida de productividad de la
persona afectada.

El estudio “Carga socio-econdmica de las enfermedades raras: Una revision sistematica del
costo de la evidencia de la enfermedad”'’ realizado en el contexto del proyecto BURQOL-RD ("Carga
econdmica social y calidad de vida relacionada con la salud en pacientes con enfermedades raras
en Europa") los autores realizaron una revisién sistemdtica de la literatura de los estudios sobre el costo
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de la enfermedad, estudiando la evidencia sobre los costos directos e indirectos de 10 enfermedades
raras (Fibrosis Cistica, Distrofia Muscular de Duchenne [DMD], Sindrome de X Frdagil [FXS], Hemofilia,
Artritis Idiopdtica Juvenil [JIA], Mucopolisacaridosis [MPS], Escleroderma [SCL], Sindrome de Prader-Willi
[PWS], Histiocitosis [HIS] y Epidermolisis Bullosa [EB ]). Concluyendo que (...) ..."En general, las pruebas
de costo de las enfermedades raras parecen ser muy escasas (se identificaron un total de 77 estudios
en todas las enfermedades), con CF (n = 29) y Hemofilia (n = 22) relativamente bien estudiados, en
comparacion con las otras condiciones, donde se disponia de informacién muy limitada sobre el costo
de la enfermedad. En términos de disponibilidad de datos, las cifras totales de costo de por vida sélo
se encontraron en cuatro enfermedades y los costos anuales totales (incluyendo costos indirectos) en
cinco enfermedades. En general, la disponibilidad de datos se correlacioné con la existencia de un
tratamiento farmacéutico y los costos indirectos tendieron a representar una proporcién significativa
de los costos totales”.

1.9.3. Seguridad del paciente

Otro de los aspectos que deben considerarse en la evaluacién de la tecnologia sanitaria son
los relacionados a la seguridad, tanto en la prescripcién, dispensacién como administracion.

Los efectos adversos o errores de medicamentos ligados a la asistencia socio-sanitaria no sélo
afecta ala calidad de vida relacionada a la salud del paciente y su entorno, sino que también a los
profesionales vinculados y al propio Sistema de Salud.

La OMS en el 2004, ha impulsado la Alianza Mundial para la seguridad del paciente'® que
concentra los esfuerzos destinados a prevenir danos a un paciente causado por el proceso de
atenciéon de la salud.

La OMS establecié un marco conceptual sobre definiciones relacionadas a la seguridad del paciente:

« Seguridad del paciente: Reduccién del riesgo de dano innecesario asociado a la atencién
sanitaria hasta el minimo aceptable, el cual se refiere a las nociones colectivas de los
conocimientos del momento, los recursos disponibles y el contexto en el que se presta la atencidn,

ponderados frente al riesgo de no dispensar fratamiento o de dispensar otro.

* Dafo asociado a la atencién sanitaria: Dafo derivado de planes o medidas adoptadas durante
la prestacion de asistencia sanitaria o asociado a ellos, no el debido a una enfermedad o lesién.

* Riesgo: probabilidad de que se produzca un incidente.

* Incidente relacionado con la seguridad del paciente: Evento o circunstancia que ha ocasionado
o podria haber ocasionado un dafo innecesario a un paciente.

* Evento adverso: Incidente que produce dano al paciente.
¢ Incidente sin daios: Incidente que alcanza al paciente, pero no causa ningun dafo apreciable.
e Cuasiincidente: incidente que no alcanza al paciente.

* Reaccidn Adversa: Dafio imprevisto derivado de un acto justificado, realizado durante la
aplicacion del procedimiento correcto en el contexto en que se produjo el evento.

* Efecto secundario: Efecto conocido, distinto del deseado primordialmente, relacionado con las
propiedades farmacéuticas de un medicamento.

* Resiliencia: Grado en el que un sistema previene, detecta, atenia o mejora continuamente

peligros o incidentes.

La falta de seguridad para el paciente no sélo repercute en la vida del individuo —incluso,
pudiendo ocasionar serios riesgos en su vida- sino que también posee serias implicancias econémicas
en los sistemas de salud (sobre gastos directos e indirectos).

Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina | FADEPOF - Febrero 2018 - 37



Un estudio realizado por investigadores del hospital Johns Hopkins'? de Estados Unidos
concluyeron que alrededor de 250 mil personas al aflo mueren por fallas médicos, lo que supera los
fallecimientos por enfermedades respiratorias, accidentes, infartos y el Alzheimer.

"La gente muere por errores en el diagnéstico, sobredosis de medicamentos, cuidados fragmentados,
problemas de comunicaciéon o complicaciones evitables", dijo Martin Makary, uno de los
investigadores. Y segun el experto, aunque se trata de la tercera causa de muerte en Estados Unidos
este problema existe en todo el mundo. A pesar de los hallazgos, los investigadores opinaron que la
mayoria de esas fallas corresponden a problemas sistémicos, incluyendo falta de coordinacién en la
atencién del paciente, la ausencia de redes sanitarias y otros protocolos.

En marzo de 2017, la OMS lanzé una campaia "Seguridad global del paciente, seguridad en
la medicacién” para reducir a la mitad los errores de medicacién corrigiendo las debilidades en los
sistemas sanitarios que conducen a errores de tratamiento farmacoldgico y, como resultado, a graves
danos en la salud.

Segun un informe de la OMS2, los errores de medicacién, provocan una muerte al dia y dafos a
aproximadamente 1,3 millones de personas cada ano solo en Estados Unidos.

(...) “Se estima que los paises con ingresos bajos y medios presentan tasas similares de casos adversos
relacionados con la medicacidn a las de las naciones con ingresos altos, aungue el impacto es
aproximadamente el doble entre los primeros en términos del nimero de anos de vida saludable
perdidos”. (...) ..."Se estima que a nivel mundial, el costo asociado con errores de medicacién es de
42.000 millones de ddlares (38.699 millones de euros), casi el 1% del gasto sanitario global”, segin
detalla la OMS.

WHO & @wHO 29 mar
En respuesta a @WHO

Medication errors cause at least 1 death every day & injure
approx. 1.3m ppl annually in the U.S. alone #PatientSafety
pic.twitter.com/qGUaf460pT

WHO Q W Sequir
@WHO -

Globally, the cost of medication errors has been estimated at
USD 42 billion annually or almost 1% of total global health
expenditure pic.twitter.com/Uq9yJgNRhx

14:37 - 29 mar. 2017

Figura 10. OMS Iniciativa global para aumentar la concienciacion de los pacientes sobre los riesgos asociados con
el uso inapropiado de medicamentos. Fuente: Telam http://www.telam.com.ar/notas/201703/184046-oms-
campana-errores-medicacion.html

Segun los datos observados de Argentina en el “Estudio IBEAS: Prevalencia de Efectos Adversos
en hospitales de Latinoamérica. Informe de resultados Argentina’™?! sobre la seguridad en la atencién
en los hospitales, que se dio a conocer recientemente (2017) segUn una publicacién del diario
Infobae.com?2, en nuestro pais el 12,1% de los argentinos sufrié algin tipo de error médico.
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En la estadistica se informa que:
* enel3,4% de los casos los pacientes mueren y
e en el 33,8% quedan con una discapacidad de moderada a grave.

Las dos principales causas son:
e lasinfecciones intrahospitalarias (37.3%) y
e los procedimientos médicos (25,7%).

También se destaca que el 46% de los errores en la atencidn eran evitables:
e un 47% durante los cuidados y
e el 55% durante la administracion de los remedios.

En el 57% de los casos, los errores prolongaron la internacion y en el 20,3% fueron motivos de una
reinternacion que, de otro modo, no hubiese sido necesaria.

e
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Grdfico 3. Estudio IBEAS: Prevalencia de Efectos Adversos en hospitales de Latinoamérica. Informe de resultados
Argentina. 2010. Distribucion de EA y subtipos. Fuente: https://www.argentina.gob.ar/sites/default/files/3-informe-
ibeas-argentina.pdf

Los diez errores médicos mas frecuentes en la Argentina lo integran:
1- Ulcera por presion
2- Infeccidn de herida quirlrgica
3- Neumonia nosocomial
4- Sepsis y shock séptico
5- Lesién de un érgano durante un procedimiento
6- Infeccidon nosocomial
7- Quemaduras, erosiones y contusiones (fracturas)
8- Ofros relacionados con cuidados
9- Bacteriemia asociada a dispositivo (catéter o respirador)
10- Intervencidn quirlrgica ineficaz o incompleta

Lectura recomendada:
e Ver Estudio IBEAS: Prevalencia de Efectos Adversos en hospitales de Latinoamérica. Informe de
resultados Argentina. Fuente: https://www.argentina.gob.ar/sites/default/files/3-informe-ibeas-

argentina.pdf
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1.9.4. Auto-cuidado de los pacientes con enfermedades crénicas

Por otro lado, en lo que respecta a las estrategias vinculadas al empoderamiento de los
pacientes, muchas son las acciones que deberian ser parte de las politicas socio-sanitarias destinadas
a la educacién de los pacientes en el auto-cuidado de su condicién de salud, mds cuando se trata de
enfermedades crénicas. Segun la Johns Hopkins University20 “En la proxima década las enfermedades
crénicas serdn responsables del 83% de los gastos de la atencién sanitaria, el 81% de las estancias
hospitalarias, el 1% de las prescripciones farmacéuticas y el 98% de las visitas domiciliarias
(enfermeria).

En lo particular, en muchas de las enfermedades poco frecuentes no pueden ejercerse
acciones de prevencion para retrasar la aparicién de la condicidn de salud. Sin embargo si pueden
establecerse acciones destinadas al cuidado de la propia persona sobre el manejo de su
enfermedad, sus causas, sinfomas, tratamientos y las posibles consecuencias de su condicidn de salud.
Es importante contemplar el cuidado de los aspectos emocionales, estrés y psicoldgicos que produce
una enfermedad en el paciente y sus cuidadores.

Las estrategias de auto-cuidado de los pacientes y su entorno permitirdn impactar sobre los
errores de medicamentos, la adherencia al tratamiento y las visitas innecesarias a los centros de
atenciéon especializados, ejerciendo una mayor seguridad del paciente y una mds efectiva
optimizacién de los recursos econdmicos directos e indirectos de la atencién socio-sanitaria.

El Departamento de Medicina de la Facultad de Medicina de la Universidad de Stanford a
través de una subvencidn de investigacién de cinco anos del Instituto Nacional de Investigacién de
Enfermeria (NINR) y de la Oficina de Enfermedades relacionadas con el Tabaco del Estado de
Cdlifornia realizé una investigacion para desarrollar y evaluar, a tfravés de un ensayo controlado
aleatorio, un programa comunitario de autogestion en espafiol que ayuda a los latinos con
enfermedades crénicas. Este programa estd siendo implementado por varios paises como acciones
destinadas a “optimizar los recursos de los sistemas socio-sanitarios”, entre los que se encuentra Chile.

Lectura recomendada:
e  Ver SMRC Self-Management Resource Centrer de Universidad de Stanford
http://www.selfmanagementresource.com/programs/small-group-spanish/tomando-control-
de-su-salud/ y http://www.selfmanagementresource.com/resources/program-materials/

Tomar como estrategia la absoluta focalizacién de los aspectos presupuestarios (costos de los
tratamientos) sin contemplar otras vias que permitan optimizar los recursos econdmicos (directos e
indirectos), pareciera llevar a un callejéon sin salida donde la Unica respuesta frecuente serd “los
presupuestos son finitos”. Sin embargo, se ha podido observar que ofras estrategias han mostrado ser
eficaces no sdlo frente a aspectos econdmicos sino los vinculados al cambio real y positivo de la salud
de la poblacién.

1.9.5. Medicamentos huérfanos

Los medicamentos especificamente desarrollados para tratar enfermedades poco frecuentes,
muy graves o que causan unad amenaza pard la vida son llamados "medicamentos huérfanos” segun
la definicion de la Agencia Europea para la Evaluaciéon de Medicamentos (EMA).

Estos medicamentos, en su gran mayoria, son la Unica opcidn terapéutica disponible para un
nUumero de EPOF. Por ello, se los considera de alto valor terapéutico que muchas veces viene asociado
también a altos costos de I+D.

Si bien el interés de las companias farmacéuticas de medicamentos huérfanos estd creciendo,

aun en la actualidad existe un nUmero muy escaso de éstas drogas destinadas a relentizar las
enfermedades y aln menos las destinadas a curarlas.
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Para alentar la investigacion y produccion de este tipo de fdrmacos, los gobiernos han
implementado incentivos econdmicos (beneficios fiscales, asistencia sobre protocolos de
comercializacién y la exclusividad de la patente durante diez afos).

Historia de la legislacion de los Medicamentos Huérfanos

e 1983 — Primera Ley de Medicamentos Huérfanos en Estados Unidos

e 1990s — Legislacion de Medicamentos Huérfanos adoptada por Singapur (91) Japén (93) y Australia
(e7)

e 1999 —Adopcion del Reglamento sobre los Medicamentos Huérfanos por el Parlamento Europeo

e 2000 — Creacién del Comité para los Medicamentos y Productos Huérfanos (COMP) en la Agencia
Europea del Medicamento (EMA) en Londres

Figura 11. Legislacion sobre Medicamentos Huérfanos en el mundo
Fuente: Eurordis http://www.eurordis.org/es/content/promover-el-desarrollo-de-un-medicamento-huerfano

Los incentivos no alcanzan ya que, actualmente, el nUmero de medicamentos huérfanos es muy
limitado y muchas de las EPOF aln no poseen un tratamiento eficaz. Sélo entre el 10y el 15 % de las
enfermedades poco frecuentes tiene tratamiento y en su gran mayoria no son curativos, sino que
retrasan la aparicion o estdn destinados a controlarias.

1.9.6. Terapias génicas

La terapia génica es una ventana de oportunidades para ciertas enfermedades poco
frecuentes que viene siendo objeto de investigacion desde hace anos. Se focaliza en reparar o sustituir
el gen defectuoso que causa enfermedad, aunque estd evolucionando mds hacia la reparacién que
hacia la agregacion de una copia entera del gen mutado.

La terapia génica introduce el material genético (obtenido en laboratorio mediante técnicas
de biologia molecular) en el interior de las células, utilizando como vehiculo un vector, con el objetivo
de sustituir o reparar el gen danado.

Las enfermedades poco frecuentes cuyo origen se deba a la ausencia o mutacién de un solo
gen serdn las principales beneficiadas, en los proximos anos, de los farmacos de terapia génica que,
al administrar la versiéon correcta del gen deficitario, podrian curar o paliar la patologia, segun
Directora del Programa de Terapia Génica del Centro de Investigacion Médica Aplicada (CIMA) de la
Universidad de Navarra, Gloria Gonzdlez Aseguinolaza?s.

Algunas de las EPOF candidatas a este tipo de terapias como tratamientos estdndar son:

¢ lasinmunodeficiencias severas por fallos genéticos (el caso de los ninos burbuja -
http://www.efesalud.com/nace-el-primer-varon-espanol-liore-del-sindrome-del-nino-burbuja/);

¢ algunos tipos de hemofilias (http://www.efesalud.com/hemofilia-una-vida-normal-con-
fratamiento/ ) poco frecuentes;

* refinopatias del ojo y las cegueras debidas a deficiencias genéticas

* |aenfermedad de Wilson (http://www.efesalud.com/consejos/la-enfermedad-wilson-higado/).,
causada por el fallo de un gen que hace que el cobre se acumule en el higado (han
conseguido el logro de revertir la enfermedad en ratones al reparar el dafo genético. El
siguiente paso es comenzar el ensayo clinico con pacientes)

* enfermedades del ciclo de la ureq,

e cirrosis colestatica primaria de origen familiar,

¢ la porfiria o la hiperoxaluria primaria,

¢ enfermedades hereditarias neuroldgicas como el sindrome de Dravet
(http://www.efesalud.com/el-sindrome-de-dravet-vivir-en-alerta-para-que-tu-hijo-no-muera/)

e ciertos cdnceres y enfermedades neurodegenerativas
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Terapia genica

Esta terapia se basa en curar algunas enfermedades provocadas por la falta o disfuncion de
un gen sustituyéndolo con su version correcta.

o (5]

El virus se dirige a la El virus libera el
célula cuya falta o gen terapéutico
disfuncion de un gen dentro de esa célula.

causa la enfermedad.

Sintesis del

ADN del gen
terapéutico. . il

El virus portador En el interior de la célula,
9 del gen terapéutico el gen terapeutico expresa
se inyecta la proteina necesaria para
El gen terapéutico en el paciente. corregir la enfermedad.

se encapsula |
dentro del virus.

LA TECNICA IN VIVO CONSISTE EN LA INTRODUCCION DEL ADN TERAPEUTICO,
SINTETIZADO EN EL LABORATORIO, DIRECTAMENTE EN EL CUERPO DEL PACIENTE.

FUENTE: CIMA UNIVERSIDAD DE NAVARRA

Figura 12. Mecanismos de la Terapia génica. Fuente: http://www.efesalud.com/terapia-genica-mas-cerca-curar-
enfermedades-raras-originadas-solo-gen/

Las estrategias de terapia génica exploradas hasta el momento son:

1. La complementacion génica: Introduce el gen que falta o sustituye el gen defectuoso por

otro correcto. (esta es la opcidon terapéutica mds avanzada, existiendo farmacos en
comercializacién).

2. La edicién o correccién genética: Corrige la mutacidn del gen que provoca la
enfermedad. (esta opcidn aun se encuentra en fase preclinical).

La terapia génica ha dejado de ser parte de la idea de “futuro” para ser parte de la
actualidad, por lo que debe estar sobre la mesa de decision a la hora de evaluar opciones
terapéuticas eficaces para el universo de EPOF.

Esta terapia, al igual que los medicamentos huérfanos, deben ser parte de la discusion que
permita superar los obstdculos del alto costo, la financiacion de la investigacién, los posibles efectos

adversos, consideraciones éticas y promover su sostenibilidad para llegar a un mayor nUmero de
patologias.

(...) ..."Aspiramos a que un Unico tratamiento permita curar al paciente porque, una vez que el
gen estd produciendo la proteina terapéutica en los tejidos, lo va a seguir haciendo de por vida"24,
asegura Juan Bueren, jefe de Terapias Innovadoras Hematopoyéticas en el Centro de Investigaciones
Energéticas, Medioambientales y Tecnolégicas (CIEMAT) y el Centro de Investigacion Biomédica de
Enfermedades Raras (CIBERER) (http://www.ciberer.es).
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Fuente FDA25: ; Qué son las células y los genes? ;Como interactéan?
A ¢
¢Cudl es la relacién entre las células y los genes?

Las células son los componentes bdsicos de todos los seres vivos; el cuerpo humano estd compuesto
de ftrillones de ellos. Dentro de nuestras células hay miles de genes que proporcionan informacién para
la produccidn de proteinas especificas y enzimas que producen musculos, huesos y sangre, que d su
vez respaldan la mayoria de las funciones de nuestro cuerpo, como la digestién, la produccién de
energia y el crecimiento.

Cémo funciona la terapia génica?s
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La terapia génica se puede realizar tanto dentro como fuera del cuerpo. Este grdfico ilustra en
términos simples cémo funciona la terapia genética dentro del cuerpo?s.

A veces, la totalidad o parte de un gen es defectuoso o falta desde el nacimiento, o un gen puede
cambiar o mutar durante la vida adulta. Cualquiera de estas variaciones puede alterar la forma en
que se fabrican las proteinas, lo que puede contribuir a problemas de salud o enfermedades.

En la terapia génica, los cientificos pueden hacer una de varias cosas dependiendo del problema que
estd presente. Pueden reemplazar un gen que causa un problema médico por uno que no, agregar
genes para ayudar al cuerpo a combatir o fratar enfermedades o desactivar genes que causan
problemas.

Para insertar nuevos genes directamente en las células, los cientificos usan un vehiculo llamado
"vector" que estd genéticamente disefiado para liberar el gen.

Los virus, por ejemplo, tienen una capacidad natural para suministrar material genético a las células vy,
por lo tanto, pueden usarse como vectores. Sin embargo, antes de que un virus pueda usarse para
transportar genes terapéuticos en células humanas, se modifica para eliminar su capacidad de causar
una enfermedad infecciosa.

La terapia génica se puede utilizar para modificar las células dentro o fuera del cuerpo. Cuando se
realiza dentro del cuerpo, un médico inyectard el vector que porta el gen directamente en la parte
del cuerpo que tiene células defectuosas.

En la terapia génica que se utiliza para modificar las células fuera del cuerpo, se puede extraer sangre,
médula ésea u ofro tejido de un paciente, y se pueden separar tipos especificos de células en el
laboratorio. El vector que contiene el gen deseado se infroduce en estas células. Las células se dejan,
para multiplicarse en el laboratorio, y luego se vuelven a inyectar en el paciente, donde contindan
multiplicdndose y finalmente producen el efecto deseado.

Nota: Desde Agosto 2017 la FDA2¢ ha aprobado 3 productos de terapia genética, los primeros de su

clase. Dos de ellos reprograman las propias células de un paciente para atacar un cadncer mortal. El 19
Diciembre 2017 la FDA aprobd la tercer terapia génica llamada Luxturna desarrollada por Spark
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Therapeutics, una compania de biotecnologia con sede en Filadelfia, para pacientes con una rara
forma de ceguera hereditaria conocida como amaurosis congénita de Leber (LCA).

1.9.7. Estrategias de precio de las tecnologias sanitarias

Puede leerse en el sitio web de EURORDIS?7, una de las organizaciones de pacientes con mds
tfrayectoria en la defensa de los derechos de las personas con EPOF en el mundo que, “Un buen
medicamento para un paciente de una enfermedad rara es un medicamento que esté disponible en
el pais donde vive y a la vez sea asequible”.

EURORDIS ha trabajado arduamente junto a otros en el Grupo de Trabajo sobre Precios del Foro
Farmacéutico en con el fin de identificar los principales obstdculos en cuanto al acceso de los
medicamentos huérfanos y ha propuesto medidas concretas para superarlo.

e El principal obstdculo identificado fue el precio y reembolso. Las autoridades nacionales
suelen ser reacias a reembolsar medicamentos huérfanos muchas veces con un elevado
coste que requieren extensiones de las indicaciones y tratamientos de por vida. Sin embargo,
entran en juego otros factores:

* La prioridad (o falta de) dada a las enfermedades raras y medicamentos huérfanos en los
presupuestos sanitarios

* Elalcance al que las autoridades pueden controlar y dirigir el uso, para conftrolar los
presupuestos a pesar de los altos precios.

La medida mds importante recomendada por consenso por todos los estados miembros de la
Unién Europea, la industria y los grupos de pacientes en el marco del Foro Farmacéutico de la UE, - fue
elaborar un informe de evaluacién cientifico comun para el valor afadido de los medicamentos
huérfanos. Este informe pretende ser usado por todos los estados miembros para basar y acelerar sus
decisiones sobre el reembolso.

En 2010, la Comisién Europea pidid a Ernst & Young dirigir un estudio sobre la viabilidad de
crear un mecanismo de conocimiento del valor clinico aiadido de los MHs (CAVOMP).
Basdndose en el estudio de Ernst & Young, los miembros de EUCERD debatieron cudl era el mejor
mecanismo para el CAVOMP. Las distintas partes interesadas sentadas en EUCERD, concretamente
expertos y representantes de los 27 Estados miembros de la UE, paises de la AEE, industria y EURORDIS,
han discutido durante mds de un afio sobre el mejor mecanismo del Flujo de Informacién CAVOMP
para ser aplicado tanto a nivel de la UE como de los Estados miemlbros.

e Ver “Recomendaciéon EUCERD sobre la mejora de las decisiones fundadas basadas en el Flujo
de Informacién del Valor Clinico Ahadido de los Productos Medicinales Huérfanos (CAVOMP) a
la Comisidon Europea y los Estados miembros”. Fuente:
http://www.eurordis.org/sites/default/files/cavomp.pdf

El EUCERD es un grupo multidisciplinar de expertos en enfermedades raras (expertos clinicos, en
genética médica, en medicamentos, en salud publica, en investigacién, en enfermedades raras,
pacientes, representantes de la industria...) gue se relne en la Comisidn Europea, concretamente en la
Comisién de Salud. En esta cdmara de discusidn se han propuesto una serie de normas, de
recomendaciones, para que los paises de la Unidn Europea poco a poco, y cada cual en su sistema
de salud, adapten estas recomendaciones transversales y las hagan operativas en su pais

En una entrevista brindada a AELMHU (Asociacion Espanola de Laboratorios de Medicamentos
Huérfanos y Ultrahuérfanos) el Dr. Josep Torrent-Farnell -Médico del Hospital de la Santa Creu i Sant Pau.
Profesor del Departamento de Farmacologia Clinica y Terapéutica de la Universidad Auténoma de
Barcelona. Miembro del Comité de Medicamentos Huérfanos de la Agencia Europea del
Medicamento- se ha referido a los medicamentos destinados a las EPOF:

(...) ..."El medicamento es clave. Si no tenemos medicamento, no hay opciones terapéuticas y

parece que hay menos diagndstico. Cuando nace un tratamiento Idgicamente se revisa toda la
enfermedad, se adelanta mucho el diagnéstico, se conoce mds la enfermedad y se abre el

Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina | FADEPOF - Febrero 2018 - 44



camino para que otros farmacos también puedan entrar”. (...) “el coste econdémico siempre es
una barrera, especialmente en estas terapias que son complejas, que abarcan desde las cldsicas
gue son de sintesis quimica, sustancias ya conocidas que podemos reestudiar y reevaluar para ver
si son Utiles y reintroducirlas, a la gran innovacién, que se ha abierto mucho mds con la expansiéon
de la biotecnologia, la genética y la gendmica, en particular. Y esto ha supuesto abrir muchisimas
mds oportunidades de investigacion, ventanas al futuro™. (...) “Respecto al precio, cada
medicamento huérfano hay que evaluarlo en su propia dimension, cada enfermedad tiene sus
propios retos y sus propios desafios, su nUmero de pacientes que se pueden tratar... Habrd que ver
también todo el coste de la investigacién, y los precios de las terapias son muy dispares y por
tanto no son comparables. En cuanto a si estos medicamentos son mds caros que los
convencionales, obviamente que si. Van destinados a grupos muy pequenos y ademds en
general son mds complejos en investigacion e incluso en mantenimiento del mercado debido al
paradigma de la rareza de estas enfermedades, que es el factor que las aglutina a todas, aun
siendo todas ellas tan diversas entre si. Por tanto, es un reto de futuro que tenemos también aqui”.

Fuente: http://aelmhu.es/index.php/entrevistas/item/15-el-objetivo-para-2020-es-tener-200-
medicamentos-aprobados-y-estamos-seguros-de-que-lo-vamos-a-conseguir

En busca de lograr el acceso de los pacientes a la innovacidn de las tecnologias sanitarias, es
primordial realizar una evaluacién clinica y del beneficio terapéutico antes de la evaluacién
econdmica, en virtud de considerar el valor afadido que incorporan las nuevas terapias en relacion a
lo ya existente. El verdadero aporte de innovacidén no solo en lo referido a controlar las enfermedades
sino en aquellas destinadas a curarlas.

Acuerdos de riesgo compartido entre la industria farmacéutica y los Estados es una de las
estrategias que permiten el acceso por parte de los pacientes y la sostenibilidad de los sistemas.
Ciertos paises como ndérdicos cuentan con mds experiencia en este tipo de financiacién que paga por
el beneficio anadido de las terapias innovadoras y diferenciales.

STAMP, el grupo de trabajo creado en la Comisién Europea para mejorar el acceso temprano y
seguro a los medicamentos en Europa, estd trabajando para que los Estados Miembros evalien
la efectividad en tiempo real de los f&drmacos, de forma que en lugar de tener una “foto fija”, se tenga
un “video evolutivo” de los fdrmacos. Esto a su vez, también permite evaluar el acceso por uso
compasivo?8 de medicamentos no autorizados pero disponibles para aquellos pacientes que han
agotado las opciones terapéuticas.

Las compras conjuntas son otras de las estrategias que han permitido a los paises, e incluso regiones
maximizar los presupuestos nacionales en salud. Ejemplos se dan en torno a la OPS, MERCOSUR, Fondo
de Cooperacién SUR.

En Espana, los medicamentos huérfanos suponen el 3,23 % del gasto total en férmacos del
Sistema Nacional de Salud (SNS), mientras que los ultrahuérfanos implican el 0,66 %, segin Manuel
Pérez, presidente de la Fundacién Medicamentos Huérfanos y Enfermedades Raras (Mehuer) y del
Colegio de Farmacéuticos de Sevilla, partiendo de datos oficiales y de la industria??.

Estas cifras permiten analizar que cuando el impacto econdmico de los fratamientos recaen en los
hospitales o0 en cada uno de los agentes de la seguridad social pueden desestabilizar sus presupuesto,
pero no los del sistema sanitario. Nuevas estrategias buscan vincular el presupuesto de las tratamientos
con el paciente para lo que se necesita una ponderacién de los centros de referencia en real
articulacién dentro de los sistemas socio-sanitarios que garantice el acceso al fratamiento en
condiciones de equidad, independientemente del hospital o agente de salud en el que se encuentre
el paciente.

Lectura recomendada:

* Otras posiciones sobre “El precio y el valor de los medicamentos huérfanos”. Institute for
Patient Access (IfPA). Fuente: http://allianceforpatientaccess.org/the-price-and-value-of-
orphan-drugs/

e ANEXO XXXV “Rompiendo el punto muerto de acceso para no dejar a nadie atrds”, EURORDIS,
Enero 2018.

o Link de acceso a ANEXO XXXV:
https://www.dropbox.com/s/jpesc5eewgée4u?/ANEXO%20XXXV %20-
%20EURORDIS_documento_posicion_acceso_ESPANOL_final_2018.pdf2dI=0
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1.9.8. Medicamentos destinados a pediatria.

La OMS en 200739, inicid una campania de sensibilizacion para acelerar las acciones que
permitan el acceso a los medicamentos especificos para los menores de 15 afios. Esta es una realidad
mundial que se evidencia ain mds en lo referido a las EPOF. Medicamentos a la medida de los nifos.

En las enfermedades poco frecuentas, un alto porcentaje de las personas afectadas son ninos
debido a que el 80% de éstas enfermedades son genéticas. Sin embargo, la disponibilidad de
medicamentos para éstas patologias en pediatria es un gran pendiente a nivel mundial que ocasiona
gran ventana de riesgos en errores de medicamentos debido a la necesidad de adaptar las dosis
disponibles para adultos o la utilizacién off-label.

Es necesario incentivar el acceso de medicamentos para pediatria que posean la debida
evidencia cientifica sobre la calidad, seguridad y eficacia y la aprobacion para las indicaciones
pedidtrica ya que esta situacion impacta en la poblacién afectada ya que los Estados ponen grandes
frabas en la cobertura y financiacion.

El Grupo de Trabajo de Farmacotecnia y el de Pediatria de la Sociedad Espafola de Farmacia
Hospitalaria — SEFH (https://www.sefh.es) ha impulsado una “Red para facilitar fGrmacos a nifios con
EPOF"31,

Del proyecto participan un total de 9 hospitales espanoles con el fin de que cada vez mds
bebés y nifos que nacen con EPOF puedan beneficiarse de los tratamientos adecuados para su
patologia.

Este proyecto se inicid en Septiembre de 2016 y hasta la actualidad los servicios de farmacia
hospitalaria de los centros implicados han catalogado un total de 70 preparaciones farmacolégicas,
todas ellas adaptadas a todos los pacientes: desde jarabes y cdpsulas, a preparaciones topicas o
estériles por via intravenosa. Mediante la recopilacién de datos de hasta 80 EPOF se cred una
bibliografia especifica: una gran base de datos que contempla medicamentos 'huérfanos' y los
medicamentos antiguos pero que en la actualidad presentan nuevas indicaciones.

Lectura recomendada:

e Ver ANEXO XIX - “CONCILIACION FARMACOTERAPEUTICA EN LAS AREAS DE TRANSICION EN LA
ATENCION DEL PACIENTE EN UN HOSPITAL PEDIATRICO DE ALTA COMPLEJIDAD". Fcas. Julieta
Gonzdlez, Marcela Roisseau. Medicina Infantil. Vol. XXIII N°1. Marzo 2016.
http://www.medicinainfantil.org.ar

o Link de acceso a ANEXO XIX:
https://www.dropbox.com/s/c9ww4ucénézbabe/ANEXO%20XIX%20-
%20GARRAHAN%20Conciliaci%C3%B3n%20%20famacoterap%C3%A%utica.pdfedl=0

1.9.9. Uso racional de los medicamentos y las nuevas tecnologias

En 1985, en la Conferencia de Expertos en Nairobi, la utilizacién de los medicamentos pasd a
ocupar el primer plano de la agenda internacional. Se consensud el Uso Racional de
Medicamentos (URM)32, Este concepto consiste en que los pacientes reciban la medicacion adecuada
a sus necesidades clinicas, en las dosis correspondientes, durante un periodo de tiempo adecuado y
al menor costo posible para ellos y la comunidad (OMS, 1985).

El URM abarca la adquisicion, produccidn, distribucién, aimacenamiento, dispensacion,
prescripcidn y utilizacion, entendiéndolas como parte del mismo proceso.

En mayo de 2010, en una publicacion de la OMS, se divulgd que se “...calcula que mads de la
mitad de los medicamentos se prescriben, dispensan o venden de forma inapropiada, y que la mitad
de los pacientes no los toman correctamente...”. El uso incorrecto de fdrmacos abarca la
polifarmacia; consumo excesivo de antibidticos e inyecciones; la prescripcién no ajustada a directrices
clinicas; automedicacion inapropiada; siendo las principales complicaciones que se encuentran
mayormente en el uso incorrecto de los medicamentos.
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El uso incorrecto de medicamentos genera un escenario nocivo para los pacientes y trae
aparejadas importantes consecuencias a nivel de la salud publica: resistencia a los antimicrobianos,
reacciones adversas a los medicamentos, errores de medicacién, desperdicio de recursos, pérdida de
confianza del paciente, etcétera.

Los avances de la investigacion cientifico-tecnolégica, especialmente en lo referido a la
biomedicina, poseen un ritmo creciente y sostenido, situdndonos en un universo de conocimiento que
en la actualidad nos enfrenta a nuevos desafios en cuanto al “acceso y uso racional” de los
medicamentos y las tecnologias sanitarias esenciales y estratégicos, incluidos los que se consideren de
alto costo ya que muchos de éstos para las enfermedades complejas y/o poco frecuentes (...) “ahora
se consideran esenciales dado que pueden mejorar considerablemente la calidad de vida y los
resultados en materia de salud cuando se usan de acuerdo a las guias de prdctica clinica basadas en
la evidencia4.

*  Ver ANEXO XXVII “Posicion sobre ETS - FADEPOF". (o0 véase en Apartado 3.6.1)

o Link de acceso a ANEXO XXVII:
https://www.dropbox.com/s/mn5mzj2rbtmmae5/ANEXO%20XXVI1%20-
%20P0sici%C3%B3n%20s0bre%20ET1$%20-%20FADEPOF.pdf2dI=0
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Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo.

1.10. Cobertura Sanitaria Universal

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS)33 ha impartido numerosos esfuerzos destinados a
avanzar sobre una Cobertura Sanitaria Universal de los Estados Miembros.
El objetivo de la cobertura sanitaria universal es asegurar que todas las personas reciban los servicios
sanitarios que necesitan, sin tener que pasar penurias financieras para pagarlos. Para que una
comunidad o un pais pueda alcanzar la cobertura sanitaria universal se han de cumplir varios
requisitos, a saber:

e unsistema de salud sdlido;

e unsistema de financiaciéon de los servicios de salud;
e acceso a medicamentos y tecnologias esenciales;
*  personal sanitario bien capacitado.

«Garantizar una cobertura sanitaria universal sin empobrecimiento forma la base para lograr los
objetivos sanitarios asi expuestos en los Objetivos de Desarrollo Sostenible (ODS).

'La Salud para todos' debe ser el centro de gravedad de los esfuerzos para lograr todos los ODS,
porgue cuando las personas estdn sanas, sus familias, comunidades y paises se benefician. Pero
aun tenemos un largo camino por recorrer. Alrededor de 400 millones de personas —uno de cada

diecisiete ciudadanos del mundo—- no tienen acceso a servicios sanitarios esencialesy.

Dr. Tedros Adhanom Ghebreyesus, Director General de la OMS

{QUE NECESITA PARA PONERSE, ESTAR Y MANTENERSE

Figura 13. Infografia - ;Qué es la Cobertura
Sanitaria Universal?
Fuente:

http://www.who.int/universal_health_coverag

e/es/

ESTO ES LO QUE DENDMINAMOS

COBERTURA

e SANITARIA UNIVERSAL

Mundial de la Salud

W WHO INTAUHOES

La Cobertura Universal de Salud (CUS) es uno de los ejes centrales y articulador a nivel federal
del Ministerio de Salud de la Nacidn Argentina, una herramienta alentadora y prometedora que
permita una atencion de salud de calidad.

La CUS es uno de las10034 prioridades agrupadas en ocho objetivos que el Gobierno Argentino se ha
propuesto foco y la ejecutividad, en este caso, del Ministerio de Salud.
¢ Obijetivo de Gobierno IV. Desarrollo Humano Sustentable
(https://www.casarosada.gob.ar/objetivosdegobierno/)
o Prioridad 43. Cobertura Universal de Salud
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Los avances de la investigacion cientifico-tecnolégica,
especialmente en lo referido a la biomedicina, poseen un ritmo
creciente y sostenido, situdndonos en un universo de
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Organizacion g

Panamericana
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desafios en cuanto al “acceso y uso racional” de los
medicamentos y las tecnologias sanitarias esenciales y
estratégicos, incluidos los que se consideren de alto costo ya
nizacion que muchos de éstos para las enfermedades complejas y/o
Mundial de la Salud poco frecue.ntes (...) .ahora se con5|deran.esen<:|ak:.\s dado que
S e pueden mejorar considerablemente la calidad de vida y los
o oo s AMEricas resultados en materia de salud cuando se usan de acuerdo a
las guias de prdctica clinica basadas en la evidencia'3.

Global Monitoring Report [informe mundial de seguimiento de la cobertura sanitaria universal 2017], del
Banco Mundial y la Organizacién Mundial de la Salud

Fuente: http://www.consensosalud.com.ar/la-mitad-del-mundo-carece-de-acceso-servicios-de-salud-
esenciales/

(OMS) Al menos la mitad de la poblacién mundial estd privada de servicios de salud
esenciales, segun se desprende de un nuevo informe del Banco Mundial y la Organizacién Mundial de
la Salud. Asimismo, cada afo hay un gran niUmero de familias que se ven sumidas en la pobreza
porgue no pueden pagar de su propio bolsillo la atencién sanitaria.

En la actualidad, 800 millones de personas dedican al menos un 10 % del presupuesto familiar
a subvenir a los gastos de salud de los progenitores o de un hijo u otfro pariente enfermo. Para casi 100
millones de personas, estos gastos son lo bastante elevados como para abocarlas a la extrema
pobreza, forzdndolas a sobrevivir con apenas 1,90 ddlares, o incluso menos, al dia. Estas conclusiones,
hechas publicas hoy en Tracking Universal Health Coverage: 2017 Global Monitoring Report [informe
mundial de seguimiento de la cobertura sanitaria universal 2017], han sido publicadas al mismo tiempo
en Lancet Global Health.

«Resulta totalmente inaceptable que la mitad del mundo ain carezca de cobertura para
servicios de salud que son absolutamente esencialesy, dijo el Dr. Tedros Adhanom Ghebreyesus,
Director General de la Organizacién Mundial de la Salud. «Pero no se trata de una fatalidad: existe una
solucién llamada ‘cobertura sanitaria universal’, gracias a la cual toda persona puede recibir los
servicios de salud que necesite, cuando y donde los necesite, sin que ello le suponga un quebranto
econdémicon.

«El informe deja claro que si de verdad nos fijamos por objetivo no solo obtener mejores
resultados sanitarios, sino también acabar con la pobreza, urge que redoblemos esfuerzos en materia
de cobertura sanitaria universaly, dijo el Presidente del Banco Mundial, Dr. Jim Yong Kim. «Invertir en
salud, y mds en general invertir en las personas, es crucial para generar capital humano y lograr un
crecimiento sostenible e inclusivo. Pero el sistema estd averiado: debemos reorientar por completo
nuestra manera de movilizar recursos para la salud y el capital humano, sobre todo a escala nacional.
Estamos trabajando en muchos frentes para ayudar a los paises a gastar mds y mds eficazmente en las
personas y a progresar en mayor medida hacia la cobertura sanitaria universaly.

¢ Ofros informes de la OMS relacionados:
o “EN LOS PAISES EN DESARROLLO, UNO DE CADA DIEZ MEDICAMENTOS ES FALSIFICADO"
Fuente: http://www.consensosalud.com.ar/en-los-paises-en-desarrollo-uno-de-cada-
diez-medicamentos-es-falsificado/

(OMS) La amenaza que supone la falsificacién de productos farmacéuticos dista mucho de ser
una novedad: numerosas autoridades de diversos paises llevan mucho tiempo luchando contra esas
actividades.

De acuerdo a un informe de la Organizacién Mundial de la Salud (OMS), la falsificacion de
medicamentos puede ocasionar graves problemas de salud, e incluso la muerte en algunos casos. Por
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ofro lado, también puede ser causa de severas pérdidas econémicas para las personas y el sistema
sanitario de cada pais.

La investigacidn resultd del primer relevamiento del Sistema Mundial de Vigilancia y Monitoreo
(GSMS), un grupo de trabajo liderado por Argentina que funciona desde 2013. Para su realizacién, se
recopilaron 1500 casos de productos de calidad inferior o falsificados, de los cuales los antipaltdicos y
los antibidticos fueron los mds informados. Un dato considerable es que la mayoria de estos reportes
(42%) provinieron del Africa subsahariana, 21% de las Américas y 21% de la regién europea.

Los productos médicos involucrados en el problema de falsificacién van desde la
anticoncepcidn hasta el tratamiento contra el cdncer. El comunicado de prensa de la OMS detalla,
ademds, que “no se limitan a medicamentos de alto valor o nombres de marcas conocidas”, sino que
“se dividen casi de manera homogénea entre productos genéricos y patentados”.

Por otro lado, la institucion publicd también un estudio que explica las consecuencias de esta
problemdtica en diversos dmbitos. Titulado “Estudio sobre el impacto en la salud piblica y
socioeconémica de los productos médicos de baja calidad y falsificados”, estima que los productos
con estas caracteristicas constituyen el 10,5% del total de los productos médicos utilizados en paises
de bajos y medianos ingresos.

El comunicado difundido por la OMS sefala que “los productos médicos de calidad inferior
llegan a los pacientes cuando las herramientas y la capacidad técnica para hacer cumplir los
estdndares en la fabricacién, el suministro y la distribucién son limitados”.

Un dato destacable del informe publicado es que “los productos falsificados tienden a circular
donde la regulacién es inadecuada y los gobiernos tienen prdcticas poco éticas por parte de
mayoristas, distribuidores, minoristas y trabajadores de la salud”. La institucidon explica que “una gran
proporcién de los casos notificados a la organizacion se producen en paises con acceso restringido a
productos médicos”.
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Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo.

Las decisiones de las politicas pUblicas que se impulsen a nivel nacional juegan un papel
importante en el avance de la investigacion en enfermedades poco frecuentes.

Experiencias prdcticas como la Ley sobre el “Medicamento Huérfano™ en Estados Unidos del
ano 1983 y el Reglamento sobre “Medicamentos Huérfanos” de la Unidn Europea 141/2000 son un
claro ejemplo del impacto positivo que las decisiones politicas pueden tener en promover e incentivar
la innovacién cientifica.

Sin embargo, son necesarios mayores esfuerzos articulados y mancomunados
internacionalmente para superar el desafio diario que representa abordar estrategias efectivas de
prevencion, diagndstico y tratamiento de personas afectadas por las EPOF. Las politicas nacionales
deben potenciar los hallazgos mundiales mediante la cooperacion regional y mundial.

Las personas afectadas, sus representantes y organizaciones junto a la comunidad de
investigadores en EPOF ha hecho un llamamiento a las autoridades gubernamentales y decisores
publicas a tomar las medidas que maximicen los esfuerzos en investigacion basados en el derecho a la
salud reconocido universalmente como un bien comun y social que las Naciones proteger y asegurar.

Los siguientes puntos proporcionan una guia directriz para la implementaciéon de politicas de
investigacién en enfermedades poco frecuentes:

1. Incrementar la asignacién de recursos: es crucial que el presupuesto para la investigacién en
EPOF se duplique en los préximos anos. Los esfuerzos del sector publico deberian ser
complementados por los recursos del sector privado (industria, organizaciones de pacientes,
fundaciones, centros de investigacidon académica y otros actores). Los consorcio publico-
privado deberian ser alentados como un elemento decisivo en el éxito de la investigaciéon en
enfermedades poco frecuentes.

2. Promover un enfoque multi-disciplinario y coordinado: para obtener este enfoque coordinado,
los paises deben crear urgentemente, estructuras de excelencia a través de programas de apoyo
a las redes de cooperacion de centros de experiencia. Redes de excelencia que se focalizan en
la infraestructura de la investigacién (por e]. Capacitacién de nuevos investigadores, registros de
pacientes, protocolos comunes de investigacion, un Consejo de Revisidn Institucional Unico para
los estudios multicéntricos) asi como informacién relacionada a ensayos clinicos, grupos de
pacientes, normas, diagnosis, experiencias de pacientes.

3. Apoyar politicas de incentivo especificas: los gobiernos y los sistemas de salud deben ofrecer
incentivos para fomentar el desarrollo de intervenciones en el campo de la enfermedades poco
frecuentes para la prevencioén, el tratamiento y el diagndstico por parte de la industria y

los consorcios publico-privado como se ha hecho en los Estados Unidos, la Unién Europea y otfros
paises.

4. Hacer uso del conocimiento existente y optimizar el uso de medicamentos existentes: apoyar
sistemas innovadores de aprovisionamiento y esfuerzos en reposicionamiento de fdrmacos.

5. Ampliar los criterios de economia de la salud al considerar la relacion costo-efectividad de la
investigacion en enfermedades poco frecuentes: la mayoria de las EPOF estdn asociadas a un
peso econdmico significativo tanto directo como indirecto. El costo que representa para la
sociedad el “no invertir" en la investigacién resulta en un costo mayor al costo de cualquier
investigacion que busca superar la falta de conocimientos sobre tantas enfermedades.
Diagndsticos errdneos y demoras en diagndsticos para los pacientes se traduce en un incremento
del gasto en el sistema. Ademds, la investigacion en enfermedades poco frecuentes y huérfanas
a menudo lleva a los descubrimientos cientificos mds fascinantes y ayudan a entender mejor
enfermedades comunes relacionadas que benefician a una poblacién mayor.

6. Adoptar sistemas de clasificacion apropiados y reconocidos a nivel internacional: en este
momento hay una falta de datos epidemioldgicos de estudios de investigacién, que sean Utiles y
fiables, lo cual contribuye a la falta de conocimiento de la carga econdmica y social que
representan las EPOF para las familias y el publico en general.
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7. Invertir en métodos innovadores de diagnéstico para las enfermedades poco frecuentes para
permitir las intervenciones tempranas: las técnicas innovadoras de diagndstico contindan
experimentando grandes rebajas y por lo tanto el costo para obtener un diagnostico estd
disminuyendo rdpidamente. El no utilizar estos nuevos recursos en diagnostico resulta en costos
aun mayores para los sistemas de salud.

8. Establecer criterios prenatales y de detecciéon de enfermedades en los recién nacidos asi como
controles de ética: estos criterios para otros exdmenes predictivos necesitan ser reconsiderados en
vista de los cambios en los conocimientos de las causas de las enfermedades, la sensibilizacion de
los pacientes y los grupos de apoyo, nuevas posibilidades para mejorar la calidad de vida de los
pacientes y las posibilidades de prevencién.

9. Reconocer el papel cada vez mds importante de los grupos de pacientes en lo que se refiere a
su contribucién para desarrollar y fomentar el conocimiento y la sensibilizacion de las
enfermedades poco frecuentes. Incluir a los pacientes en todos los niveles de desarrollo de
politicas, la agenda de investigacién y los protocolos especificos para las EPOF: reconocimiento
del papel importante que desempefan los grupos de pacientes en proveer informacién y apoyo
a la investigacion. Es esencial aceptar el rol de los pacientes, familiares y grupos de defensores de
los pacientes como socios altamente comprometidos en la infraestructura de investigacion.

1.11.1. International Rare Diseases Research Consortium (IRDiRC).

El IRDIRC3¢ fue lanzado en 2011, concebido con dos objetivos principales: 1) contribuir al
desarrollo de 200 nuevas terapias y 2) los medios para diagnosticar la mayoria de las enfermedades
raras para el ano 2020.

En los Ultimos seis anos se han logrado progresos considerables en estos objetivos: el objetivo
de entregar 200 nuevas terapias se logré a principios de 2017 - fres afios antes de lo esperado -y la
meta para el diagnéstico esta al alcance.

A la luz de esto, IRDIRC inicié un proceso colaborativo de un aio para diseAar un nuevo conjunto de
metas de enfermedades raras para la proxima década.

Todavia es una realidad para los pacientes de enfermedades raras el hecho de pasar anos en
el sistema de salud antes de obtener un diagnédstico preciso. La secuenciacidon de préxima generaciéon
y el mejor intercambio de datos han resultado en un descubrimiento mds rdpido de enfermedades
genéticas y, por tanto, de sus diagndsticos. Sin embargo, la tasa de descubrimiento de enfermedades
genéticas se estd ralentizando probablemente como consecuencia del probable origen complejo de
las enfermedades aun no resueltas.

Aungue el indice de desarrollo terapéutico de las enfermedades raras y la aprobacién ha ido
aumentando, el 94% de las enfermedades raras todavia carecen de un tratamiento aprobado. Por ofra
parte, el nUmero de enfermedades raras no tratables que tienen un primer tratamiento aprobado
sigue siendo baja e incluso cuando un tratamiento estd disponible, los pacientes no siempre tienen un
acceso garantizado. Para afrontar los desafios de los descubrimientos terapéuticos, se necesitardn

nuevos enfoques como la extracciéon de datos y la
reutilizacion y nuevos modelos para financiar el

= * descubrimiento de fdrmacos y cubrir los costos del
~ "“' tratamiento.
coIIa borative
decadgan':" El Consorcio quiere ambicionar los limites de lo que
,aI RD R esearch es posible en el futuro a largo plazo con una visibn audaz
6‘(‘ currently para el campo, todo con la vida de los pacientes de
ISIOH a re atlentS enfermedades raras en mente
=1 coming DTOQFQSS .
o i L S
‘f.}cargrQ /n eW La nueva visidon: Habilitar a todas las personas que viven
S, 25 three con una enfermedad rara para recibir un diagnéstico
”d |ag nostic_‘., preciso, cuidado y terapia disponible dentro de un ano de

venir a la atenciéon médica.

Para trabajar en esta ambiciosa visién, el IRDIRC ha establecido tres metas para la préxima década:
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1. Todos los pacientes que lleguen a atencién médica con una sospecha de enfermedad rara
serdn diagnosticados dentro de un ano si su frastorno es conocido en la literatura
médica; todos los individuos actualmente no diagnosticables entrardn en una tuberia de
diagndstico y de investigacion coordinada a nivel mundial. Para lograr este objetivo, IRDIRC
planea trabajar en los siguientes puntos:

* Aumentarla concienciacion del publico y de los médicos sobre los requisitos para una
distribucion radicalmente mds eficiente de conocimientos y datos diagndsticos en todo el
mundo

*  Paraimpulsar una amplia aceptacion de los estandares de datos y ontologias

*  Promover el uso del intercambio automatizado de informacidn fenotipica y genémica a través
de plataformas y herramientas compartidas

* Colaborar con la red global mundial de expertos apropiados como la Red de Enfermedades
Sin Diagnéstico Internacional (UDNI) en los Estados Unidos o la Iniciativa Japonesa sobre
Enfermedades Raras y No Diagnosticadas (IRUD) para casos complejos

*  Mejorarla educacién de los médicos y el compromiso de los pacientes

2. 1.000 nuevos tratamientos para enfermedades raras serdn aprobados, la mayoria de los cuales se
centrardn en enfermedades sin opciones aprobadas. Para lograr este objetivo, entre las acciones
planificadas se encuentran:

* Identificar nuevos enfoques para aumentar el desarrollo de mds productos médicos huérfanos

* Trabajar en politicas sobre los costos de desarrollo ajustados por riesgo / acceso ala
aprobacion post-regulacion

* Objetivo predominante de las enfermedades que actualmente carecen de medicamentos
aprobados

* Trabajar estrechamente con la representacion de las agencias de evaluacién de tecnologia
sanitaria

*  Mejorarlos métodos de evaluacion preclinica de la seguridad y de los ensayos clinicos de
pequeno tamano

e Colaborar con la Red Europea de Referencia y la Red de Investigacion Clinica de
Enfermedades Raras de EE. UU. En estudios clinicos y reclutamiento de ensayos

3. Se desarrollardn metodologias para evaluar el impacto de los diagnésticos y terapias en
pacientes de enfermedades raras. Para lograr este objetivo, IRDIRC abordard desde el lado de la
investigacion:

* Eldesarrollo de metodologias en la inclusién de diversos pardmetros como directrices clinicas,
politicas reguladoras, precios, seguros, cobertura, formulario, reembolso ...

* La participacién de las zonas subdesarrolladas en todo el mundo

* La medida delimpacto del diagndstico: necesidad de andilisis cuantitativo y estadistico,
evaluacion de la calidad y / o diseccién econémica de la repercusion en la atencion médica

* La medida delimpacto de un tratamiento: uso de herramientas y plataformas existentes como
NIH Genetic Testing Registry o RARE-Bestpratices

*  Promocidn de la investigacién en sistemas de salud, economia y marcos éticos

El progreso de los objetivos anteriores del IRDIRC ha demostrado que la comunidad internacional
de investigacién de enfermedades raras estd deseosa de compartir conocimientos y experiencia y
trabajar colaborativamente a través de las fronteras para traer diagndsticos y terapias a los
pacientes. Estos nuevos objetivos sélo pueden lograrse con cambios fundamentales en la manera en
qgue la ciencia se lleva a cabo, compartida y aplicada al cuidado de pacientes de enfermedades
raras. Los miembros del IRDIRC se han comprometido a catalizar tales cambios y esperamos que ofros
compartan y ayuden con este compromiso de accién. Es hora de construir nuevos puentes y elevar la
barra para la investigacion de enfermedades raras en todo el mundo.

En Septiembre de 2017, IRDIRC, que dio por alcanzados los objetivos planteados para la primera
fase fres afos antes de lo previsto, asume nuevos objetivos sobre el acceso a diagndsticos y
tratamientos mds rdpidos y herramientas de valoracién mds precisas.

Los avances alcanzados hasta la fecha por el Consorcio, han puesto de manifiesto la firme
voluntad de la comunidad investigadora internacional para compartir conocimiento, experiencias y
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trabajar en colaboracion, independientemente de las fronteras, para obtener diagndsticos y terapias
para los pacientes.

Para mds informacion sobre las actividades de IRDIRC, tanto pasadas como futuras, se han publicado
tres articulos recientemente (version en inglés)37:

¢ Nature Commentary: http://www.nature.com/uidfinder/10.1038/548158¢c
¢ CITS Past Perspective: http://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1111/cts. 12501 /full
¢ CTS Future Perspective: http://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1111/cts.12500/full

1.11.2. Las pruebas genéticas

Las pruebas genéticas permiten diagnosticar casi 5.000 de las 7.000 enfermedades raras
existentes, segin la Dra. Carmen Ayuso del Departamento de Genética del Instituto de Investigacion
Sanitaria de la Fundacién Jiménez Diaz de Madrid.

Fuente: La informacién.com. https://www.lainformacion.com/salud/investigacion-medica/geneticas-
permiten-diagnosticar-enfermedades-existentes_0_1040296522.html

La doctora Ayuso ha llegado a estas conclusiones en su articulo 'Las enfermedades raras y sus
problemas. Estudios genéticos', publicado en la edicién 47 de la revista EIDON, en donde,
ademds, ha destacado que "por su complejidad clinica y abordaje multidisciplinar, las
necesidades mds urgentes de los pacientes con enfermedades raras son la disponibilidad de
pruebas diagndsticas y de tratamientos eficaces y seguros, hacia las que se enfoca la
investigacion internacional”.

Por su parte, el presidente de la Fundacion de Ciencias de la Salud (FCS), Diego Gracia, también
ha publicado en este Ultimo nuUmero de EIDON con un articulo titulado 'Las enfermedades raras,
un reto histérico’, en el que el especialista ha recordado que, hace mds de un siglo, la
identificaciéon de los microorganismos patdégenos permitieron controlar las epidemias y que,
ahora, "nos hallamos en una situacion pareja como consecuencia de la puesta a punto de las
técnicas bioldgico-moleculares y la identificacidén de los genes causantes de un nimero adn
mayor de enfermedades, la mayoria de las veces congénitas, e incluso hereditarias, que se
conocen como enfermedades raras”.

En esta lineaq, la terapia génica en células germinales promete ser el procedimiento para prevenir
la transmisién de esas enfermedades a la descendencia, aunque la mayoria de estas novedades
estdn en fase de experimentacion, "algo que plantea incluso problemas éticos propios de
cualquier estudio experimental y otros especificos, como la dificultad de reclutar pacientes vy,
sobre todo, la financiacién de las investigaciones, habida cuenta de que la baja prevalencia de
estas patologias hace que la iniciativa privada no pueda cargar con todo el peso de su coste”,
ha subrayado el doctor Gracia.

Ademds de aquellas enfermedades poco frecuentes diagnosticadas, hay otras que no lo estdn,
constituyendo una categoria clinica "que merece un esfuerzo diagndstico por parte del sistema
de salud", segun ha sefalado el especialista en Genética Humana y Clinica del Hospital Sant Joan
de Déu de Barcelona y autor del articulo 'El Diagnéstico de las enfermedades raras no-
diagnosticadas’, Francesc Palau.

Esto deberia ser asi ya que, segun ha recalcado el doctor Palau, "el diagndstico es vital para el
paciente, una responsabilidad moral del médico y un imperativo ético del sistema sanitario, pues
este debe fomentar el diagndstico en un tiempo razonable, con una asistencia multidisciplinar
integral en la que participen Atencién Primaria, Especializada y los centros de referencia, ya que
la categoria de enfermedad no-diagnosticada es operativa, pero no es aceptable”.

En cuanto a los medicamentos, "cada vez hay mds medicamentos disponibles para el
tratamiento de enfermedades raras, y se espera que el nimero siga creciendo en los proximos
anos; sin embargo, el 95 por cienfo de las 7.000 enfermedades raras descritas siguen sin terapias
especificas, haciendo que el desafio sea inmenso, aungue el interés de todas las instituciones y
organismos involucrados no deja de crecer”, ha explicado el autor de 'El desarrollo clinico de los
medicamentos huérfanos' y experto en investigacion clinica y director del Programa BUC
(Biociencias UAM + CSIC), Rafael Dal-Ré.
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La medicina gendmica debe contemplar inversion en tecnologia y en recursos humanos
especializados en la interpretacion de los datos, consejo genético y una sdlida politica legal de gestién
de datos y big data, y todo lo relacionado al manejo de datos y confidencialidad, como asila
seguridad del paciente, segun afirman la Jefa de la Unidad de Genética de la Organizacion Sanitaria
Integrada en Bilbao, Maria JesUs Garcia Barcinass, “Los objetivos tienen que ser sanitarios, centrados en
mejorar la salud”, remarca.

Un error, en opinidn de Garcia Barcina, seria pensar como ocurre en el sistema inglés, en hacer
genomas por encima de todo. “Esto puede ser un medio para conseguir que tengamos una medicina
gendmica de calidad, pero el objetivo tiene que ser medible y objetivable en indicadores de salud™.

1.11.3. Donantes voluntarios para la investigaciéon en EPOF.

La investigacién en EPOF requiere de una adecuada articulacién entre los actores
involucrados, como asi estrategias que permitan contar con los recursos necesarios.

Establecer Registros de Donantes de Muestras para la investigacion Biomédica es una de las
iniciativas que les permitird a los investigadores contar con la materia prima necesaria (biorecursos),
bajo una base de datos de donantes voluntarios, que recoge informacion de cardcter personal para
identificar al donante, su estado de salud, determinados datos clinicos (patologia que presenta y
fecha de diagndstico, si se trata de pacientes crénicos) e informacion epidemioldgica, entre ofros
aspectos.

Las personas que conviven con EPOF, son muy conscientes del lugar protagdnico que ocupan
en el desarrollo del conocimiento sobre su condicién de salud y por ellos muchos manifiestan su interés
en formar parte de registros que les permitan colaborar y mantenerse informadas de los posibles
avances que la investigacion produzca sobre sus patologias.

Asi mismo, es necesario promover la donacién de muestras para la investigacion de personas
sanas dado que son de gran valor para los investigadores.

Los biorecursos que pueden donarse para la investigacion de nuevos fdrmacos y terapias que
permitan a la medicina avanzar en el conocimiento destinado a mejorar la calidad de vida e, incluso,
salvar vidas son:

* Muestras de sangre,
¢ médula bseq,

¢ plasma,

e suero,

e ADN,

¢ ARN,

e células adultas y células madre,
¢ pelo,

* UNQas,

* heces,

¢ fluidos corporales (liquido cefalorraquideo, orina, liquido pleural, sudor, saliva, Iadgrimas) y
e cualquier muestra biolégica de origen humano

¢ Mas info de registros implementados en Espana:
o http://sevilla.abc.es/sevilla/sevi-unas-pelo-heces-orinacualquier-sustancia-biologica-
puede-util-para-investigacion-terapias-201705152309_noticia.html

* Ofras fuentes de buenas prdcticas en Registros de muestras para la investigacion:
o hitp://www.lavanguardia.com/local/sevilla/20171230/433968130160/registro-de-
muestras-supera-800-donantes-que-facilitan-diez-investigaciones.html
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1.11.4. El rol de los pacientes en la investigacion

Es de vital importancia la participacién activa de los pacientes en todas las decisiones que se
tomen a cabo, fundado en que son ellos quienes poseen una real dimensidn de las necesidades y
prioridades en materia socio-sanitaria de las EPOF.

Tomando esta base, el Centro de Investigacion Biomédica en Red en Enfermedades Raras
(Ciberer) de Espana, ha creado en Septiembre 2017 el Consejo Asesor de Pacientes (CAP)3?, un foro
formado por entidades y asociaciones de pacientes que tiene como objetivo conftribuir a la mejora de
la calidad de la investigacién en enfermedades raras de Espaia.

Este nuevo érgano promoverd la participacién de los pacientes en la actividad del Ciberer
como una forma de entender sus necesidades y lograr su implicacion en las politicas de investigaciéon
del centfro. Ademds, recogerd sus prioridades en materia de investigacion.

Asimismo, el Consejo Asesor de Pacientes (CAP) también asesorard sobre las necesidades de
formacion de las asociaciones de afectados, revisard los materiales divulgativos orientados a los
pacientes realizados por el Ciberer e informard acerca de los distintos recursos de investigacién de los
que sus miembros tengan conocimiento.

1.11.5. Las agencias reguladoras y su rol en la investigacion clinica

Las agencias reguladoras nacionales también toman un rol importante en la investigacién de
las EPOF. Es el caso de la Agencia Espanola de Medicamentos y Productos Sanitarios (Aemps) que ha
creado de la “Oficina de apoyo a la innovacién y conocimiento sobre medicamentos”4° con una
vision integrada sobre el ciclo de vida de los medicamentos, con el objetivo de agilizar el acceso de
los pacientes a la innovacién y gestionar los primeros casos de interaccidon con la industria. La oficina
pretende apoyar el acceso a los medicamentos desde un punto de vista global que abarca: la
promocion y apoyo a la investigacion y desarrollo de nuevas alternativas terapéuticas que respondan
a las necesidades reales de la sociedad; la optimizacién del acceso a estas alternativas por parte de
los pacientes en funcién de su momento de desarrollo y de las evidencias disponibles y la promocion y
el apoyo a investigaciones que mejoren el conocimiento sobre los medicamentos ya autorizados.

Es de destacarse que todo incentivo en la investigacién clinica es de vital importancia para
alcanzar una mejor salud de la ciudadania, por lo que desde la propia comunidad de personas
afectadas y sus grupos familiares se acompana la postura de las agencias reguladores —especialmente
en el caso de Argentina por medio de ANMAT- en cuanto ala: (...) “posicién e interés en fomentar y
adoptar mecanismos para perfeccionar el desarrollo de las investigaciones clinicas en la Argentina,
como asi también su compromiso con la sociedad de velar para que tales acciones sean éticas,
equitativas y eficientes, y que se desarrollen en un marco de transparencia”.

Para ello, es necesario que las agencias reguladoras cuenten con:

I. personal calificado e idéneo para la adecuada evaluaciéon y -eventual- autorizacion de la
investigacion clinica con su posterior control y fiscalizacion de la calidad y sanidad de dichas
investigaciones. Como asi, para el contralor de las actividades, procesos y tecnologias relacionados
con miras a prevenir, restaurar y atender la salud de la poblacién. “Proceso complejo y laborioso, en el
que intervienen diversas dreas técnicas y legales.

Il. Refuercen los aspectos normativos con el fin de asegurar que las aprobaciones sean basadas
en robustos procesos de evaluacién. Y que la normativa en lo referido a control y fiscalizacién de las
investigaciones clinicas sean bajo las exigencias bioéticas establecidas bajo estédndares
infernacionales.

ll. La evaluacién de una investigacion clinica debe ser exhaustiva tanto en los aspectos técnico-
farmacoldgicas como también en los éticos, sociales y legales. Por lo tanto, las agencias deben
contemplar en la normativa, y de modo vinculante, el dictamen de evaluacién de los Comité de Etica
de los centros investigadores. En el caso que dichos comités hayan rechazado los protocolos de
investigacion por motivos de violacion de los derechos fundamentales de las personas, la agencia
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deberia especificar en la normativa que el referido estudio de farmacologia clinica queda
desestimado automdticamente de posible presentacion para solicitud ante la administracion.

IV. Promover mayores esténdares de calidad y transparencia en la gestién, por lo que serd
necesario establecer en la normativa referida a los procesos de evaluacién de investigacion clinica:

a) la participacién vinculante de personas legas, en particular pacientes u organizaciones de
pacientes y familiares. Dichas prdcticas se encuentran en vigencia en la Unidén Europea,
especificadas en el REGLAMENTO (UE) No 536/2014 DEL PARLAMENTO EUROPEO Y DEL CONSEJO#!
(Art. 18).

b) Se especifique en la normativa la publicacién mediante informacién publica de los resultados
de los estudios clinicos de modo comprensible para personas legas, de modo que sea mds
transparente la evaluacién y control de los resultados. Dichas prdcticas se encuentran en vigencia
en la Unidn Europea, especificadas en el REGLAMENTO (UE) No 536/2014 DEL PARLAMENTO
EUROPEQO Y DEL CONSEJO?3? (ANEXOS IV y V).

V. Se establezca de modo accesible y de consulta piblica los Registros de Ensayos Clinicos42
bajo la responsabilidad de las agencias nacionales, y que contengan como minimo la siguiente
informacion:

Informacién general:
e Informacién principal de cada ensayo
* Resumen del ensayo para personas legas
e Justificacién del ensayo
e Centros participantes
¢ Estado de reclutamiento
* Fechas claves
e Promotor/ patrocinador

Medidas de transparencia:
* Resumen de resultados
* Resumen de resultados para personas legas
¢ Motivos de finalizacién anticipada

Nota: la Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) ha presentado
formalmente a la ANMAT estas necesidades en Junio 2017.

e Ver ANEXO XX - “2017 - FADEPOF Observaciones ANMAT Disp 4008 2017".
o Link de acceso a ANEXO XX:
https://www.dropbox.com/s/5u8wu%4ytlctflo0/ANEXO%20XX%20-
%202017%20FADEPOF%20-
%200bservaciones%20ANMAT%20Disp%204008%202017.pdfedI=0
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Capitulo 1. Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo.

La formaciéon especializada y continua de los profesionales de la salud es un factor vital para el
universo de las enfermedades poco frecuentes, ya que la falta o retraso del diagndstico diferencial
representa una de las principales barreras con las que se enfrentan Ias personas que conviven con
éstas patologias.

Segun el Estudio sobre la situacién de Necesidades Sociosanitarias de las personas con
Enfermedades Raras en Espaia (ENSERi0)43, el 56% de la muestra de este estudio reconocidé que habia
recibido un tratamiento inadecuado por profesionales sanitarios debido a la falta de conocimiento
sobre la enfermedad. Lo que permite analizar la necesidad de formacion especializada en EPOF
destinada a los profesionales de la salud.

El desafio que se presenta es tan grande como la cantidad de enfermedades -mds de 8.000-
que se debiese contemplar en una planificacién curricular de formacion.

Sin embargo, pareciese que las iniciativas de formacién y capacitacion destinadas a
incentivar el conocimiento de las EPOF se basan en decisiones discrecionales y aisladas mds que en
una planificacién basada en una evidencia robusta sobre cudles son las reales necesidades de los
profesionales de la salud vinculadas al conocimiento de esta categoria de enfermedades.

El estudio “Necesidades de formacién en enfermedades raras para atencidén primaria”44
impulsado por el Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER) de Espafia, es uno de los
escasos trabajos que brindan informacién sobre el nivel de conocimiento sobre las EPOF de los
profesionales de la salud y su interés de formacién. La iniciativa tuvo lugar afirmando que en la
literatura médica no se encuentran estudios acerca de las necesidades de formacién de los
profesionales de Atencidon Primaria (AP) en el dmbito de las EPOF; y que se desconoce el interés que
puedan despertar en dichos profesionales.

El estudio contd con objetivos especificos:
a) delimitar el interés por las ER en AP;
b) detectar las necesidades de formacidén y conocer las demandas, y
c) describir y analizar los nicleos de informacion y los recursos informativos disponibles.

La metodologia empleada fueron dindmicas de grupo y entrevistas a profesionales sanitarios de EP:
médicos, enfermeria y trabajadores sociales en la Comunidad de Madrid.

Los resultados del estudio permite analizar que (...) “El concepto de ER es poco conocido y se plantean
dificultades para comprender la magnitud y la importancia global de estas enfermedades. Tampoco
expresa la gravedad y las repercusiones que conllevan estas enfermedades. Las ER despiertan escaso
interés profesional, en contraste con el interés humano”.2!

Lliegando los autores a la conclusidon que “Los profesionales entrevistados creen suficiente la formacién
de pregrado y desestiman la formacién de posgrado, por innecesaria y poco factible. La busqueda de
informacion activa, a través de internet, es la mejor forma para obtener la informacién que optimice
sus criterios de derivacion y, en esa linea, el Sistema de Informacién de Enfermedades Raras en
Espaniol (SIERE) (http://iier.isciii.es/er), estd en linea con sus demandas informativas”.?’
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ORIGINALES

Necesidades de formacion en enfermedades raras
para atencion primaria

Alfredo Avellaneda Ferndndez?, Maravillas Izquierdo Martinez®, Santiago Luengo GémezS, Javier Arenas Martin®
y José R. Ramoén®

Se resaltan las aportaciones mis relevantes en cada bloque
temdtico.

Problemitica y definicién de enfermedad rara

Como premisa de partida, se concluye que es un concepto
poco conocido, que parte de la politica sanitaria occidental
e implica una categorizacién de las enfermedades ajena a
la medicina. El término «raras» se acufia en torno a la pre-
valencia, que no refleja la verdadera gravedad en términos
de morbibilida/mortalidad y discapacidad y que, ademds,
se desconoce en la mayoria de los casos. Los entrevistados
tienden a no considerar ER a aquellas ER mis prevalentes
y las menos graves: «... T¢ tendrian que dar primero una lis-
ta con las enfermedades que consideran raras...» (medicina de

familia).

Experiencia profesional con las enfermedades raras
en atencién primaria

Hay unanimidad a la hora de considerar la experiencia
profesional limitada y la mayor casuistica se detecta en tra-
bajadores sociales y médicos del habitat urbano, especial-
mente si han trabajado con anterioridad en hospitales.
Cada vez se acude mis al médico de AP para diagnésticos
prenatales de ER hereditarias. Este es responsable de sos-
pecharlas y remitir al paciente al especialista, pero se sien-
te inseguro y con temor a realizar el diagnéstico demasia-
do tarde, por falta de experiencia.

El médico de AP considera que comunicar el diagnéstico
es un momento muy dificil, ya que en la actualidad una ER
se acepta peor que en décadas pasadas. Ahora se reacciona
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Necesidades de formacién en enfermedades raras para atencién primaria

buscando un culpable y rebelindose contra el médico.
Sienten frustracién e impotencia ante la imposibilidad de
curacién, que en las ER se agrava ante la falta de informa-
cién. Manifiestan, especialmente en pediatria, sorpresa an-
te la magnitud de la tragedia y el sufrimiento humano, que
los médicos y profesionales de enfermeria afrontan mejor
que los trabajadores sociales. La reaccién es la busqueda de
informacién sobre nuevos tratamientos: «... e pueden apa-
recer en la consulta y las tienes que poder diagnosticar. A veces
se hacen diagndsticos errdneos desde la consulta. Cuando dese-
chas diagndsticos, tienes mucha impotencia...» (enfermeria).
«.. 3Y qué le dices a tu paciente? ;Que ya no le tratas porque
le han puesto la etiqueta de enfermo raro? No me parece éti-
co...» (medicina de familia).

Interés de la atencién primaria

hacia las enfermedades raras

Constituyen un foco de atencién, tanto porque estimulan
su curiosidad como por motivaciones altruistas, ya que la
ER repercute en la familia y en diferentes aspectos de la vi-
da (social, econémica, psicolégica, etc.): «... Yo pediria a la
Administracion que echaran un cable a este tipo de paciente,
que si lo necesita. Mds recursos, mds conocimientos y mds trata-
miento, a expensas de los que no deben ir...» (pediatra).

No obstante, el interés por las ER es limitado, ya que los
pacientes son pocos, la baja relacién tiempo/paciente limi-
ta la posible dedicacién y hay una supuesta falta de interés
hacia las ER por parte de la Administracién.

La formacién y la informacién

en enfermedades raras

Undnimemente se considera la formacién de pregrado es-
casa, pero suficiente. En las facultades se incide sobre el
impacto social, pero se echa en falta la formacién sobre las
repercusiones sobre el individuo. Asimismo, se incide en el
nombre de las enfermedades y sus caracteristicas bdsicas:
«.. En los exdmenes te metian las enfermedades raras y el sin-
drome de fulanito...» (medicina de familia).

Coinciden en descartar la formacién de posgrado entre
los médicos y el personal de enfermeria, ya que careceria
de utilidad. La formacién teérica sobre las ER seria muy
amplia y en la vida profesional se van a encontrar con po-
cas: «... Nos dan formacion, pero como estd de moda el Alz-
heimer, todos al Alzheimer. Nunca he visto un curso de pre-
vencion o atencion a personas con ER...» (trabajadora
social).

Necesitan actualizar sus conocimientos sobre enfermeda-
des mds comunes, con las que trabajan habitualmente.
Consideran que la Unica via y alternativa real para el pro-
fesional de AP es la informacién; con respecto a ésta, esti-
man de escasa utilidad la informacién pasiva recibida de
pacientes, colegios profesionales, sociedades cientificas y
revistas especializadas: «... Empezar con un curso de forma-
cion en ER, a mi, como médico de primaria, me parece super-
fluo...» (medicina de familia).

Avellaneda Ferndndez A et al.

ORIGINALES

Necesidades y demandas de atencién primaria
hacia las enfermedades raras

Mis que formativas, las necesidades de los encuestados
son especificamente informativas y se detecta de forma
uninime una demanda de informacién. Internet se esta-
blece como el recurso mds utilizado para la busqueda acti-
va de informacién por parte de los profesionales, si bien las
asociaciones de afectados constituyen un nicleo de infor-
macién no despreciable, en especial para los trabajadores
sociales?.

El SIERE (pagina Web publicada por el ITER del Institu-
to de Salud Carlos III) se considera el paradigma de re-
curso util con acceso universal, en este sentido cémodo y
completo, donde la informacién se puede leer o impri-
mir!0. Su punto débil es la escasa divulgacién. Se apuntan
oportunidades de mejora mediante una mayor divulgacién
entre los profesionales, asi como el acceso restringido a los
médicos de la informacién sobre tratamientos y novedades
en investigacion: «... Esta pdgina deberia ser conocida por
nosotros, pues es itil...» (pediatra).

«.. Estd con un lenguaje asequible a todo el mundo, para que
puedan entrar los pacientes e informarse de todo el proceso, ex-
plicando todos los términos para que los entiendan...» (medi-
cina general).

«.. Vienen autores y la fecha de la dltima revision, muy
bien...» (medicina de familia).

Cuadro res...ne..\vﬂ\,

El concepto de enfermedades raras es poco
conocido.

Las enfermedades raras son crénicas y
discapacitantes, de diagnéstico y tratamiento
complejo y de pronéstico poco favorable.

Se desconocen las necesidades de formacién en
enfermedades raras para atencién primaria.

El profesional de atencién primara cree suficiente
la formacién de pregrado y desestima la
formaci6n de posgrado en enfermedades raras,
por innecesaria y poco factible.

Clasificar las enfermedades raras por su
prevalencia parece un criterio poco adecuado por
el desconocimiento en cada enfermedad.

E1SIERE (http://iier.isciii.es/er) es un sistema
de informacién que estd en linea con sus
demandas

| Aten Primaria. 2006;38(6):345-8 | 347
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En base a los resultados del estudio referido anteriormente (ya que “mds que formativas, las
necesidades de los profesionales de la salud —segin los encuestados en el estudio?! de referencia- son
informativas”) se desprende como estrategia mds acertada de divulgacién de la informacién sobre los
diversos dmbitos vinculados a las EPOF destinados a los profesionales de la salud, la generacién de
una plataforma online donde se vuelque la informacién -basada en la evidencio- de:

* Guias Clinicas de manejo y tratamiento de las diversas EPOF

»  Guias sobre aspectos sociales vinculados a la atencidn sanitaria de las diversas EPOF
e Guias de manejo y autocuidados destinado a pacientes y familiares de las diversas EPOF
*  Mapa de recursos especializados

*  Guias de protocolos de derivacién

e Guias de protocolos para “sin diagndstico”

»  Guias de investigaciones clinicas ongoing a nivel nacional e internacional

* Guia de biobancos

e Guias sobre educacion y EPOF

* Guia de organizaciones de pacientes y familiares destinadas a las diversas EPOF

e Ofros

Lectura recomendada:
* ANEXO XVIII - “Necesidades de formacion en enfermedades raras para atencién

primaria”. Alfredo Avellaneda Ferndndez@, Maravillas Izquierdo Martinez®, Santiago

Luengo Gomeze, Javier Arenas Martine, José R Raména. Aten Primaria 2006;38:345-8 - DOI:

10.1157/13093372. Fuente: http://www.elsevier.es/es-revista-atencion-primaria-27-articulo-

necesidades-formacion-enfermedades-raras-atencion-13093372

o Link de acceso a ANEXO XVIil:

https://www.dropbox.com/s/z7bn0gzsk3tm8md/ANEXO%20XVIII%20Estudio%20Ne
cesidades%20de%20formaci%C3%B3n%20sobre%20EPOF%20en%20AP.pdf2dI=0

No obstante, la formacién de grado también debe ser impulsada, de modo que se actualicen las
curriculas de grado de las carreras de la salud, contemplando el avance del conocimiento e impacto
en la poblacién dentro del catdlogo de titulaciones universitarias y no universitarias, de mddulos
formativos en disciplinas sociosanitarias asi como la implantacidén de materias obligatorias y optativas
basadas en los conocimientos clinicos, sociales y educativos, entre otros aspectos, de las EPOF
vinculados a:

Humanizacion de la atencién (dmbito paliativo, malas noticias y gestion de duelo)
ETS

Genética

Nuevas entidades (EPOF)

Discapacidad

A=
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Capitulo 2. La Salud en Argentina

La informacién brindada en este apartado estd basada en el “Diccionario Enciclopédico de la
Legislacién Sanitaria (DELS)"” oficializado por la Resolucién 1322-E/2017 Ministerio de Salud de la Nacién
(B.O. 04/07/2017) accesible en www.salud.gob.ar/dels

Derecho a la Salud.

Donato, Nora Adela. Abogada, UBA. Directora General de la Direccién General de Asuntos Juridicos
de la ANMAT.

Fuente: http://www.salud.gob.ar/dels/entradas/derecho-la-salud

El derecho a la salud constituye uno de los derechos humanos fundamentales, que son
aquellos que existen con anterioridad a la sociedad y al Estado, ya que corresponden a la persond
humana por su condicién de tal y por el sélo hecho de serlo.

Ademds de su reconocimiento, sin embargo, los ciudadanos tienen derecho a su proteccién
no sélo por el Estado nacional sino asimismo en el dmbito internacional.
En tal sentido cabe sehalar que la llamada pirdmide juridica, se ve significativamente modificada en lo
relativo al orden de prelacién de las diferentes normas, a partir de la reforma constitucional de 1994,
que en el articulo 75, inciso 22, de la Constitucion Nacional (CN) establece que los fratados y
concordatos tienen jerarquia superior a las leyes.

La proteccién de la vida y de la integridad psicofisica de la persona humana, desplazada de
la érbita de los derechos individuales y en el marco de los derechos sociales y colectivos, se enfatizé a
partir justamente de la referida reforma del texto constitucional, que otorgd jerarquia constitucional a
los tratados internacionales sobre derechos humanos, afianzando la supremacia de la persona
(Galdds, Jorge Mario, La Ley, 2008).

En efecto y conforme el autor citado, la salud es un derecho colectivo, publico y social de
raigambre constitucional, anclado en el articulo 42 de la Constitucion Nacional que reza, en lo
pertinente, lo siguiente: Los consumidores de bienes y servicios tienen derecho, en la relacion de
consumo, a la proteccién de su salud, seguridad e intereses econdmicos; a una informacion
adecuada y veraz: a la libertad de eleccidn, y a condiciones de trato equitativo y digno.

Este derecho involucra no exclusivamente a la garantia de acceso a las prestaciones bdsicas de salud,
sino asimismo de su mantenimiento y regularidad a través del tiempo, y que de acuerdo a
jurisprudencia uniforme incumbe principalmente al Estado, mds aldn en los supuestos especificos de
protecciones legales que involucran a personas vulnerables tales como los ninos, ancianos, personas
con discapacidad, nifios en situacion de desamparo, desde el embarazo hasta la finalizacién del
periodo de ensenanza elemental, y de la madre durante el embarazo y tiempo de lactancia (inc. 23,
art. 75, CN).

El derecho a la salud en la Constitucién Nacional y en los tratados internacionales incorporados. En
principio, cabe senalar que el derecho a la salud en el texto constitucional no se encuentra
sistematizado, como resultaria deseable, pero la doctrina y la jurisprudencia de nuestros tribunales han
suplido ampliamente esa falencia reconociéndolo como derecho fundamental.

Como fundamentos constitucionales del derecho a la salud en el texto mismo de nuestra Carta
Magna debemos consignar los siguientes articulos:

Art. 14 bis: ...El Estado otorgard los beneficios de la seguridad social que tendrd cardcter de
integral e irenunciable. En especial la ley establecerd: el seguro social obligatorio...

Art. 33: Las declaraciones, derechos y garantias que enumera la Constitucion no serdn
entendidos como negacién de otros derechos y garantias no enumerados pero que nacen de
la soberania del pueblo y de la forma republicana de gobierno.

Art. 41: Todos los habitantes gozan del derecho a un ambiente sano, equilibrado, apto para el

desarrollo humano y para que las actividades productivas satisfagan las necesidades presentes
sin comprometer las de las generaciones futuras; y tienen el deber de preservarlo...
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Art. 42: Los consumidores de bienes y servicios tienen derecho en la relacién de consumo a la
proteccion de su salud, seguridad e intereses econdmicos; a una informacién adecuada y
veraz, a la libertad de eleccién y a condiciones de trato equitativo y digno.

Art. 75, inc. 18: Corresponde al Congreso...Proveer lo conducente a la prosperidad del pais, al
adelanto y bienestar de todas las provincias...

Art. 75, inc. 19: Proveer lo conducente al desarrollo humano, al progreso econdémico con justicia
social...

La Corte Suprema de Justicia de la Nacién (CSJIN) en Fallos 68:221-1897, habilita directamente al
Congreso a incidir incluso en el dmbito de competencias reservadas a las provincias.

No hay duda que la salud se encuentra insita en el concepto de bienestar general al que hace
referencia nuestra Constitucion Nacional (CN), mds aun es un pardmetro del bienestar y como tal es
un bien social, publico y colectivo y un corolario del derecho a la vida, a la integridad psicofisica y a la
libertad.

Asimismo la expresion desarrollo humano, contenida en el inciso 19 del articulo 75 de la CN ya
referenciado, sdlo serd posible a través de la proteccion efectiva del derecho a la salud.

El concepto de desarrollo humano ha sido definido por el Programa de Naciones Unidas para
el Desarrollo (PNUD), como un proceso mediante el cual se amplian las oportunidades de los
individuos, las mds importantes de las cuales son: una vida prolongada y saludable, acceso ala
educacion y disfrute de una vida decente.

Los fundamentos del derecho a la salud, de conformidad a la doctrina especializada, se encuentran
en el propio texto de la Constitucion Nacional precedentemente senalado, en los fallos de la Corte
Suprema de Justicia de la Nacién, en los tratados intfernacionales de derechos humanos incorporados
a nuestra Carta Magna y a las interpretaciones, observaciones y recomendaciones realizadas por los
organismos pertinentes creados por dichos fratados para la aplicacién de sus prescripciones.

Para el andilisis de los documentos internacionales antes referidos, resulta importante sefalar
que en no todos ellos se hace una mencidn especifica y literal sobre el derecho a la salud.

No podemos obviar por su frascendencia e importancia, al Pacto Infernacional de los
Derechos Econdmicos, Sociales y Culturales —1966—, que contiene las previsiones mds completas y de
mayor alcance sobre el derecho a la salud dentro del sistema internacional de los derechos humanos,
entendiendo por salud conforme la Organizacién Mundial de la Salud (OMS), como el estado de
completo bienestar fisico, mental y social, y no solamente la ausencia de enfermedad.

En tal sentido resulta clarificadora la Observacion General 14 del 11 de agosto de 2000, (apartado
8 del Pacto), que no sdélo reconoce el derecho de toda persona al disfrute del mds alto nivel posible de
salud fisica y mental, sino que abarca aquellas condiciones socioecondmicas que posibilitan llevar una
vida sana, a saber:

e Suministro adecuado de alimentos sanos.

* Una nutricién y una vivienda adecuada.

* Elacceso aagua limpia potable.

¢ Condiciones sanitarias adecuadas.

¢ Condiciones de frabajo sanas y seguras.

* Medio ambiente sano.

* Acceso ala educacién e informacién sobre cuestiones relacionadas con la salud, incluida la
salud sexual y reproductiva.

Finalmente y en este aspecto, cabe recordar el apartado 33 del Pacto en andlisis que expresa que
aligual que en los casos de todos los derechos humanos fundamentales, el derecho a la salud impone
tfres (3) niveles de obligaciones a los Estados:

* Eldeber de Respetar.

* Lo obligacién de Proteger.
* La obligacion de Cumplir.
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Esta Ultima obligacién implica dar plena efectividad al derecho a la salud, y que su
reconocimiento no se limite a meras declamaciones, sino que los Estados dicten todas las medidas
necesarias tanto de cardcter legislativo, como asimismo administrativas, presupuestarias y judiciales.

Tanto la nacién como las provincias son responsables del debido cumplimiento de estas
obligaciones internacionalmente contraidas, siendo el Estado nacional su garante Ultimo.

Lectura recomendado:

¢ Derecho ala Salud como obligacién estatal. DELS. Urbina, Paola Alejandra
Abogada (USAL). Doctora en Derecho (UCES). Profesora fitular de cursos de doctorado y maestria
(UCES, UBA). http://www.salud.gob.ar/dels/entradas/el-derecho-la-salud-como-obligacion-estatal
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Capitulo 2. La Salud en Argentina

Innumerable cantidad de documentos se han producido con la intencidn de dimensionar los
esquemas del Sistema de Salud Argentino y su relacionamiento con quienes -se supone- son los
beneficiarios: los pacientes.

Muchas de las conclusiones de las publicaciones, evidencian la necesidad de un cambio
superador de nuestro sistema de salud, que no sélo requiere de una revision de los esquemas actuales
en cuanto a la salud sino su articulacion con los demds dmbitos, junto a la necesidad de afianzar el
cambio de paradigma que se viene produciendo en los Ultimos tiempos: “Atencidon centrada en el
paciente” y no en la enfermedad.

La fragmentacion y segmentacién del sistema de salud es en si mismo un desafio a superar, al
que se suma la variable de los financiadores que cumplen un rol mds pasivo del que se espera:
"prestadores de servicios”.

Comprender y aceptar esta realidad permitird que las propuestas se plasmen en realidades
mds trascendentales que simples “White paper”.

Modelo actual

Incluir Salud
(Ex-PROFE)

Ministerio de
Salud de la Nacion

Ministerios de
Salud provinciales g

Rentas
generales

Hospitales
Programa publicos

EPoF

Aportes y
contribuciones

privad

OS

Medicamentos
€ insumos
medicos

Aportes

voluntarios FSR- Sistema

Unico de
Reintegros
(SUR)

Prepagas

Poblacion Total
. © Origen de los fondos @ Gestion —— Flujo monetario ($) - Flujo de bienes y servicios

Grdficol. Modelo actual del Sistema de Salud Argentino. Fuente: Presentacién Sonia Tarragona. Una contribucién a
la Sustentabilidad del Sistema de Salud. Propuesta para mejorar el cuidado de las personas con enfermedades
crénicas no transmisibles dificiimente prevenibles (ECNTDP). Febrero 2016. Ed. Universidad ISalud.

La “atencién centrada en el paciente” podrd darse en tanto la decision parta de una realidad
aceptada por todas los protagonistas, y un involucramiento en las mesas de trabajo que permitan
contar con TODAS las visiones de un mismo desafio a superar desde un abordaje “biopsicosocial”:
brindar atencién socio-sanitaria de calidad bajo los principios de igualdad.

Las especificidades del grupo de las enfermedades poco frecuentes provocan que éstas se

salgan de los esquemas de atencidn para los cuales el Sistema socio-sanitario, ain mds el Argentino,
estd preparado (servicios y modelos de atencién enfocado a las PATOLOGIAS AGUDAS)4S,
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Caracteristicas de atencion
en enfermedades poco

Caracteristicas en patologias

SlglUeiE frecuentes

* representan un nuUmero erepresentan un nUmero
amplio de pacientes limitado de pacientes

* mayor conocimiento y eescasez de conocimientos y
especializacion especializacion

e diagndstico y prondstico ediagndstico y prondstico
comuUnmente precisos comunmente impreciso

* de duracién corta ede duraciéon crénica

*los exdmenes diagnosticos
suelen ser variados y no
siempre precisos

* los exdmenes diagnosticos
frecuentemente decisivos

* |as intervenciones
generalmente llevan a la
cura

e|as intfervenciones suelen ser
paliativas

Grdfico 2. Caracteristicas de las patologias agudas vs. enfermedades poco frecuentes

Armonizar la problemdtica nacional de las enfermedades poco frecuentes solo serd posible en
tanto todas las jurisdicciones trabajen coordinadamente bajo un compromiso federal que permita
optimizar los recursos escasos no sdlo presupuestarios sino humanos especializados en las EPOF. La
articulacién entre las 24 jurisdicciones provinciales, bajo la colaboracién como érgano rector del
Ministerio de Salud de la Nacidn, permitiria potenciar y compartir los escasos conocimientos disponibles
y optimizar dichos recursos (humanos y econdmicos) de manera mds eficiente, a fin de abordar
estrategias a nivel federal.

Ciertos paises, principalmente de América del Norte y Europa, entre los que se destaca el
trabajo de la Comisién del Parlamento Europeo, ya han adoptado medidas especificas y exitosas que
abarcan muchos de los aspectos prioritarios sobre los desafios que plantean las enfermedades poco
frecuentes.

Lectura recomendado:

. ANEXO Il - “COMUNICACION DE LA COMISION AL PARLAMENTO EUROPEO, AL CONSEJO, AL
COMITE ECONOMICO Y SOCIAL EUROPEO Y AL COMITE DE LAS REGIONES”. Las enfermedades
raras: un refo para Europa. Bruselas, 11.11.2008 COM(2008) 679 final. (en espanol)
http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/rare_com_es.pdf

o Link de acceso a ANEXO ll:
https://www.dropbox.com/s/gjidk7|?e3pbfdy/ANEXO%2011%20-
%20rare_com_es.pdf2edl=0

e  SISTEMA DE SALUD ARGENTINO. Tobar, Federico. “Diccionario Enciclopédico de la Legislacion
Sanitaria (DELS)". Ministerio de Salud. http://www.salud.gob.ar/dels/entradas/sistema-de-salud

e LA ATENCION DE LA SALUD. Tobar, Federico. “Diccionario Enciclopédico de la Legislacion
Sanitaria (DELS)"”. Ministerio de Salud. http://www.salud.gob.ar/dels/entradas/la-atencion-de-
la-salud

Minimizar los logros obtenidos de las buenas prdcticas impulsadas a nivel mundial sobre las EPOF
seria una decisién desacertada por parte del Estado Nacional, mds ain, cuando es el propio Estado el
gue participa en los grupos de trabajo de las Naciones Unidas, o lidera el Grupo de Salud de los G-20.

Argentina tiene la posibilidad de unirse a los esfuerzos sobre la generacién de avances en materia
de las enfermedades poco frecuentes que persiguen el objetivo de cooperacién mundial aplicando
un enfoque integrado, orientando con claridad las politicas socio-sanitarias actuales y futuras de los
Estados para que sus ciudadanos tengan un mejor, facil y mds justo acceso junto con estrategias
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focalizadas en la prevencion, el diagndstico precoz certero, y un real acceso a los mejores
tratamientos disponibles en el mercado para su condicion de salud.

De una encuesta internacional4¢ se desprende que el 67% de los enfermos y sus cuidadores
considera que hay mala comunicacion entre los servicios sociales y sanitarios que requieren. De
hecho, segin esa encuesta, el 5% de los afectados visita diferentes servicios en un breve espacio de
tiempo y el 30% de los pacientes y cuidadores se ven obligados a ausentarse del trabajo mas de 30
dias al ano.

Debido a esto, en Europa se estdn llevando adelante estrategias destinadas a revertir esta
situacion. El Centro de Referencia Estatal de Enfermedades Raras (Creer) lidera un proyecto europeo
para disefiar un marco comuin de atencidn social y sanitaria a las personas que sufren enfermedades
raras, del que forman parte otros siete centros de Rumania, Suecia, Eslovenia, Francia y Austria.

De esta forma, socios de seis paises trabajan desde 2015 para disefar un modelo comun de
atencién social y sanitaria a personas que sufren enfermedades raras, ha informado el director del
Centro de Referencia Estatal de Enfermedades Raras (Creer), Aitor Aparicio. Se trata de unificar los
criterios de atencién e incorporar esta metodologia a todos los paises miembros, segin un modelo que
Aparicio cree que estard listo en julio de 2018.

Mds informacion en: https://www.consalud.es/pacientes/terapias/é7-enfermos-considera-mala-
comunicacion-servicios-sociales-sanitarios_44911_102.ntml
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Capitulo 3. Situacion de las Enfermedades Poco Frecuentes en
Argentina
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Capitulo 3. Situacion de las Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina

En lo especifico a nivel nacional, el Estado Argentino se ha comprometido en el afo 2011 a
proporcionar un marco mds apropiado para reforzar los esfuerzos de su politica publica en salud
especificamente en lo referido a las enfermedades poco frecuentes, mediante la sancidn de la Ley
Nacional N° 26.689¢ de “Cuidado Integral de la Salud de las personas con enfermedades poco
frecuentes”. Sancionada: 29 de Junio 2011, Promulgacion de Hecho: 29/07/2011; Boletin Oficial
03/08/2011.

El texto de la ley, demuestra un gran trabajo realizado sobre las realidades de la temdtica de
las EPOF estipulando una serie de estrategias que de fransformarse en una politica de salud podrian
establecer una positiva diferencia de atencién, calidad y acceso para la salud de las personas
afectadas y para el propio sistema socio-sanitario Argentino que hoy posee un deambular incesante -e
innecesario- de personas que ven vulnerado su derecho a la salud y la vida por la falta de puesta en
valor de los recursos especializados existentes.

Ley 26.6898 se establece de modo especifico que:

Articulo 1°.- El objeto de la presente ley es promover el cuidado integral de la salud de las personas
con Enfermedades Poco Frecuentes (EPF) y mejorar la calidad de vida de ellas y sus familias.

Art. 2°.- A los efectos de la presente ley se consideran EPF a aquellas cuya prevalencia en la
poblacién es igual o inferior a una en dos mil (1 en 2000) personas, referida a la situacién
epidemioldgica nacional.

Art. 3°.- En el marco de la asistencia integral establecida para las personas con EPF; la autoridad de
aplicacion debe promover los siguientes objetivos:

(inc. a) promover el acceso al cuidado de la salud de las personas con EPF y mejorar la calidad de
vida de ellas y sus familias incluyendo las acciones destinadas a la deteccidn precoz, diagndstico,
tratamiento y recuperacién, en el marco del efectivo acceso al derecho a la salud para todas las
personas;

(inc. b) la creacién de un organismo especializado en EPF, de cardcter multidisciplinario, que
coordine con las autoridades sanitarias jurisdiccionales, la implementacion de las politicas,
estrategias y acciones para el cuidado integral de las personas con EPF y sus familias;

(inc. c) Propiciar la participacién de las asociaciones de personas con EPF y sus familiares en la
formulacion de politicas, estrategias y acciones relacionadas con dicha problemdtica;

(inc. d) Elaborar un listado de EPF, de acuerdo a la prevalencia de dichas enfermedades en
nuestro pais, el cual serd ratificado o modificado una vez al afo por la autoridad de aplicacién de
la presente ley;

(inc. e) Propiciar la realizacién peridédica de estudios epidemioldgicos que den cuenta de la
prevalencia de EPF a nivel regional y hacional;

(inc. f) Incluir el seguimiento de las EPF en el Sistema Nacional de Vigilancia Epidemioldgica;

(inc. g) Promover la creacién de un Registro Nacional de Personas con EPF en el dmbito del
Ministerio de Salud de la Nacién, con el resguardo de proteccién de confidencialidad de datos
personales;

(inc. h) Promover el desarrollo de centros y servicios de referencia regionales especializados en
la atencidén de las personas con EPF, con profesionales y tecnologia apropiada vy la asignacién
presupuestaria pertinente;

(inc. i) Promover la articulacién de los centros y servicios de referencia en atencion a personas
con EPF, con establecimientos de salud de todos los niveles de complejidad, en el marco de la
estrategia de la atencidén primaria de la salud;

(inc. j) Promover el desarrollo y fortalecimiento de centros de asesoramiento, atencién e
investigacion en enfermedades de origen genético que incluyan servicios de diagndstico para los
estudios complementarios pertinentes;

(inc. k) Promover el vinculo de las redes de servicios que atiendan a nifos, ninas y adolescentes
con EPF con los servicios de atencién de adultos, favoreciendo la continuidad en la atencidn de las
personas afectadas, reconociendo la particularidad de cada etapa vital;

(inc. 1) Fortalecer y coordinar técnica y financieramente la implementacién de los programas
de pesquisa neonatal y deteccidn de enfermedades congénitas, en el marco de lo establecido por
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la ley 23.413 y sus modificatorias, y la ley 26.279, en coordinacién con las autoridades sanitarias
provinciales;

(inc. m) Promover estrategias y acciones de deteccién de EPF, en las consultas de seguimiento
y de atencidn por otras problemdticas de salud mds frecuentes, estableciendo la importancia del
incremento de los criterios de sospecha del diagndstico, jerarquizando la perspectiva de los
usuarios;

(inc. n) Contribuir a la capacitacion continua de profesionales de la salud y otros agentes
sociales, en todo lo referente al cuidado integral de la salud y mejoria de calidad de vida de las
personas con EPF, en el marco de la estrategia de atenciéon primaria de la salud;

(inc. o) Promover la investigacién socio sanitaria y el desarrollo de tecnologias apropiadas para
la problemdtica de personas con EPF, en Coordinacién con el Ministerio de Ciencia, Tecnologia e
Innovacién Productiva de la Nacién;

(inc. p) Promover la articulacién con el Ministerio de Educacién de la Nacién y las respectivas
autoridades jurisdiccionales, en términos, de favorecer la inclusibn de personas con EPF;

(inc. g) Promover la accesibilidad de personas con EPF a actividades deportivas y culturales,
acordes a sus necesidades y posibilidades;

(inc. r) Propiciar la articulacion con programas y acciones para la atencién de personas con
discapacidad, cuando correspondiere;

(inc. s) Promover el desarrollo y la produccidén de medicamentos y productos médicos
destinados a la deteccién precoz, diagndstico, tfratamiento vy recuperacién de las personas con
EPF;

(inc. t) Promover la difusién de informacién, a usuarios, familiares, profesionales y técnicos de la
salud, a través del desarrollo de una Red Publica de Informacién en EPF, en el dmbito del Ministerio
de Salud de la Nacién, de acceso gratuito y conectada con otras redes de informacién nacionales
e internacionales;

(inc. u) Promover el conocimiento de la problemdatica de EPF, concientizando a la poblacién
en general sobre la importancia de la inclusion social de las personas con EPF y sus familias, a partir
de las estrategias y acciones que se consideren pertinentes;

(inc. v) Favorecer la participacién de las asociaciones nacionales de EPF en redes
internacionales de personas afectadas por EPF y sus familias.

Art. 4°.- La autoridad de aplicacién de la presente ley serd el Ministerio de Salud de la Nacién.

Art. 5°.- Lo establecido en la presente ley debe integrar los programas que al efecto elabore la
autoridad de aplicacién y los gastos que demande su cumplimiento serdn atendidos con las
partidas que al efecto destine en forma anual el

Presupuesto General de la Administracion Pdblica para el Ministerio de Salud de la Nacion.

Art. 6°.- Las obras sociales enmarcadas en las leyes 23.660 y 23.661, la Obra Social del Poder Judicial
de la Nacidn, la Direccién de Ayuda Social para el Personal del Congreso de la Nacion, las
entidades de medicina prepaga y las entidades que brinden atencién al personal de las
universidades, asi como también todos aquellos agentes que brinden servicios médicos
asistenciales a sus dfiliados independientemente de la figura juridica que posean, deben brindar
cobertura

asistencial a las personas con EPF, incluyendo como minimo las prestaciones que determine la
autoridad de aplicacién.

Art. 7°.- El Ministerio de Salud de la Nacién debe promover acuerdos con las autoridades
jurisdiccionales, para proveer atencion integral de la salud a las personas con EPF, que no estén
comprendidas en el articulo 6° de la presente ley,

conforme lo establezca la reglamentacién.

Art. 8°.- Invitese a las provincias y a la Ciudad Auténoma de Buenos Aires a adherir a la presente ley.

Art. 9°.- Comuniquese al Poder Ejecutivo nacional.
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Figura 14. Normas complementadas y/o complementadas#’ por la Ley 26.689.

Sancionada la referida ley, y dando lugar a un marco de exigibilidad al derecho a la salud de
las personas con enfermedades poco frecuentes, muchas fueron las expectativas en torno a la
reglamentacion.

La sociedad civil fue quien encabezd el pedido persistente e incansable para que el Poder
Ejecutivo reglamente la ley de EPOF.

Defensor del Pueblo de la Nacidén

Asi mismo, el Defensor del Pueblo de la Nacion, en el afo 2012 actud de oficio mediante la
actuacion N° 3056/12, caratulada: ‘DEFENSOR DEL PUEBLO DE LA NACION, sobre falta de
implementacion y reglamentacion de la ley 26.689°.

Posteriormente, el § de Mayo de 2013, el Defensor del Pueblo de la Nacién elaboré una
recomendacion bajo la RESOLUCION N° 0015/2013 que en su articulado destaca:

¢ ARTICULO 2°.- Recomendar al Ministerio de Salud de la Nacién, que adopte las medidas
necesarias para elaborar y poner en funcionamiento un Programa para las Enfermedades
Poco Frecuentes, de modo de garantizar a la poblacién involucrada, el acceso oportuno a los
servicios de salud con el propésito de realizar el diagnéstico correspondiente, como asi su
tratamiento.

¢ ARTICULO 3°.- Recomendar al Ministerio de Salud de la Nacién que elabore el proyecto
correspondiente a la reglamentacion de la ley N° 26.489, teniendo en cuenta dicho texto legal
fue promulgado de hecho el 29 de julio de 2011.

Lectura recomendada:

*  Ver ANEXO VIl - texto completo de “DPN 1400 EPOF - MINSAL & FADEPOF- completo” en
http://fadepof.org.ar/noticias/93 (pdgina 45 a 43).

o Link de acceso a ANEXO VII:
https://www.dropbox.com/s/rnh1nm0by4goz1i/ ANEXO%20VI11%20-
%20DPN%201400%20EP OF%20-%20MINSAL%20%26%20FADEPOF-%20completo.pdfedi=0
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Poder Ejecutivo. Ministerio de Salud de la Nacién

El 22 de Diciembre de 2014, el Ministerio de Salud de la Nacién promulga la Resolucién
2329/148 mediante la cual crea el PROGRAMA NACIONAL DE ENFERMEDADES POCO FRECUENTES Y
ANOMALIAS CONGENITAS bajo la érbita de la Direccién Nacional de Medicina Comunitaria,
dependiente de la SUBSECRETARIA DE MEDICINA COMUNITARIA, MATERNIDAD E INFANCIA, del
MINISTERIO DE SALUD DE LA NACION. Publicado en el Boletin Oficial 02/01/2015.

En su generalidad, la Resolucién 2329/14 estd, sobre todo, enfocada a la capacitacién de los
recursos humanos destinados a la atencién de las personas con enfermedades poco frecuentes,
dejando pendiente aspectos vitales en cuanto al acceso efectivo al derecho a la salud de los
afectados y la informacién necesaria sobre datos estadisticos y centros de servicios destinados a la
deteccién, fratamiento y seguimiento.

En tanto, los aspectos positivos que mds se destacan de dicha Resolucidn, aunqgue ciertos otros
son controvertidos con respecto al espiritu de la Ley 26.689, fueron:

Art. 2°.- A los fines de cumplir los objetivos expuestos en los Considerandos, el Programa desarrollard
las siguientes acciones:

(inc. d) Elaborar, a partir de informaciéon epidemioldgica producida por los centros de
referencia, un listado de Enfermedades Poco Frecuentes dentro de los TREINTA (30) dias de
publicada la presente Resolucion Ministerial, el cual serd ratificado o modificado una vez al afo por
la Autoridad de Aplicaciéon de la presente.

(inc. f) Impulsar el armado de una Red Nacional de efectores de salud, servicios médicos y
laboratorios, que aborden el diagndstico, la asistencia y/o el tfratamiento de personas que
presenten una Enfermedad Poco Frecuente y/o Anomalia Congénita, fomentando la referencia y
contra referencia entre ellos.

(inc. g) Fomentar y facilitar el acceso a la Salud Integral de las personas que presentan una
Enfermedad Poco Frecuente y/o Anomalia Congénita, en un marco de equidad en el acceso al
Derecho a la Salud a fravés de la generacién, ampliacion y consolidacion del trabajo en red
interdisciplinario e intersectorial a nivel local.

(inc. h) Coordinar con las autoridades sanitarias jurisdiccionales que adhieran al Programa la
implementacién de politicas publicas, estrategias y acciones para el armado de la Red Nacional
de Enfermedades Poco Frecuentes y Anomalias Congénitas. Asi como asesorarlas técnicamente,
centrdndose en actividades de transferencia de informacion, capacitacién en servicio y con
modalidad virtual, orientacién sobre deteccién precoz, diagndstico y tratamiento de las Anomalias
Congénitas y/o Enfermedades Poco Frecuentes.

i) Impulsar el armado de la Red de Enfermedades Poco Frecuentes y Anomalias Congénitas a nivel
Regional (MERCOSUR), fomentando el intercambio de conocimiento y herramientas para la
atencidn integral de los pacientes con Anomalias Congénitas y/o Enfermedades Poco Frecuentes.

(inc. k) Promover el desarrollo de estrategias de diagndstico prenatal de anomalias congénitas
en el subsector PUblico de la Salud.

[) Impulsar la creacién de un Registro Nacional de Personas con una Enfermedad Poco Frecuente
en el dmbito del Ministerio de Salud de la Nacién, confeccionado a partir de registros de
instituciones de todo el Territorio Nacional y/o elaborados dentro del Ministerio de Salud.

Art. 4°.- Créase un Consejo Consultivo Honorario en el dmbito del MINISTERIO DE SALUD DE LA
NACION, que estard conformado por referentes en el abordaje y fratamiento de Enfermedades
Poco Frecuentes y Anomalias Congénitas. El mismo estard compuesto por representantes de
organizaciones de la sociedad civil, representantes de entidades académicas y representantes de
instituciones publicas de salud. Los mismos serdn convocados por la Autoridad de Aplicacién e
integrardn el mismo con cardcter “ad honorem™ y su objetivo serd formular propuestas no
vinculantes en relacién al Programa.

Art. 9°.- El gasto que demande la ejecucion efectiva del Programa creado por el Articulo 1° de la
presente Resolucidn, serd atendido con cargo al Presupuesto Jurisdiccional del Presupuesto
General de la Administraciéon Nacional - Jurisdiccion 80 - Ministerio de Salud - SAF 310 - Programa
42.
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Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes

La Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) en su
rol de representante de la voz de las personas con EPOF, mediante el andlisis exhnaustivo de los
aspectos especificados por la Resolucién 2329/14 elabord un documento de posicionamiento
presentado ante las autoridades en el mes de Enero 2015 con el fin de contribuir en la construccién de
una politica publica de salud superadora que redna los aspectos esenciales para el efectivo acceso a
la salud de las personas con EPOF y sus necesidades desde un atencion “integral”.

Lectura recomendada:

¢ Ver ANEXO VI - texto completo de “Posicionamiento FADEPOF Res 2329_2014" en
http://fadepof.org.ar/noticias/éé
o Link de acceso a ANEXO VI:
https://www.dropbox.com/s/rbbezzurpé1rbhc/ANEXO%20V1%20-
%20Posicionamiento%20FADEPOF%20Res%202329_2014.pdfedI=0

En el documento de posicionamiento sobre la Resol. 2329/14 de FADEPOF entre las observaciones
expresadas en dicho texto se destacan, en lo referido a su articulado, los siguientes aspectos:

Sobre el Art. 1 - Creacién de PROGRAMA NACIONAL DE ENFERMEDADES POCO FRECUENTES Y
ANOMALIAS CONGENITAS:
» Se concibe como inadecuada la creacién de un Gnico programa que contemple dos universos
diferenciados . Se solicitd la segregacién de los mismos creando programas independientes —uno
de ENFERMEDADES POCO FRECUENTES y otro de ANOMALIAS CONGENITAS, que luego debiesen
articularse segun lo estipula la Ley 26.689 Art. 3inc. 1), m)r)yt) Art. 5y 7.

* Las caracteristicas y realidades de las ENFERMEDADES POCO FRECUENTES

distan de las de las ANOMALIAS CONGENITAS -si bien ambas se constituyen en un “problema de
salud publica” a atender junto con los TRASTORNOS GENETICOS- como bien se menciona en los
considerandos de la resolucion.

* Las ANOMALIAS CONGENITAS poseen una prevalencia que no las sitda por
definicion como enfermedades poco frecuentes, sino tan sélo en un minimo porcentaje de ellas.

Poder Ejecutivo. Ministerio de Salud de la Nacién

Finalmente, la Presidente de la Nacién reglamenta la Ley 26.6898 de Cuidado Integral de la
Salud de las Personas con Enfermedades Poco Frecuentes a través del DECRETO 794/20154 Del:
11/05/2015; publicado en el Boletin Oficial 18/05/2015.

La Presidenta de la Nacién Argentina decreta:

Articulo 1°.- Apruébase la Reglamentacion de la Ley N° 26.689 sobre el Cuidado Integral de la
Salud de las Personas con Enfermedades Poco Frecuentes (EPF) que como Anexo | forma parte
infegrante del presente Decreto.

Art. 2°.- Créase un Consejo Consultivo Honorario en el dmbito del MINISTERIO DE SALUD, el que
estard conformado por referentes en el abordaje y tratamiento de las Enfermedades Poco
Frecuentes (EPF).

El Consejo Consultivo estard compuesto por representantes de organizaciones de la sociedad
civil, representantes de entidades académicas y representantes de instituciones pUblicas de
salud. Los mismos serdn convocados por la Autoridad de Aplicacién e integrardn el mismo con
cardcter “ad honorem” y su objetivo serd formular propuestas no vinculantes sobre la aplicacion
de la Ley N° 26.689.

El Consejo Consultivo Honorario serd presidido por la Autoridad de Aplicacién. Dictaré su propio
reglamento interno y serd citado al menos trimestralmente para elevar sus propuestas y brindar
informes sobre el estado de desarrollo del Programa.
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Art. 3°.- Créase el PROGRAMA NACIONAL DE ENFERMEDADES POCO FRECUENTES en el dmbito del
MINISTERIO DE SALUD.

El Programa Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes deberd orientar y asesorar técnicamente
a los Programas Provinciales y de la Ciudad Auténoma de Buenos Aires y que adhieran al referido
Programa Nacional, quienes serdn los principales responsables de las actividades a desarrollar en
cada jurisdiccion. Dicha asesoria deberd centrarse en identificar y fortalecer los centros de
referencia a nivel jurisdiccional, difundir la informacién disponible, capacitar a los equipos de
salud sobre deteccién precoz, diagnéstico y tratamiento, asi como el seguimiento de las personas
afectadas por una EPF.

Art. 4°.- FacUltase al MINISTERIO DE SALUD para dictar las normas complementarias y aclaratorias
que fueren menester para la aplicacion de la Reglamentacion que se aprueba por el presente
Decreto.

Art. 5°.- Los gastos que demandare la ejecucidn de la presente medida serdn imputados al
Programa 42, Actividad 09 del Presupuesto vigente del Ministerio de Salud.

Art. 6°.- La presente medida entrard en vigencia a partir del dia siguiente de su publicacién en el
Boletin Oficial.

Art. 7°.- Comuniquese, publiquese, dese a la Direccién Nacional del Registro Oficial y archivese.
Ferndndez de Kirchner; Anibal D. Ferndndez; Daniel G. Gollan.
ANEXO |

REGLAMENTACION DE LA LEY N° 26.689 SOBRE EL CUIDADO INTEGRAL DE LA SALUD DE LAS
PERSONAS CON ENFERMEDADES POCO FRECUENTES (EPF)

ARTICULO 1°.- SIN REGLAMENTAR.

ARTICULO 2°.- SIN REGLAMENTAR.

ARTICULO 3°.-

a) SIN REGLAMENTAR.

b) SIN REGLAMENTAR.

c) SIN REGLAMENTAR.

d) El Consejo Consultivo Honorario elaborard un listado de EPF, dentro de los TREINTA (30) dias de
publicada la presente reglamentacion en el Boletin Oficial, a partir de informacion
epidemioldgica producida por los centros de referencia;

e) SIN REGLAMENTAR.

f) SIN REGLAMENTAR.

g) SIN REGLAMENTAR.

h) Realizar un relevamiento, con la colaboracién de todas las jurisdicciones, a fin de establecer un
mapa de servicios especializados en Enfermedades Poco Frecuentes y establecer un plan de
fortalecimiento y difusién pUblica de los mismos, asi como también promover la creacién de
aquellos que fuesen necesarios;

i) SIN REGLAMENTAR.

j) Realizar un relevamiento, con la colaboracién de todas las jurisdicciones, de centros de
asesoramiento, atencidn e investigacion en enfermedades de origen genético que incluyan
servicios de diagndstico para los estudios complementarios pertinentes;

k) SIN REGLAMENTAR.

|) SIN REGLAMENTAR.

m) SIN REGLAMENTAR.

n) SIN REGLAMENTAR.

0) SIN REGLAMENTAR.

p) SIN REGLAMENTAR.

a) SIN REGLAMENTAR.

r) SIN REGLAMENTAR.

s) SIN REGLAMENTAR.

t) SIN REGLAMENTAR.

u) SIN REGLAMENTAR.

v) SIN REGLAMENTAR.
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ARTICULO 4°.- SIN REGLAMENTAR.
ARTICULO 5°.- SIN REGLAMENTAR.

ARTICULO 6°.- Quedan expresamente alcanzados por la Ley N° 26.689:

a) Las obras sociales comprendidas en el articulo 1° de la Ley N° 23.660 y sus modificatorias y
las entidades adheridas o que en el futuro se adhieran como agentes del seguro al Sistema
Nacional del Seguro de Salud regulado en la Ley N° 23.661, por los planes de salud de adhesién
voluntaria individuales o corporativos, superadores o0 complementarios por mayores servicios
médicos que comercialicen;

b) La Obra Social del Poder Judicial de la Nacién y la Direccién de Ayuda Social para el
Personal del Congreso de la Nacién;

c) Las Empresas de Medicina Prepaga definidas en el articulo 2° de la Ley N° 24.682 y su
modificatoria;

d) Las entidades que brinden servicios médicos asistenciales de prevencién, proteccién,
tratamiento y/o rehabilitacion de la salud al personal de las Universidades Nacionales;

e) Las cooperativas, mutuales, asociaciones civiles y fundaciones con los alcances
establecidos en el segundo parrafo del articulo 1° de la Ley N° 26.682 y su modificatoria;

Las personas afectadas con EPF recibirdn como cobertura médica asistencial como minimo lo
incluido en el Programa Médico Obligatorio vigente segin Resolucion de la Autoridad de
Aplicacién y, en caso de discapacidad, el Sistema de Prestaciones Bdsicas para persondas con
discapacidad previsto en la Ley N° 24.901 y sus modificatorias.

ARTICULO 7°.- SIN REGLAMENTAR.

ARTICULO 8°.- SIN REGLAMENTAR.

I f Informacitn % m&’iﬁ:‘:
nfolLE

Legislativa ¥ Presidencia de la Nacién

MNormas gue modifican yfo complementan a
Ley 266689 HONORABLE CONGRESO DE LA NACION ARGENTINA

Numero/Dependencia Fecha Descripcién
Publicacién
Resolucién 2329/2014 MINISTERIO DE 02-ene-2015 MINISTERIO DE SALUD
SALUD PROGRAMA NACIONAL DE ENFERMEDADES POCO

FRECUENTES Y ANOMALIAS CONGENITAS - CREASE

Decreto Reglamentario 784/2015 PODER 18-may-2015 SALUD PUBLICA
EJECUTIVO NACIONAL (RE.N.) LEY 26.669 - REGLAMENTACION

Copyright 2005 Ministerio de Justicia y Derechos Humanos

Figura 15. Normas que modifican y/o complementans® a Ley 26.689

Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes

En atencidn al texto de las normas citadas (Resol. 2329/14 y Dec. Regl. 794/15), surgen
inevitables cuestionamientos, pues ambas crean el Programa de Enfermedades Poco Frecuentes, con
la diferencia que la Resolucién 2329 incluye en el mismo con igual categoria a las “Anomalias
congénitas®”.

Conforme los principios de derecho, existiria una derogacién implicita de la resolucioén. La
misma es parcial pues la interpretacion debe ser restrictiva, nublando la finalidad de la Ley 26.489.

El andlisis de las normas up supra instalan una preocupacién, ya que el Decreto 794/15 se

superpone al Programa creado por la Resolucidon 2329/14 quedando poco claro, si existe una
derogacion parcial de la Ultima norma, y/o conviven ambos programas y los Consejos Consultivos.
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La reglamentacién en cuanto a los resultados prdcticos no responde al espiritu de la ley, no
obstante, al dejar abierto el dictado de normas complementarias a la misma, abre un nuevo dmbito
de trabajo para lograr un buen programa. Lo mds importante es que CREA EL PROGRAMA NACIONAL
DE ENFERMEDADES POCO FRECUENTES, y ello facilita la exigibilidad, inclusive judicial, del mismo.

Lamentablemente el resto de su exiguo texto, no hace aporte positivo alguno.

Desde FADEPOF se preciso la necesidad de solicitar mayor informacion sobre los articulos
reglamentados al Ministerio de Salud de la Nacién y a la Jefatura de Gabinete, ya que —éste
funcionario por el art. 100 de la Constitucién Nacional- refrenda los decretos reglamentarios. Dicho
documento fue presentado el 15 de Julio de 2015, y a la fecha ain no fue contestado.

Lectura recomendada:

e Ver ANEXO VIl - texto completo de “Posicionamiento Decreto Regl - FADEPOF” en
http://fadepof.org.ar/noticias/76
o Link de acceso a ANEXO VIII:
https://www.dropbox.com/s/2wwatd?7yj3wagxct/ANEXO%20VIII%20Posicionamiento %20
Decreto%20Regl%20-%20FADEPOF.pdf2dI=0

FADEPOF realizé una consulta legal a su asesor, Dra. Maria Inés Bianco con el fin de realizar una
revision de la normativa vigente en cuanto al acceso al derecho a la salud para ser elevada al
Ministerio de Salud de la Nacidén (Autoridad de Aplicacion de la Ley 26.689). La presentacion fue
realizada por la via del Consejo Consultivo Honorario presidido por la Autoridad de Aplicacién, en el
mes de Junio 2015.

En su texto se destaca que:

“Es preciso dejar expuesto que en nuestro pais, debido a la garantia constitucional existente
respecto del “Derecho a la Salud" a través de los Tratados internacionales incorporados en el art.
75inc. 22, entre ellos especificamente el PIDESC, el acceso efectivo a la cobertura de salud es
una obligacién positiva y progresiva del Estado. Sin perjuicio de la validez de la normativa
constitucional, la infra constitucional es sumamente aclaratoria y practica.

Desde un punto de vista prdctico, se puede dividir esta normativa en dos grandes dmbitos, salud y
discapacidad.

La legislacion es sumamente comprensiva de las necesidades de las personas, y una de las mds
completas en relacién a Latinoameérica. El tema mds delicado es el acceso a la informacién. En
los Ultimos tiempos se han dictado muchas leyes de acceso, que se superponen en las
prestaciones establecidas.

Desde el dmbito de la Salud, las normas bdsicas, obligatorias tanto para los Agentes del Seguro
de Salud (leyes 23.660/1) como para las pre pagas (Leyes de orden publico 24.754 y 26.682) se
pueden nombrar como “normas de politica nacional®. PMO - LEY 26.689 y leyes complementarias.
(Entre las complementarias se pueden mencionar las siguientes: 25.415 (hipoacusia), 25.404
(Epilepsia), 26.657 (salud mental), 26.914 (Diabetes), 26.396 (Trastornos alimentarios), 26.588
(Celiaquia), 26.279 (enf. raras x screening), 26.934 (Consumos problemdticos), 27.071 (Pacientes
ostomizados), 27.043 (Trastornos autistas), 24.555 (HIV, droga), efc.

Igualmente, dada la garantia constitucional, se reitera, se puede acceder a la cobertura de salud
aln en ausencia de estas normas.

Desde el dmbito de la discapacidad, el resguardo es aln mayor, pues la Convencidén de las
Personas con Discapacidad Ley 26.378 de orden puUblico, acaba de adquirir rango constitucional
con el dictado de la Ley 27.044, y las prestaciones contenidas en la 24.901 disponen la cobertura
integral. La ley 26.378 es aplicada en varios precedentes judiciales en todo el pais. La normativa
establece el concepto “biopsicosocial* de la discapacidad comprendiendo la cobertura integral
de prestaciones médicas y sociales -Ratificado por la CSIN en varios fallos.

Es decir que en materia de acceso, la normativa es extensa, comprensiva de las necesidades y
requerimientos de las personas, sélo resta la difusién de las mismas y su exigibilidad™.
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Lectura recomendada:

* Ver ANEXO IX - texto completo de “Consulta FADEPOF - Bianco*.
o Link de acceso a ANEXO IX:
https://www.dropbox.com/s/heswhasgémé8izn/ ANEXO%201X%20-

%20Consulta%20fadepof%20-%20Bianco.pdfedl=0

Defensor del Pueblo de la Nacidén

Bajo la actuacién de oficio iniciada en el aiio 2012, el Defensor del Pueblo de la Nacién,
interviene en lo referido a las discrepancias de las normas referidas. En tanfo, el 25 de Junio de 2015
envia al Ministerio de Salud de la Nacién la nota 1613 en la actuacién N°1400/2015 caratulada
“Defensor del Pueblo de la Nacidn, sobre presunto incumplimiento de preceptos de la ley 26.689 con
relacién al dictado del Programa Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes y Anomalias
Congénitas” a fin de solicitar informacién sobre, entre otros, los siguientes temas: “motivos que

justifiquen que vuesira respuesta no se adecuara a las previsiones contenidas en el Decreto N°794/15,
por el que se aprobé el reglamento de la Ley 26.689".

Lectura recomendada:

e Ver ANEXO VIl - texto completo de “DPN 1400 EPOF - MINSAL & FADEPOF- completo”.

o Link de acceso a ANEXO ViII:
https://www.dropbox.com/s/rnh1nm0Oby4gozli/ANEXO%20VI1%20-

%20DPN%201400%20EPOF%20-%20MINSAL%20%26%20FADEPOF-%20completo.pdfedi=0

Ministerio de Justicia y Derechos Humanos, Presidencia de la Nacién.

o www.derechofacil.gob.ar

-
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Enfermedades poco frecuentes
Ley 26,689
Las enfermeciades poco frecuentes afectan a pocas personas res-
pecto de la poblackin total, Deben ser cublertas pot ks obras socia-
les y prepagas.
e e
Enfermedades poco frecuentes
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Fuente: Ministerio de Justicia y Derechos Humanos de la Nacién.

http://www.derechofacil.gob.ar/leysimple/enfermedades-poco-frecuentes/
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Adhesidn de las provincias a la Ley 26.689

territorio de cada provincia, siendo necesario la equiparacién de derechos socio-sanitarios de todos

La decisién de las provincias de arbitrar los medios necesarios para instrumentar una
normativa provincial que haga efectiva la adhesion a la Ley Nacional 26.689 de “Cuidado integral de
la salud de las personas con Enfermedades Poco Frecuentes (EPOF)”, es de vital importancia dado que
su implementacién permitiria corregir cualquier supuesta situacion de vulnerabilidad de derechos que
en la actualidad podria ser parte de la realidad de las personas con enfermedades poco frecuentes en

los ciudadanos.

Actualizado a Febrero 2018

4 Marco normativo - EPOF Argentina.

oco_frecuentes.html

o Resoluciéon Ministerial 2329/2014.
o Decreto Reglamentario 794/2015.

Jurisdicciones adheridas a la

ley Nacional:

1. Buenos Aires — Ley 14859
2. Catamarca - Ley 5404

3. Chubut - Ley I-478

4. CABA - Ley 4307

5. Cérdoba - Ley 10388/16
6. Corrientes—Ley 6119

7. Entre Rios — Ley 10291

8. LaPampa-Ley 2800

9. LaRioja—Ley9106

10. Misiones — Ley XVII-N2 95
11. Rio Negro — Ley 5066

12. Santa Cruz - Ley 3238

13. Salta —Ley 7965

14. Tucuman — Ley 8533

15. Tierra del Fuego, Antartida e Islas

del Atlantico Sur - Ley 1058

Jurisdicciones NO adheridas a la ley
Nacional:

WoONOUAEWNR

Chaco

Formosa

Jujuy

Mendoza — Proy 71621/16
Neuquén

San Juan

San Luis

Santa Fe

Santiago del Estero

Leyes propias:

v

v

Buenos Aires — Ley 14239
“Diagnostico, seguimiento e
investigacion de las ER”.

CABA - Ley 3111 “Semana de las
EPOF. Difusion y concientizacion” +
Resol. 530/ 2010 “Red de EPOF”.

FADEPOF A

Ley Nacional 26.689 Cuidado integral de las personas con enfermedades poco frecuentes.
http://www.legisalud.gov.ar/atlas/categorias

Chaco - Ley 6814 “Programa de
prevencién, diagnéstico,
tratamiento y atencién de
Enfermedades Huérfanas” y Ley
6815 “Registro Provincial de
Enfermedades Huérfanas”.
Chubut - Ley I-593. Promocion del
cuidado integral de la salud de las
personas con enfermedades poco
frecuentes.

Corrientes — Ley 6114 “Reg.
Provincial de ER.

Mendoza — Ley 8790 “Dia Inter
EPOF”.

Tierra del Fuego, Antartida e Islas
del Atlantico Sur - Ley 923 “Dia
Provincial de las EPOF”

Grdfico 3. Provincias adheridass! a la Ley 26.689 y Leyes propias (a Febrero18).
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Capitulo 3. Situacion de las Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina.

Necesidades

El Ministerio de Salud de la Nacién junto a las autoridades sanitarias jurisdiccionales estdn frente
al desafio de coordinar respuestas concretas al universo de aproximadamente 8.000 enfermedades
poco frecuentes que en la mayoria son genéticas; otras son cdnceres poco frecuentes, auto
inmunitarias, malformaciones congénitas o enfermedades toxicas e infecciosas, discapacitantes, entre
otras categorias:

Retrasos en la sospecha, derivacién, diagnédstico precoz y dificultades de acceso a la
asistencia, considerando la falta de politicas sanitarias especificas para las enfermedades poco
frecuentes y la escasez de conocimientos especializados.

Tratamientos seguros, eficaces y de calidad considerando que la investigacion en estas
enfermedades no sélo es escasa, sino que también estd dispersa entre distintos grupos de investigacién
a nivel nacional y los hallazgos no estdn coordinados bajo una base de datos abierta.

Disminucién de la calidad de vida y discapacidad ya que las consecuencias del punto
anterior conducen a una acumulacion de deficiencias fisicas, psicolégicas e intelectuales, a
tratamientos inadecuados o incluso nocivos y a la pérdida de confianza en el sistema sanitario, a pesar
de que algunas enfermedades sean compatibles con una vida normal si se las diagnostica a tiempo y
son fratadas adecuadamente.

Distribucion asimétrica entre la localizacién de los pacientes vs. los centros y servicios
especializados. La oferta de servicios socio-sanitarios a nivel nacional para el diagndstico, tfratamiento,
rehabilitacién y seguimiento de las personas con EPOF varian significativamente en términos de
distribucion geogrdfica, disponibilidad y calidad. Segun la jurisdiccion provincial en la que se resida y el
Agente de Seguro de Salud que se poseaq, los ciudadanos tienen un acceso desigual a servicios
especializados y tfratamientos disponibles.

Un escaso numero de provincias han abordado la problemdatica de las EPOF con éxito relativo
en cuanto a implementar estrategias y politicas pUblicas que realmente impacten en un cambio
positivo en la vida de las personas con enfermedades poco frecuentes. Incluso, el propio Estado
Nacional pareciera que aun tiene varios aspectos a superar.

El diagndstico equivocado y la ausencia de diagndstico son los principales obstdculos para
qgue mejore la calidad de vida de miles de personas con enfermedades poco frecuentes.

Recursos disponibles

En tanto, a contrapartida de las necesidades, los recursos disponibles aun estdn perdidos en el
Sistema Sanitario Nacional y jurisdiccional. Si bien, los cenfros y servicios especializados no abundan, la
buena noticia es que existen en Argentina, aungue en su gran mayoria actUan de modo informal bajo
la voluntad de los especialistas que deciden convocar a colegas, asumiendo el desafio y
responsabilidad -que implica cada realidad de una EPOF- de modo individual y pocas veces de modo
institucional.

La misma suerte corre la informacion sobre la evidencia cientifica disponible, mds aun aquella
que posea un lenguaje comprensible para el propio paciente y su entorno. Informacidn vital en tanto,
la debida comprensién del estado de salud no solo permitird la debida adherencia al tratamiento y
posterior mejora de la calidad de vida para alcanzar una vida plena (personal, laboral, educativa y/o
social) sino que también permitird ejercer de modo adecuado estrategias de autocuidado,
minimizando los riegos innecesarios o errores de medicacion que en un alto porcentaje se dan en el
hogar.

Internacionalmente se sabe que tan sélo 1.500 de las 8.000 enfermedades poco frecuentes se
encuentran en estudio, por varios motivos. Esta realidad provoca que una gran mayoria de las
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personas con enfermedades poco frecuentes no posean un tratamiento eficaz terapéuticamente
para su dolencia, tanto sea curativos como paliativos.

Surge la necesidad de disponer de informacién oficial disponible en tiempo y forma de los estudios
clinicos para éstos casos en los que para el paciente, formar parte es la Unica alternativa y esperanza
de controlar su situacién de salud.

En cuanto a la articulacién de la informacidn sobre los recursos disponibles en Argentina
destinados a las enfermedades poco frecuentes requieren de un organismo que pueda coordinar
dicha informacion para ofrecerla a los ciudadanos y al propio Sistema Socio-sanitario de modo
ordenada, rdpida y accesible. Por ello, se destaca la prevision que se hiciera en la Ley 26.689 (Art. 3
inc. b) en lo referido a establecer un organismo especializado de cardcter multidisciplinario bajo el
Ministerio de Salud de la Nacidon como Autoridad de Aplicacion de la mencionada ley.
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Capitulo 3. Situacion de las Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina.

En Diciembre de 2016, el Secretario del Ministerio de Salud de la Nacién Dr. Munin expresé en
una rueda de prensa brindada en el marco de la firma por el CUS con la provincia de Mendoza: (...)
..."A través de la Cobertura Universal de Salud las personas sin obra social ni prepaga contardn con un
carnet vdlido para todo el pais; su histérica clinica digital y el acceso gratuito a los medicamentos
esenciales. Y adelanté que se incluirdn los medicamentos oncolégicos -en base a los protocolos y al
asesoramiento del Instituto Nacional del Cdncer-, como asi también, los tratamientos de alto costo y
de baja incidencia que suelen corresponder a las lamadas enfermedades raras”s2 ...

Mendoza adhirio a la Cobertura Universal de Salud y sera
la primera provincia en implementarlo

Viernes, 23 de Diciembre de 2016 11:31

=2E |

Autoridades de la Nacién y de la provincia cuyana firmaron el convenio para poner en
funcionamiento la estrategia sanitaria destinada a garantizar a toda la poblacién el
suministro de servicios de salud de calidad.

T Elsecretariode Politicas, Regulacién e Institutos de la cartera
sanitaria nacional, Eduardo Munin, y el ministro de Salud,
Desarrollo Social y Deportes mendocino, Rubén Giacchi, firmaron
ayer en Mendoza el convenio marco para la puesta en marchade la
Cobertura Universal de Salud que se implementara en esa provincia
y por primeravez en el pais en el mes de marzo.

"Laidea es financiar una cobertura de salud para quien no lo tenga",
explicd Munin y agregd que "esto también es el inicio de un
ordenamiento de todo el sistema de salud de la Argentina”. El
secretario exprest que las condiciones del sistema Mendoza
permiten "dar el puntapié inicial que luego se replicara en otras

provincias”,

A través de la Cobertura Universal de Salud las personas sin obra social ni prepaga contardn conun carnet valido para
todo el pais; su histérica clinica digital y el acceso gratuito a los medicamentos esenciales. Ademds, Munin adelantd que se
incluirdn los medicamentos oncoldgicos - en base a los protocolos y al asesoramiento del Instituto Nacional del Cancer-,
como asi también los tratamientos de alto costo v de baja incidencia que suelen corresponder a las llamadas
enfermedades raras.

Por su parte, Giacchi expresd que "firmamos el convenio gue pone un marcha todo un sistema cuyos cambios no vamos a
ver inmediatamente ya que lleva un proceso pero creemos que es caminar en el sentido correcto”.

El ministro mendocino informé que el nuevo sistema abarcard a alrededor de un 35 por ciento (600.000 personas
aproximadamente) del total de la poblacién de la provincia que tiene trabajo informal o carece de algln tipo de cobertura.
"Muestra primera obligacién es cubrir al que no tiene seguridad, al mas desposeide, al mas vulnerable que es una politica
tanto provincial como nacional”, asegurd.

Figura 16. Adhesion de Mendoza a CUS. Fuente: Informacion PUblica y Comunicacion.
Ministerio de Salud de la Naciéon. 23/12/16.
http://www.msal.gob.ar/prensa/index.php2opfion=com_content&view=article &id=3322:mendoza-adhirio-a-la-
cobertura-universal-de-salud-y-sera-la-primera-provincia-en-implementarlo&catid=é:destacados-slide 3322

Sin embargo, pasadas las firmas con el resto de las provincias adheridas al Plan de Cobertura
Universal de Salud (CUS) anunciado por las autoridades sanitarias nacionales, provinciales, y el propio
Presidente de la Nacidn, no se ha vuelto a especificar la cartera de prestaciones que incluird dicho
plan, mds especificamente en lo relacionado a las tecnologias sanitarias necesarias para las personas
con enfermedades poco frecuentes. Por tal motivo, en Octubre 2017 la Federacion Argentina de
Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) se basd en la entrada en vigencia de la Ley 27.275
“Derecho acceso a la informacién publica” solicitando al Ministro de Salud de la Nacién Dr. Jorge
Lemus pueda brindar respuesta sobre:

1. Norma legal en la que se encuentra detallado o explicitado este PLAN de instrumentacion
de la CUS y/o cualquier documento que la instrumente.
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Especifique la partida presupuestaria establecida para la sustentabilidad de dicho PLAN.

3. Sielmismo otorgard a las personas sin obra social o seguro de salud credenciales de
atencion limitada a un marco de prestaciones. De ser asi, ddnde podrd verse la publicacion
del catdlogo de prestaciones.

4. Silas prestaciones que exceden dicho marco prestacional tendrdn algin costo (coseguros o
copagos).

5. Qué prestaciones de atencidn podrdn solicitarse para este grupo vulnerable en la Atencién
Primaria y cudles en el Hospital PUblico.

6. Qué respuesta ofrece la CUS para la atencién de enfermedades poco frecuentes (EPOF).

7. Sielmarco prestacional de CUS gserd acorde a los establecido en el PMO?2

8. En caso afirmativo, zse aplica a las personas sin recursos los coseguros que establece el
PMO?

9. Qué papel tienen o brindardn los Agentes del Seguro de Salud a los beneficiarios de este
PLAN de instrumentacién de la CUS.

10. Qué sucede con el principio de gratuidad que rige el sistema pUblico de Salud,
especificamente con los Hospitales PUblicos.

11. Todo otro punto o documento que se relacione con la CUS.

¢ Ver ANEXO XXI - texto “Expte_COMPLETO_sobre_Pedido de informe CUS_MINSAL_4 10 17.pdf”
- FADEPOF.
o Link de acceso a ANEXO XXI:
https://www.dropbox.com/s/ta95yoc?mh4bsa2/ANEXO%20XX1%20-
%20Expte_COMPLETO_sobre_Pedido%20de%20informe%20CUS_MINSAL%204%2010%202

017.pdfedI=0
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Capitulo 3. Situacion de las Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina.

Los notables avances producidos en el dmbito de la ciencia, tecnologia e innovacién
vinculada al dmbito de la salud, nos permite hoy estar frente a una revolucion en términos de
medicamentos que ha cambiado el rumbo de enfermedades crénicas, complejas, enfermedades
poco frecuentes, como asi también, de otras enfermedades de mayor prevalencia que tiempo atrds
se consideraban sin opcidn terapéutica, con prondsticos desalentadores, e incluso, enfermedades
para las cuales existian pocos medicamentos exitosos.

El aumento de la oferta y acceso a nuevas terapias por parte de los pacientes modifica el
escenario del conocimiento que hasta afos atrds se preservaba bajo el modelo médico hegemdnico.
Los pacientes demandan hacer uso del derecho a estar informados y participar de modo consciente y
fundado de la toma de decisidon sobre cudl es el mejor tfratamiento disponible para su condicion de
salud en consenso con el médico fratante, promoviendo como principio rector que los esfuerzos de las
demds partes involucradas responsables garanticen la calidad, seguridad y eficacia de los
medicamentos en pos de la mdxima “Seguridad del paciente”.

Los medicamentos biotecnoldgicos son parte de la evolucién de la medicina moderna y han
demostrado bajo evidencia cientifica que proporcionan nuevas posibilidades tanto en la prevencién,
cura o tratamiento de ciertas enfermedades, como por ejemplo: cdncer, diabetes, esclerosis multiple,
ataques cardiacos, accidentes cerebrovasculares, enfermedades autoinmunes y varias enfermedades
poco frecuentes.

En el “Diccionario Enciclopédico de la Legislacién Sanitaria (DELS)" oficializado por la Resolucién
1322-E/2017 Ministerio de Salud de la Nacidn (B.O. 04/07/2017) accesible en www.salud.gob.ar/dels se
dedica un apartado especifico a “Medicamentos: nuevos productos de uso y aplicacién en medicina
humana ley 16.463"53, Cantafio, Fabio Fidel. Abogado, UBA. Actualizacion en Propiedad Intelectual y
en Bioética, Facultad de Derecho, UBA. Asesor Legal de la ANMAT.

En dicho documento se especifican los diversos tipos de medicamentos vy su relacién con la
regulacién/ reglamentacion cientifico-técnica de la actividad farmacéutica. Alli se detalla la
definicién de cada uno de los medicamentos:

1. Medicamento herbario
2. Medicamentos biolégicos o de origen bioldgico
3. Producto biolégico
Hemoderivados
Productos obtenidos por la via de ADN recombinante (biotecnologia)
Anficuerpos monoclonales
Medicamentos bioldégicos obtenidos a partir de fluidos bioldgicos o de tejidos de
origen animal.
Otros productos bioldgicos comprendidos:
i. Toxinas / Toxoide
ii. Producto alergénico
ii. Vacunas de alérgenos individualizadas

© ao0oQ

>

Vacunas
5. Medicamentos para terapias de avanzada
a. Medicamento para terapia génica
b. Medicamento de terapia celular somdtica
c. Producto de Ingenieria de tejidos
6. Tecnologias y terapias innovadoras
a. Las terapias emergentes
b. Los procesos o tecnologias emergentes
c. Productos trans categorias o "oorderline" o “grises”
7. Novedades terapéuticas empleadas en el régimen de los estudios clinicos
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Lectura recomendada:

*  Ver Anexo Xlll -texto completo de “Medicamentos: nuevos productos de uso y aplicacion en
medicina humana ley 16.463" en http://www.salud.gob.ar/dels/node/133

o Link de acceso a ANEXO XIll:
https://www.dropbox.com/s/uvé0aarfgyfup2g/ANEXO%20XI11%20-%20ariel_lira_-
_medicamentos_nuevos_productos_de_uso_y_aplicacion_en_medicina_humana_ley_
16463_-_2017-04-20.pdf2dI=0

3.4.1. Las diferentes clasificaciones de medicamentos.

A diferencia de los medicamentos de sintesis quimica 6 tradicionales (entre los que se
encuentran los medicamentos originales, copias o “similares” y los “genéricos”) que poseen una
estructura pequena y simple elaborada a partir de la combinacién de ingredientes quimicos faciles de
reproducir y estables, los medicamentos biotecnoldgicos (que incluyen a los medicamentos bioldgicos
innovadores y biosimilares) se elaboran a partir de microorganismos vivos mediante procesos de
ingenieria genética y poseen una estructura grande, heterogénea, compleja, dificil de reproducir
exactamente y menos estable. Lo que conlleva incluso a la necesidad de especificar diferencias entre
los bioldgicos innovadores y biosimilares.

Evidenciando las amplias diferencias de estructuras, complejidad y procesos de elaboracion
entre los tipos de medicamentos, la sociedad civil de pacientes, por iniciativa de FADEPOF, hizo
publico un manifiesto sobre “Las diferentes clasificaciones de medicamentos” con el fin de incentivar
el mayor conocimiento sobre estos aspectos, que en muchas ocasiones, son de vital importancia para
la efectividad terapéutica de las enfermedades mds complejas, crénicas y las poco frecuentes.

En el manifiesto se especifico:

1. El mejor tfratamiento es aquel que el paciente ha entendido y consensuado con su médico
tratante. Porque ademds de establecerse mediante la prescripciéon de un medicamento de
calidad, seguro y eficaz, contard con la adherencia por parte del paciente. Ya que éste
habrd podido comprender que los beneficios son mayores a los posibles efectos adversos del
medicamento, e incluso a los riesgos de dejar librada al destino la evolucién natural de la
enfermedad.

2. Se solicita la necesidad de respetar los tratamientos que bajo criterios clinicos demuestran
eficacia terapéutica, mds aun en aquellas enfermedades complejas.

3. Es prioritario que autoridades, profesionales de la salud, industria y pacientes trabajen
articuladamente en aquellos puntos en comUn que garanticen la calidad, seguridad y
eficacia de todos los medicamentos, con especial atencidn en los biotecnoldgicos (tanto
bioldgicos innovadores como biosimilares).

4. Se debe fortalecer el marco normativo vigente (Ley 25.649) ) -o los que pudiesen generarse-
de modo estable y claro respecto a la prescripcién, dispensacién y administracion
considerando explicitamente:

a. La diferenciacién entre medicamentos de sintesis quimica/ tradicionales y los
biotecnoldgicos.

b. Restringir la posibilidad de intercambio y sustitucién automdtica sin previa autorizacion
del médico prescriptor en los medicamentos complejos y en los biotecnoldgicos (tanto
originales como biosimilares) con el fin de favorecer la seguridad del paciente, como asi,
preservar la responsabilidad del médico (Ley 17.132).

c. Especificar que en el caso de prescripcidon de medicamentos biotecnoldgicos
(originales o biosimilares) se debe incluir tanto el principio activo/ denominacién
internacional como la denominacién comercial, para garantizar la trazabilidad e
identificacion del fdrmaco administrado al paciente de forma clara, rédpida e inequivoca.
Esto evitard riesgos potenciales para la salud de los pacientes tanto en el caso de que exista
un problema de calidad o ante la aparicién de un efecto adverso vinculado al
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medicamento que deba reportarse al Sistema Nacional de Farmacovigilancia con el
objetivo de actuar en prevencién de nuevos problemas/ casos.

5.  La administracién sanitaria debe proteger el derecho a la vida y a la salud, y el derecho a la
informacion adecuada y veraz que permita tomar decisiones vdlidas. Garantizando que los
medicamentos biotecnoldgicos (tanto bioldgicos originales como biosimilares), sean tratados
como NO idénticos y sean diferenciados claramente en cada instancia por la que pasa el
medicamento: prescripcion, dispensacién, y administracién.

6. De la agencia nacional, ANMAT, bajo su sistema regulatorio de registro para comercializacién
de medicamentos, que es una garantia para los pacientes, se espera que continle con sus
esfuerzos destinados a que:

a. Todo medicamento cuente con las pruebas necesarias que demuestren su calidad,
seguridad y eficacia, para cada una de sus indicaciones.

b. Los criterios y normativa se aproximen permanentemente a los establecidos por la
Organizacién Mundial de la Salud (OMS) que especifica claramente que a los
medicamentos biotecnoldgicos, mds precisamente los biosimilares, no es posible
aplicarles los mismos criterios que a los genéricos a la hora de demostrar similitud,
intercambiabilidad, sustitucion y extrapolacién de las indicaciones, sino que requieren
de un largo camino que lo defina y determine técnicamente mediante estudios
clinicos comparativos rigurosos en todos los estadios y enfermedades para los que
fueran aprobados.

c. Todo medicamento que difiera del original aprobado para la comercializaciéon
debiera llevar su clara identificacion, siendo que en su packaging se exhiba el rétulo
de “medicamento genérico” de tratarse de moléculas de sintesis quimicas, o
“medicamento biosimilar” para el caso de los biotecnoldgicos.

6. Continuar enfatizando la cultura de "Seguridad del paciente” mediante el incentivo de
reportes de reacciones adversas, ineficacia terapéutica y/o eventos no esperados de los
medicamentos al Sistema Nacional de Farmacovigilancia tanto por parte de los profesionales
de la salud, la industria farmacéutica como de los propios pacientes y cuidadores en estrecha
colaboracién y participacién de las organizaciones de pacientes como Efectores Periféricos.

7. Toda informacién relacionada con nuevos registros de medicamentos como asi los informes
de reportes de Farmacovigilancia deben hacerse publicos, en lenguaje comprensible para la
poblacién general, permitiendo asi que todo paciente tenga la posibilidad de monitorear y/o
consultar sobre la calidad, seguridad y eficacia de un medicamento comercializado en
Argentina.

8. Es de vital importancia concebir a los pacientes, representados mediante las organizaciones
de pacientes, como principales protagonistas e interesados. Siendo incluidos como voceros de
la realidad nacional/ jurisdiccional y observadores/ testigos ciudadanos en los érganos de
toma de decisiones e implementacion de politicas pUblicas socio-sanitarias.

Lectura recomendada:

*  Ver ANEXO XXII - texto completo de “Manifiesto Pacientes | Biotecnologia final.pdf”.
o Link de acceso a ANEXO XXIl:
https://www.dropbox.com/s/vé12Ipjsezfkr3?/ANEXO%20XXI1%20-
%20Manifiesto%20Pacientes%201%20Biotecnolog%C3%ADa%20final.pdfedl=0

3.4.2. Prescripcion por nombre genérico.

En el ano 2016, la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF), elabord
un documento de posicionamiento destinado a establecer mayor informacién que permita esclarecer
la confusidon que habitualmente se da en los medios y ciertas mesas de decisidn cuando se habla —-mall
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llamados- de medicamentos genéricos en Argentina. Mds, ante proyectos de modificacion de la Ley
25.649 de “Especialidades Medicinales y Promocién de Medicamentos por su nombre genérico>4.

Sociedades cientificas, académicas y las agencias reguladoras del mundo estdn trabajando junto
a la Organizacién Mundial de la Salud y los Estados miembros sobre las politicas de salud con los
esfuerzos puestos en la “seguridad del paciente”, y su relacidén con los errores de medicamentos (EM),
ya que la evidencia cientifica demuestra que la pregunta maés acertada deberia ser ¢ Cudndo te
pasard a vos un error de medicamento? En vez de ;Y, si te pasara a vos?

Los errores de medicacién (EM) pueden darse a lo largo del proceso que incluye la prescripcion
(responsabilidad del médico fratante), la dispensacién (a cargo del farmacéutico y/o los agentes de
la Seguridad Social), la administracion (a cargo del propio paciente y/o cuidador) y el cumplimiento
terapéutico -lo que se conoce como adherencia al tfratamiento- (por parte del paciente). El proceso
posee una gran ventana de posibilidades de errores que atentan contra la seguridad del paciente (en
diferentes categorias de gravedad, que llegan hasta la muerte) e involucran a todos los actores del
proceso. Por eso, las propuestas deben venir por el lado de las soluciones de fondo diferenciando
claramente las categorias de medicamentos y sus niveles de complejidad (produccién y
componentes).

Estudios observacionales demuestran que los EM son PREVENIBLES, segUn lo manifiesta la propia OMS.
AUn mds, gran parte de esos errores suceden en los hogares. Lo que indica el escaso nivel de “saber”
de la persona/ paciente frente a un medicamento.

El Sistema Nacional de Farmacovigilancia podrd brindar aportes cientificos de la realidad de Argentina
al respecto.

En el documento de posicionamiento se detalla que en Argentina no existen ain, regulaciones
especificas para la aprobacién de Medicamentos Genéricos.

. El actual Decreto 150/92 promulgado por la ANMAT (base de la regulacidén para aprobaciéon
de especialidades medicinales), se basa en el concepto de aprobacion de productos por
“similaridad”, pero no contempla ningun requisito especifico para que algun producto siendo copia
pueda definirse como auténtico Medicamento Genérico.

. Si existen regulaciones definidas por la ANMAT, para establecer requisitos de Biodisponibilidad y
Bioequivalencia, pero surgieron en base a la clasificacion de determinados grupos de moléculas como
“de riesgo” (Ej. Carbamazepinas; Litio; Insulinas; Productos para el fratamiento de HIV-SIDA), y aln estos
estudios establecidos como requisito no son determinantes para definir Genéricos.

. El comportamiento de los medicamentos copia, aprobados por similaridad en nuestro pais, en
algunos casos identificados por Ingrediente Activo pero mayoritariamente ademds con Marca
Comercial, tampoco ha aportado los beneficios de cardcter econdmico y de competencia que se
buscan internacionalmente con los programas de Medicamentos Genéricos de calidad.

La Ley existente es de “Prescripcion por Nombre Genérico”, y no Ley de Medicamentos Genéricos.

¢ Sibien los conceptos generales sobre Prescripcion por Nombre Genérico (globalmente
vinculados al nombre del Ingrediente Activo) incluidos en la Ley son adecuados y Utiles, al promoverse
mediante esta ley la sustitucién automdtica de productos en Farmacias, no se estd garantizando por
parte del Estado condiciones de calidad, seguridad y eficacia para todas las moléculas “similares”
disponibles en el mercado, aprobadas como copias y no como Medicamentos Genéricos.

¢ Esta Ley no distingue ademds, los diversos grados de complejidad de los distintos grupos de
moléculas, como es reconocido incluso en las regulaciones de Biodisponibilidad y Bioequivalencia.

¢ Laley adlienta ademds los mecanismos de sustitucién automdtica, limitando la libertad y
capacidad de decisiéon del médico tratante, y en un marco de escasa informacién al paciente sobre
las realidades citadas.
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Los Medicamentos Genéricos ocupan un lugar importante en la Salud Piblica Global (cumpliéndose
determinadas condiciones esenciales).

. Ante la caida de patentes de los medicamentos tradicionales (de molécula pequeia),
ingresan al mercado para ocupar un lugar de relevancia.

. Son aprobados por las Agencias Regulatorias de paises de alta vigilancia sanitaria, bajo
normas especificas (Ej. FDA de USA - con NDAA - New Drug Aplication Abreviado).

. Lo citado permite, que el Estado de garantia de calidad, seguridad y eficacia para los
productos definidos como Genéricos, y los mismos puedan ser intercambiables con los originales (En
USA se publica el denominado Orange Book conteniendo todos los Medicamentos Genéricos
autorizados para intercambiar).

. Al ser aprobados como tales e ingresar al mercado, los genéricos aportan ventajas en cuanto
a mayor competencia, reduccién de precios y accesibilidad.

. Estas pautas son consideradas validas con respaldo de OMS, y aceptacién armonizada de
regulaciones de muchos paises.

. En nuestra region, Brasil es también un ejemplo de implementacién de lo citado apareciendo
aun en el estuche de venta del medicamento autorizado para esto, la identificacion como
Medicamento Genérico.

Medicamentos Biotecnoldgicos - Bioldgicos, Biosimilares y de Alta Complejidad - Riesgos de la Ley de
Prescripcion por nombre Genéricos.

. Todas las regulaciones globales en medicamentos y adn las Argentinas (respaldadas por la
OMS), determinan que los medicamentos Bioldgicos y Biosimilares deben ser tratados de manera
especial (existen regulaciones especificas vigentes para Bioldgicos y Biosimilares en nuestro pais, a
partir de fines del 2011).

. Las recomendaciones de OMS, y todas estas regulaciones también establecen claramente
gue ningun producto Bioldégico o Biosimilar puede ser considerado “idéntico”, siendo siempre
identificado como “similar” (Biosimilares), por lo cual no es aceptable la aplicacién de ningun régimen
para productos Genéricos por definicidn en estos casos, y estas regulaciones también lo aclaran.

. La Ley de Prescripcion hoy vigente en Argentina, no distingue a estos productos de alta
complejidad, permitiendo entonces potenciales errores, si por ejemplo se sustenta su aplicacion sélo
sobre la base del nombre del Ingrediente Activo, sin distinguir que sea Medicamento tradicional o
Bioldgico / Biosimilar.

. Para los productos Bioldgicos y Biosimilares, no hay aun definiciones en nuestro Pais, sobre
requisitos especiales que deberian establecerse para la potencial sustitucion e intercambiabilidad.

. Ante estos mismos posibles escenarios y situaciones, en paises de alta vigilancia sanitaria (aun
cumpliéndose todas las regulaciones adecuadas de Biosimilaridad), la sustitucién automdtica nunca
es aconsejada, y menos aun sin la adecuada informacion, la libre intervencién del médico tratante en
la prescripcion y el conocimiento y participacién activos del paciente.

Lectura recomendada:
*  Ver ANEXO XXIII - texto completo “Posicionamiento Proy 0770-D-2016 FADEPOF.pdf".

o Link de acceso a ANEXO XXIII:
https://www.dropbox.com/s/kehmn3gaa1lu89f/ANEXO%20XXI1%20-
%20Posicionamiento%20Proy%200770-D-2016%20FADEPOF%20final.pdfedl=0
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Capitulo 3. Situacion de las Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina.

Alo largo del recorrido del contenido del presente informe ha quedado expresada la vinculacion
directa entre las necesidades de las personas con enfermedades poco frecuentes y los servicios de
atencién socio-sanitarios. Frente a la presencia de una EPOF requerimientos multidisciplinarios serdn
demandados por la poblacién de personas afectadas y su entorno cercano.

Por lo tanto, uno de los aspectos prioritarios que se desprenden de las EPOF es su acceso al
derecho ala salud con particularidades en cuanto a las prestaciones que irdn ligadas a la etiologia de
la enfermedad vy las circunstancias personales del individuo. De aqui que, uno de los puntos adn
postergados en las mesas de decisiones sobre una politica de Estado para las EPOF es lo referido al Art.
6 de la Ley 26.689 de “Cuidado integral de la salud de las personas con EPOF” en Argentina.

En este sentido, en nuestro pais se da un escenario ambiguo donde en la teoria, el derecho a la
salud estd contemplado ampliamente en la normativa vigente (leyes, decretos y tratados
internacionales sobre derechos humanos ratificados por Argentina). En cambio, en la prdctica se dan
frecuentes reclamos por incumplimiento de las prestaciones sanitarias fanto de las empresas de
medicina prepaga, obras sociales como del propio Estado haciendo omision o desconocimiento del
marco normativo que ubica al derecho a la salud como un derecho constitucional, social y exigible.

Asi mismo, se destaca que el Estado en su rol rector impacte normas de cumplimiento para los
Agentes de la Seguridad Social sin contemplar su propia obligacién para con las medidas adoptadas.
Un claro ejemplo es lo que sucede con el Plan Médico Obligatorio (PMO) o, incluso, las demandas
judiciales por parte de individuos que no reciben las prestaciones por parte de los organismos del
Estado (Servicios sociales de los hospitales publicos, PAMI, Programa Incluir Salud -ex Profe-, Direccién
Nacional de Ayudas Especiales -DADSE-, entre otros).

Estas realidades nacionales, dejan a la poblacién en una situacion de extrema vulnerabilidad ya
gue una persona con una condicion de salud sin acceso a la salud ve alterada todo el resto de los
aspectos de vida (educativo, laboral, social), e incluso, el de su entforno cercano (familiares,
cuidadores).

Se podria pensar que el mayor nUmero de incumplimiento de las prestaciones por parte de los
Agentes de la Seguridad Social o el Estado podrian limitarse a aquellas de mayor costo (alto costo), sin
embargo, bajo el conocimiento y accidén de la Federacion Argentina de Enfermedades Poco
Frecuentes (FADEPOF) se pueden dar ejemplos de casos de incumplimiento de panales para ninos con
incontinencia a causa de su patologia de base MPS, o negativas de sesiones de kinesiologia, bolsas de
ostomias, por citar algunos casos.

Una de las grandes falencias del Sistema Socio-Sanitario Argentino es el bajo nivel de calidad de
la atencidn y la escasa implementacion de procesos administrativos, lo que repercute en un “caos” en
el cual debe “lidiar el paciente”. La “odisea diagndstica” se transforma en la “odisea de acceso a la
salud”.

El Sistema Socio-Sanitario Argentino desde la perspectiva del beneficiario se percibe como:

e Un gran porcentaje de las dependencia del Estado no brindan nUmero de Expediente al iniciar
los trédmites (principalmente por falta de sistema).

e Un gran porcentaje de las dependencia del Estado no brindan N° de Reclamo para realizar
seguimiento de la gestiéon. Y escaso nivel de implementacion de procesos de reclamos.

« Enla mayoria de los casos, el cierre de los expedientes finalizan con la orden de compra a la
drogueria/ prestador, siendo que no se supervisa la entrega efectiva de la prestacién al
beneficiario. Periodo (entrega de prestacién) que habitualmente se ve demorado por varias
razones: faltantes, demoras por motivos de documentacién, falta de pago a los proveedores,
entre otros.

+  Grandes demoras en los procesos internos administrativos y de autorizacién situacién que
impacta en el paciente siendo que muchas veces la documentacién presentada (receta) se
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vence en dicho periodo (teniendo que iniciar nuevamente el proceso desde la visita al
médico hasta la enfrega de la documentacién en la dependencia del Estado).

«  Escasaimplementacién de procedimientos sobre requerimientos para prestaciones/
fratamientos.

« Escaso nivel de estandarizacion de criterios en procesos de aprobacion de frdmites.

+ Enuna gran cantfidad de dependencias del Estado, no se notifica a los beneficiarios los
motivos por los cuales los expedientes “no avanzan” en los procesos de administracién y
autorizacién, quitando la posibilidad de “salvar la situacién” por parte de los beneficiarios
(adjuntando documentacién).

«  Escaso nivel de implementacién de procesos de sistemas de control por parte de la central

«  Escasos niveles de Informes de Gestion de las Unidades de Gestidn Provincial disponibles al
pubico (informacion publical)

El litigio por el acceso a las prestaciones sanitarias a priori parece ser casi la Unica alternativa que
le resta a las personas, aunque dicha situacion no siempre resulta posible, ya que no toda la poblacion
tiene acceso al conocimiento de esta opcidn, a los recursos necesarios para llevarla a cabo, y por
sobre todo, no todos poseen el tiempo para destinarle a la gestion de un proceso de judicializacion -
aunqgue sea por la via rdpida de amparo.

En el trabajo “Litigio judicial y el derecho a la salud en Argentina”%s realizado por Verdnica Gotlieb,
Natalia Yavich y Ernesto Bdscolo, se llevd a cabo un andlisis documental de 125 litigios con sentencias
de la Corte Suprema de Justicia dictadas entre 1994 y 2013 donde se ..."Se observd una preeminencia
de la reclamacioén individual (88% reclamantes personas fisicas individuales - la mitad personas con
discapacidad), y de reclamantes afiliados a la seguridad social o a seguros privados (64%)., con un
esquema tipico del derecho privado (87% reclama cobertura de un servicio médico). El 75% de los
fallos ordenaron brindar los servicios de salud reclamados, sin visibilizar los fallos del sistema de salud,
ni ordenar acciones para promover la equidad y garantizar el derecho a la salud, que alcancen a
otfras personas sometidas a la misma situaciéon que el reclamante. La judicializacién, hasta el momento,
no estd promoviendo activamente la equidad, el derecho a la salud y el didlogo interinstitucional. {...)
Los datos indican que el 87% de las reclamaciones promovidas a través de los litigios gira en torno a la
reclamacién de cobertura prestacional, y que una cuarta parte de las mismas reclamaba la cobertura
de prestaciones del PMO".

Una de las lineas de discusién que plantea el trabajo y que conserva interés en la actualidad es
que el Poder Judicial {(...) ..."consolida una linea jurisprudencial promotora del derecho a la salud de
los reclamantes, comprometida con la provision efectiva de atencién de la salud para quienes llegan
al litigio, imponiendo vertical y horizontalmente obligaciones de cumplimiento del derecho a los
distintos sub-sectores y niveles del sistema de salud, pero que limitada a la resolucién del caso
concreto no abre el debate sobre las debilidades o fallos del sistema de
salud y/o brinda una plataforma para su extrapolacién a otras poblaciones o para el disefio e
implementacién de politicas publicas de salud. (...) ...Mientras que otros temas vinculados a la salud,
como la contaminacién del Riachuelo o el aborto no punible, adquirieron notoriedad y presencia
publica a fravés de la intervencion de la Corte, que usé recursos como las audiencias pUblicas en el
trdmite de las respectivas causas, el acceso a la atencién de la salud no ha logrado provocar una
intervencién judicial mds afin a un modelo dialégico con el dictado de sentencias que podrian, aidn a
partir de casos individuales, generar discusiones sobre la situacion de un colectivo o motorizar
reformas estructurales.”4?

Lectura recomendada

* Ver “Litigio judicial y el derecho a la salud en Argentina”. Veronica Gotlieb, Natalia Yavich y
Ernesto Bascolo. ARTIGO. Cad. Saude Publica, Rio de Janeiro, 32(1):e00121114, jan, 2016.
http://www.scielo.br/pdf/csp/v32n1/0102-311X-csp-0102-311X00121114.pdf

Segun un andlisis cuantitativo realizado por BUrgin Drago, Teresa en el libro “El amparo judicial
como instrumento de ampliacién del PMO: el estado nacional como garante de la salud”% editado
por Fundacién Sanatorio GUemes, 2013, se puede observar que segun los registros de la
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Superintendencia de Servicios de Salud se registraron 7.229 por reclamos de beneficiarios a fravés la
Res.075/98 en el ano 2011 cuyos motivos fueron:

¢ Medicacion 5,8%

o Afiliacion 54,6%

¢ Problemdticas Prestacionales 22,3%
¢ Discapacidad 17,2&

Siendo los motivos mds frecuentes de amparos:

¢ Rechazo en la cobertura de prestaciones médicas PMO vy fuera del PMO.

* Falta de entrega de medicamentos correspondientes a enfermedades con cobertura PMO o
por leyes especiales (HIV, Oncologia, Diabetes).

¢ Falta de entrega de proétesis u ortesis.

¢ Rechazo en la cobertura de tratamientos especificos (fecundacidén asistida, cirugia baridtrica,
etc.).

¢ Rechazo dfiliacién medicina privada, o cambio de condiciones durante la vigencia del
confrato.

e Prdcticas defensivas

En la agenda publica pareciera estar instalada la discusién alrededor de la inadecuada demanda
de prestaciones sanitarias por parte de los usuarios viabilizada a través de la judicializacién de la salud.
Sin embargo, frente a los datos expuestos anteriormente pareciera que dicha judicializacién se basa
en la exigibilidad del derecho a la salud fundado por el incumplimiento de las normas vigentes que
establecen las obligaciones de los diversos prestadores o financiadores del sistema.

Tal es asi que el reciente Registro Nacional de Juicios de Amparo en Salud creado por la
Resolucién 409/201657 de la SSSalud (publicado el 0/11/2016) pareciera estar fundado en una idea
sesgada de la realidad Argentina, siendo que su implementacién seria mds una herramienta de
“persecucion al usuario” que de “control hacia los agentes de seguro de salud” alcanzados por la
norma.
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Capitulo 3. Situacion de las Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina.

El uso de la evaluacién de tecnologias sanitarias puede conftribuir en gran medida a la gestién
de la incorporacién de nuevas tecnologias sanitarias, ampliando su uso o llevando a decisiones de
desinversion (46-48). Sin embargo, el valor de estos métodos depende de la calidad de los datos sobre
la efectividad y las estimaciones de los costos que se usen en las evaluaciones. Para hacer una
evaluacion exhaustiva de la costo-efectividad de una nueva tecnologia sanitaria se necesita un
andlisis comparativo de los tratamientos disponibles a nivel nacional y los tfratamientos nuevos,
teniendo en cuenta todos los gastos efectuados y evitados, asi como los beneficios de salud. Por lo
tanto, los paises deben fortalecer la capacidad para estimar los costos de la atencion de salud y
producir datos cientificos de buena calidad. Por otfro lado, los paises deben monitorear la calidad,
seguridad y eficacia de los productos para la salud, en vista de que los datos cientificos suelen
presentar limitaciones cuando se intfroducen estos productos en los sistemas de salud.

Fuente:
http://www.paho.org/hg/index.php2option=com_content&view=article &id=12556&ltemid=42099 &lang
=es

3.6.1 Documento de Posicién de FADEPOF sobre la creaciéon de una Agencia de Evaluacién
de Tecnologia para la Salud en Argentina

Posicidn sobre la creacién de una Agencia de Evaluacién de Tecnologia para la Salud en Argentina.

La AGNET es mds necesaria para el ciudadano/ paciente que para los financiadores del
sistema de salud.

El Estado como garante y protector de la salud de los Argentinos debe generar los espacios y
estructuras sélidas y objetivas para que la decision del responsable de la prescripcidon (médico) de una
tecnologia sanitaria se base en el conocimiento robusto de la mejor evidencia cientifica disponible
que determina cudl es la mejor opcidn que el paciente necesita, en base a su condicidn de salud, y
que los beneficios que ésta ofrece estdn por sobre los riesgos (efectos adversos, falta de eficacia,
toxicidad innecesaria).

Para plantear un escenario real en Argentina que permita pensar en una Agencia de
Evaluacion de Tecnologia para la Salud con caracteristicas similares a la NICE, es necesario ser
conscientes que partimos de lugares diferentes: El Reino Unido posee un Unico sistema de salud (NHS),
con aceptables esténdares de calidad en la atencién, garantiza el acceso real a los medicamentos y
tratamientos siendo que toda persona los recibe en tiempo y forma en tanto su médico tratante asilo
prescribe. El médico, en virtud de su experiencia profesional determina su decision sobre los consensos
establecidos en las Guias de Prdctica Clinicas de Manejo y Tratamiento. Y el sistema de salud, situa al
ciudadano/ paciente como eje central de las prioridades y necesidades a atender y es parte
indispensable en la toma de decisiones. Por el contrario, en Argentina, la salud se situa en un marco
“tedrico” repleto de conflictos de interés y muy alejado de las necesidades reales de los ciudadanos/
pacientes. De hecho, muchos de los actores del sector salud hablan sobre cudles son las necesidades
de la poblacién sin siquiera preguntarles o darles la palabra, ain cuando los tienen delante.

Sorprendentemente, la AGNET es mds necesaria para el ciudadano/ paciente que para los
financiadores del sistema de salud. Pero pocos dan el espacio para que la voz del paciente pueda
manifestarlo.

Una Agencia de Evaluacion de Tecnologia para la Salud deberia centrarse en cudl es la
necesidad para la condicién de salud que presenta la persona y no en cudnto cuesta, dado que se
podria cometer el gran error de designar los “finitos recursos” en tecnologias sanitarias innecesarias
pero mds econdémicas.
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Los representantes de la sociedad civil -y principal interesado en generar un proceso basado
en la evidencia, ético y fransparente-, requieren que el Poder Ejecutivo y Legislativo extremen los
espacios de discusidon sobre el proyecto de creacién de la Agencia Nacional de Evaluacion de
Tecnologias en Salud (AGNET) en tanto su pilar fundacional sea la objetividad técnica de sus
evaluaciones de la evidencia cientifica robusta y costo-efectividad y no -como pareciera se torna la
intencidn actual- una herramienta restrictiva del derecho a la salud.

Se manifiesta:

e El alivio o la cura de una enfermedad no radica en “promesas” sino en medicamentos y
tecnologias sanitarias de calidad, seguras y eficaces para la condicién de salud. Por lo que el mayor
interesado en que esa triada se cumpla es el propio paciente, quien ademds conoce sus limitaciones y
capacidades para determinar cudl es el mejor medicamento disponible para su condicidn de salud.
Por eso, necesita que el Estado ejerza su rol de protector y garante en cuanto al acceso a los
fratamientos, en lo referido a establecer la calidad, seguridad y eficiencia de los medicamentos en

Argentina, basados en la decision médica.

* Los ciudadanos/ pacientes necesitamos una Agencia de Evaluacion de Tecnologia para la
Salud que sea objetiva, integrada por los mejores expertos técnicos, que produzca recomendaciones
de calidad bajo una metodologia cientifica con los estdndares internacionales, mediante procesos
transparentes, bioéticos y justos, y que centre sus prioridades guiado por la propia realidad que
evidencia la voz del paciente (y no la de los financiadores o la industrial).

¢ Necesitamos una AGNET que se transforme en una herramienta de consulta para la toma de
decisiones bajo el principio de uso racional de los medicamentos. Contribuya a elevar los estdndares
de calidad, seguridad y eficacia de los medicamentos y nuevas tecnologias, entendidos como
aquellos que significativamente contribuyen a aliviar o curar una enfermedad.

* Que la AGNET ejerza como garante y protector ante posibles conflictos de interés que
impacten negativamente de algin modo ante el derecho a la salud de los ciudadanos.

* El verdadero valor de la AGNET radica en situarla en un lugar de prestigio técnico e
independencia politica, que garantice que sus evaluaciones velardn por la seguridad del paciente,
siendo dicha recomendacién verdaderamente la mejor opcidn para él. Por lo que imponer (vincular)
sus recomendaciones no solo seria inconstitucional (por la independencia de los Poderes) sino que
restaria valor -y confianza- ante la sociedad y la justicia.

* Que la AGNET involucre a las personas para quienes sus dictdmenes serdn ciertamente
relevantes, ddndoles el rol protagénico como voceros de las necesidades y preferencias en lo que la
agencia debiera trabajar y/o priorizar. La participacién activa de los ciudadanos/ pacientes, sus
cuidadores u organizaciones que las representan —cierfamente formados- denfro de la AGNET es lo
que le dard verdadera legitimidad a las decisiones. Dicha participacién son prdcticas que rigen como
centrales y por norma legal en la actualidad, no sélo en la NICE sino en la EMA y/o FDA siendo parte
de las comisiones decisoras, incluso ocupando cargos dentro de las estructuras formales.

Por lo tanto, la AGNET pareciese ser una herramienta vdlida en tanto se mantenga en el dmbito
técnico, con independencia politica y de los organismos financiadores. Se ajuste a derecho, y de
acvuerdo a una politica integral de uso racional de las tecnologias, por lo que no puede quedar al
margen de una adecuacién y reformas en salud, que incluya la ley de medicamentos y el
cumplimiento del PMO por parte de todas las obras sociales provinciales, sindicales y el propio Estado.

La creacién de la Agencia Nacional de Evaluacién de Tecnologias en Salud (AGNET) sin la
expresa participacion de todos los actores involucrados en la salud, entre los que se encuentran
prioritariamente los propios ciudadanos, seria una decisién muy alejada del espiritu superador que se
necesita para el Sistema de Salud Argentino.

La definicion del uso racional de medicamentos® refiere que: "“Los pacientes reciben la
medicacion adecuada a sus necesidades clinicas, en las dosis correspondientes a sus requisitos
individuales, durante un periodo de tiempo adecuado y al menor coste posible para ellos y para la
comunidad”(OMS, 1985).
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Los avances de la investigacion cientifico-tecnolégica, especialmente en lo referido a la
biomedicina, poseen un ritmo creciente y sostenido, situédndonos en un universo de conocimiento que
en la actualidad nos enfrenta a nuevos desafios en cuanto al “acceso y uso racional” de los
medicamentos y las tecnologias sanitarias esenciales y estratégicos, incluidos los que se consideren de
alto costo ya que muchos de éstos para las enfermedades complejas y/o poco frecuentes (...) “ahora
se consideran esenciales dado que pueden mejorar considerablemente la calidad de vida y los
resultados en materia de salud cuando se usan de acuerdo a las guias de prdctica clinica basadas en
la evidencia”>?.

En el contexto Argentino, la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF)
manifiesta una clara necesidad de generar politicas y estrategias a nivel nacional, junto a un marco
regulatorio sélido de medicamentos que permita garantizar el acceso equitativo de toda la sociedad a
medicamentos y tecnologias sanitarias de calidad, seguros y eficaces, y costo-efectivos,
desestimando la demanda inapropiada, o de medicamentos ineficaces, o que no ofrecen beneficios
suficientes sobre alternativas ya existentes.

Como bien lo ha expresado la Dra. Maria Inés Bianco en su articulo “Pensar el medicamento en
relacién al acceso” (...) “Conforme al concepto de salud integral, el Estado Argentino, debe
garantizar el “*derecho a la vida™ donde tiene vinculaciéon directa con el “acceso a los medicamentos”
como garantia especifica. Segun el art. 12 del Pacto Internacional de Derechos Econémicos Sociales y
Culturalesé! , nuestro pais debe reconocer a toda persona "el derecho al disfrute del mds alto nivel
posible de la salud fisica y mental”. En consecuencia, al considerar al medicamento como un bien
social, como herramienta para mejorar la calidad de vida de la persona, curar, o paliar sintomas de
una enfermedad, queda claro que deben estar cubiertos o garantizarse su acceso.

Las bases de la AGNET han sido reconocidas puUblicamente que surgen de la NICE
(hitps://www.nice.org.uk/), una entidad independiente de la influencia de la politica e imparcial que
se ha ganado su prestigio y reconocimiento basado en sus recomendaciones transparentes y bajo
normas de alta calidad en: la evidencia (sobre la eficacia clinica y la rentabilidad), la participaciéon de
comités independiente de expertos, participacién publica (en todos sus comités se incluyen al menos 2
representantes de pacientes, cuidadores, usuarios de servicios o pUblico en general que aportan la
experiencia y conocimiento para orientar y asesorar con el fin de asegurarse de que el trabajo refleje
las necesidades y prioridades de aquellos que serdn afectados por las decisiones), consulta genuina y
transparente (bajo un proceso de consulta por parte de las personas, grupos de pacientes, organismos
profesionales, organizaciones benéficas y la industria), revisiones (peridédicas ante nueva evidencia),
con el fin de garantizar el mejor uso posible de los recursos disponibles (fratamientos e intervenciones
apropiadas). Sus recomendaciones son adoptadas no por su cardcter vinculante sino por su
pormenorizada evaluacién de la mejor evidencia disponible mediante comisiones técnicas y libres de
conflictos de interés.

La Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) solicita al Poder Ejecutivo y
Legislativo pueda atender la propuesta que la sociedad civil posee para la creacién de una futura
Agencia Nacional de Evaluacion de Tecnologias en Salud (AGNET).

Lectura recomendada:

+ Informacién de contexto Argentino: Consensosalud.com.ar “PARA LA POLITICA NACIONAL DE
MEDICAMENTOS ES FUNDAMENTAL CONTAR CON LA AGENCIA NACIONAL DE EVALUACION DE
TECNOLOGIAS SANITARIAS” http://www.consensosalud.com.ar/para-la-politica-nacional-de-
medicamentos-es-fundamental-contar-con-la-agencia-nacional-de-evaluacion-de-
tecnologias-sanitarias/
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Capitulo 3. Situacion de las Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina.

La discapacidad -y en algunos casos la invalidez- fisica, visceral o psiquica se presenta en el
65% de las personas con una EPOF20 . Dicha situacidn evidencia la necesidad de disefar politicas
fransversales (sanitarias, sociales, escolares y laborales), de acciones articuladas y planificadas a largo
plazo entre las dependencias del Estado competentes en todos los dmbitos involucrados (Salud, Social
y Deporte, Educacién, Trabajo, Discapacidad).

En particular, la falta de politicas socio-sanitarias especificas para las enfermedades poco
frecuentes y la escasez de iniciativas que potencien el conocimiento especializado generard ain
mayores retrasos diagndsticos y dificultades de acceso a derecho (en la asistencia, tratamiento y
rehabilitacién como aspectos prioritarios).

La demora en la implementacion de politicas activas en materia de discapacidad y
enfermedades poco frecuentes conducird a acentuar las deficiencias —a veces irreversibles pero
evitables- fisicas, viscerales, psicoldgicas, intelectuales, visuales en las personas que las padecen.

La discapacidad estd presente en las enfermedades poco frecuentes por la propia naturaleza
etioldgica que éstas patologias provocan, como también por la demora diagndstica y/o a los
fratamientos (en ocasiones inadecuados o incluso nocivos).

Los apoyos especificos que el acceso efectivo a derecho brinda a las personas con
discapacidad (Ley 22.431¢2y 24.901¢3) permite que un mayor nUmero de personas con deficiencias (de
funcionamiento, actividad y/o participacién) relacionados con el estado de salud (enfermedades
poco frecuentes) puedan llevar una vida plena.

El estudio “Impacto socio-sanitario en pacientes con enfermedades raras (estudio ERES)é4”
publicado en la revista Medicina Clinica, en sus conclusiones pone de manifiesto el alto grado de
discapacidad y dependencia de los pacientes con enfermedades poco frecuentes, cuyo porcentaje
es mucho mds severo en ninas y NiRos.

Los pacientes refirieron discapacidad (grado leve o moderado) en las dreas:

e fisica (87.7%).

* emocional (83,6%),
e social (75,6%)

e ysensorial (53%).

La Organizacién Mundial de la Salud ha elaborado la Clasificacién Internacional del
Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud (CIF) como herramienta para «proporcionar un
lengugje unificado y estandarizado que sirva como punto de referencia para la descripcion de la
salud y los estados relacionados con éstan y que los Estado miembro han adoptado para la
evaluacion de la discapacidad.

La CIF se basa en los conceptosés de:

¢ Funcionamiento: como término genérico para designar todas las funciones y estructuras
corporales, la capacidad de desarrollar actividades y la posibilidad de participacién social del
ser humano.

» Discapacidad: como término genérico que recoge las deficiencias en las funciones y
estructuras corporales, las limitaciones en la capacidad de llevar a cabo actividades y las
restricciones en la participaciéon social del ser humano.

¢ Salud: como el elemento clave que relaciona a los dos anteriores.
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Tabla 1*. Visién de conjunto de la CIF

Parte 1: Parte 2:
Funcionamiento v Dizcapacidad Factores Contextuales
Componentes Funciones v Estructuras Mh\-ldadeg v E Ambientales Eactores P ales
Corporales Participacion
Funciones corporales. ) Influencias externas Influencias intemas
Dominios Areas vitales sobre e sobre el
(tareas, acciones). funcionamiento y la funcionamiento y la
Estructuras Corporales. discapacidad. dizcapacidad.
Cambios en las Capacidad.
funciones corporales Realizacion de tareas
(fisiologicos). en un entorno El efecto facilitador o
Constructos uniforme. de barrera de laz El efecto de los
Cambios en laz caracterizticas del atributos de la
estructuraz del cuerpo | Desempeno/realizacion mundo fizico, social persona.
{anatdmicos). Realizacion de tareas vy actitudinal.
en el entorno real.
- Integridad funcional, Actividad. - )
Aspectos positivos etrusctural Participacién Facilitadores. Mo aplicable.
Funcionamiento
Limitacion a la
. P actividad. : .
Aspectos negativos Deficiencia. Restriccidn en la Barreras‘obstaculos. Mo aplicable.
participacicn.
Discapacidad
]

la version en castellano de la CIF, Pagina 12.

Funciones corporales: son las funciones fisioldgicas de los sistemas corporales (incluyendo las

funciones psicoldgicas).

Estructuras corporales: son las partes anatdémicas del cuerpo, tales como los érganos, las
extremidades y sus componentes.

Deficiencias: son los problemas en las funciones o estructuras corporales, tales como una
desviacién o una pérdida.

Actividad: es el desempeno/realizacidon de una tarea o accidén por parte de un individuo.
Limitaciones en la Actividad: son dificultades que un individuo puede tener en el
desempeno/realizacion de actividades.

Participacion: es el acto de involucrarse en una situacion vital.

Restricciones en la Participacion: son problemas que el individuo puede experimentar al
involucrarse en situaciones vitales.

Factores Ambientales: constituyen el ambiente fisico, social y actitudinal en el que una
persona vive y conduce su vida.

Lectura recomendada:

ANEXO | - “Articulo Clasificaciones de la OMS sobre discapacidad”, Carlos Egea Garcia y
Alicia Sarabia S&nchez. Murcia, noviembre 2001
o Link de acceso a ANEXO I:
https://www.dropbox.com/s/z89qv5z2g29r1fd/ANEXO%201%20-
%20ClasificacionesOMSDiscapacidad.pdfed|=0

La escasez de conocimiento especifico sobre el amplio abanico de enfermedades poco
frecuentes, es una realidad compartida entre los profesionales de la salud, y no es una excepcion
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entre los encargados de valorar la discapacidad en las juntas evaluadoras (realidad nacional e
internacional).

Es necesaria una politica que unifique los procesos de valoracion de la discapacidad y la situacion
de dependencia en personas con enfermedades poco frecuentes con el fin de evitar informes
contradictorios, ahorrar repeticiones de tfrdmites y valorar de forma mds eficiente la situacion de la
persona, entendiendo que la dependencia se manifiesta habitualmente cuando existe un grado
importante de discapacidad.

En los casos de personas con EPOF es importante la consideracién de que no se efectien rechazos
(negativas) de la certificacion de la discapacidad por el solo diagndstico o apariencia fisica de la
persona, resultando la evaluacion de las funciones de actividad y participacién y/o los obstaculos en
la integracidn social, conforme lo establecido en la CIF.

Los obstdculos que persisten en el sistema de salud de Argentina, y en particular los referidos por el
Comité sobre los Derechos de las Personas con Discapacidad de Naciones Unidaséé mediante las
Observaciones finales sobre el informe inicial de Argentina, aprobadas por el Comité en su octavo
periodo de sesiones (17 a 28 de septiembre de 2012) se acentian frente a la realidad de los derechos
referidos a las personas con enfermedades poco frecuentes (EPOF), ya que esta categorizacién no
estd reconocida por el sistema sanitario como tampoco estd contemplada en los programas integrales
de discapacidad.

La mayor problemdtica a la que se enfrentan las personas con discapacidad (PCD) a causa de
una deficiencia ocasionada por una enfermedad poco frecuente es el escaso conocimiento
especializado por parte de los profesionales de la salud de las juntas evaluadoras a nivel federal, y la
disparidad en los criterios aplicados (normas CIF) para otorgar el certificado Unico de discapacidad.
Una caracteristica mds que se suma a las definitorias que “padecen” las personas con EPOF, ya que
detentan un 65% de su colectivo, alguna o multiples discapacidades.

El resultante es la vulneracion del acceso a derecho de éstas personas, a mds refiriéndose al Art. 25
de la Convencién Internacional de los Derechos de las Personas con Discapacidadsé?, que establece el
Derecho de las personas a acceder a la mejor oferta de salud en plaza. En ese sentido, para las
personas con EPOF se traducen en:

¢ Un diagndstico de precisién y la consecuente identidad diagndstica que ello implica

e Acceso a atencién de calidad

* Accesibilidad a los centros de salud

e Acceso a estudios diagndsticos especificos

e Acceso a prestaciones de fratamiento, nuevas tecnologias, habilitacién y rehabilitacion (y sus
apoyos necesarios)

e« Acceso a educacion (y sus apoyos necesarios)

e Acceso a frabajo (y sus apoyos necesarios)

* Acceso a vida social y deportiva y sus apoyos necesarios)

El universo de personas con discapacidad con problemas de salud a causa de enfermedades
poco frecuentes, requiere que se profundice la consideracién de los tratamientos (medicacién) como
los apoyos necesarios para el logro del pleno goce de la igualdad de hecho y derecho de las
personas con discapacidad y la plena efectividad de los principios y mandatos consagrados en la
Convenciodn Internacional de los derechos de las Personas con Discapacidad a todos los niveles.

En Argentina se adolece de una falta importante de estadisticas confiables. Sin embargo,
fratdndose de temas que pueden extenderse fuera del drea de la Ciudad de Buenos Aires, se toman
por vdlidos los porcentajes que registré el médulo especial de discapacidad disefiado por la Dra.
Liliana Pantano para la Encuesta Anual de Hogares (EAH)%8 del Gobierno de la Ciudad de Buenos
Aires, del ano 2011.

De los datos del Informe de resultados de dicha EAH se desprende que sélo el 18.9% de las
personas con dificultades de largo plazo acceden a su certificado de discapacidad, como también se
evidencia una invisibilidad en las politicas estatales respecto de personas con discapacidades
viscerales (cardiolégico, respiratorio, hepdtico, digestivo y renal /uroldgico), personas de baja talla,
personas con discapacidad sensorial leve, como la hipoacusia (86% de la discapacidad auditiva) y la
baja vision (92% de la discapacidad visual). Las personas con mds de una causa de discapacidad (el
38.2% del universo de discapacidad) se encuentran a menudo ante juntas de evaluacion de la
discapacidad que no saben dar cuenta de la realidad especifica de sus dificultades.
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Es menester que las EPOF sean abordadas por las instituciones vinculadas a discapacidad y
derechos como una tematica absolutamente especifica.

Buenas prdcticas de abordajes

. La plataforma Orphanet ofrece informacién sobre la limitacién de actividad/ restriccién de
participacion (consecuencias funcionales) descritas en las enfermedades raras o poco frecuentes,
utilizando el Tesauro del Funcionamiento de Orphanet, derivado y adaptado de la Clasificaciéon
Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud para la infancia y adolescencia
(CIF-IA, OMS 2007).

E Or’pl’](]net @ Ayuda Contacte connosotros ES

Portal de informacion de enfermedades raras y medicamentos huérfanos

Pagina principal >Enfermedades raras »>Discapacidad

Enfermedades

s Bisqueda de una enfermedad y sus consecuencias funcionales

Bisqueda

*
Blsqueda por signo ‘i ‘ @

Clasificaciones (*) Campo obligatorio

Genes

Enciclopedia para el
publico en general

© Enfermedad

) Namero de Orphanet

Enciclopedia para
profesionales

Guias de urgencias

Fuentes/ Ayuda

Prcedimlentos Orphanet ofrece informacién sobre la limitacién de actividad/restriccién de participacién (consecuencias
Ffuncinnales) descritas en lac enfermedades raras utilizandn el Tesaura del Funcionamientn de Ornhanet

Figura 15. Portal de Orphanet. Fuente: hitp://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Disability.php2Ing=ES

. Espaia, ha sido pionera en la elaboraciéon de Guias sobre la discapacidad y ciertas enfermedades
poco frecuentes. A continuacién se citan las guias en espafol:

Lectura recomendada:

. ANEXO Ill - “GUIA de ORIENTACIONES para la VALORACION de la DISCAPACIDAD en
ENFERMEDADES RARAS”. Comunidad de Madrid. Conserjeria de Asuntos Sociales, Direccion
General de Servicios Sociales.

o Link de accesos a ANEXO Il
https://www.dropbox.com/s/kxjalbg88w04wfym/ANEXO%20I11%20-
%20AutoresMagquetado%20Gu-a%20Valoraci-
n%20Discapacidad%20Enfermedades%20Raras.pdfedl=0

e ANEXO IV - “Guia para valoracion de la discapacidad en enfermedades raras”, 1.9 ediciéon
octubre de 2016. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades Direccidn General de
Pensiones, Valoracion y Programas de Inclusidn Servicio de Valoracion y Diagndstico. Regidon
de Murcia.

o Link de acceso a ANEXO IV:
https://www.dropbox.com/s/b0p1ujlg12mdé2k/ANEXO %201V %20-%20128888-
GUIA%20reducida%20PARA%20VALORACI%HC3%93N%20DE%20LA%20DISCAPACIDAD %2
OEN%20ENFERMEDADES%20RARAS.pdf2dI=0
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3.7.1. Situacidén de las EPOF en el marco del Art. 25 Derecho a la Salud de la Convencion
sobre los Derechos de las Personas con Discapacidad, Naciones Unidas.

“Informe sombra” realizado por las organizaciones de las sociedad civil basado en la gestion
del Estado sobre las Observaciones finales del informe inicial de Argentina, aprobadas por el Comité
en su octavo periodo de sesiones
(17 a 28 de septiembre de 2012), Comité sobre los Derechos de las Personas con Discapacidad NU.

Naciones Unidas. Derechos Humanos. Oficina del Alto Comisionado. Fuente
http://tbinternet.ohchr.org/_layouts/treatybodyexternal/Download.aspxgsymbolno=CRPD/C/ARG/CO/
1&Lang=Sp

Argentina.

1. El Comité examind el informe inicial de Argentina (CRPD/C/ARG/1) en sus sesiones 79.° y 80.9,
celebradas el 19 y 20 de septiembre de 2012, y aprobd, en su 91.° sesién, celebrada el 27 de
septiembre de 2012, las observaciones finales que figuran a continuacién.

La sociedad civil toma activa participacion en el seguimiento de los compromisos asumidos
por los Estados en lo referido a las observaciones y recomendaciones que el Alto Comisionado de
Naciones Unidas realizd en virtud del cumplimiento de la Convencidn sobre los Derechos de las
Personas con Discapacidad. En tal sentido, la Federacion Argentina de Enfermedades Poco
Frecuentes (FADEPOF) ha sido invitada a participar en el documento que las organizaciones de
pacientes se encuentran realizando bajo el nombre “Informe sombra”.

A continuacién se transcribe el texto sobre “EPOF y discapacidad, Art. 25 CDPC" presentado al COMITE
SOBRE LOS DERECHOS DE LAS PERSONAS CON DISCAPACIDAD - 18° PERIODO DE SESIONES /
EVALUACION SOBRE ARGENTINA - INFORME ALTERNATIVO. SITUACION DE LAS PERSONAS CON
DISCAPACIDAD EN ARGENTINA 2013/2017.

CDPC Articulo 25: Derecho a la salud CDPC.
Observacion final N°40 y 42
ODS 2020: Salud y Bienestar (3)

Los obstdculos que persisten en el sistema de salud de la Argentina, se acentuan frente a la
realidad de los derechos referidos a las personas con enfermedades poco frecuentes (EPOF) ya que
ésta categorizacion no estd reconocida por el sistema sanitario como tampoco estd contemplada en
los programas integrales de discapacidad.

En Argentina, se considera como "enfermedad poco frecuente (EPOF) o también
internacionalmente llamada “enfermedad rara (ER)” a aquellas enfermedades que afectan a 1 cada
2.000 personas.

Se tratan de enfermedades que afectan a un niUmero reducido de personas de forma aislada, pero en
su conjunto - segun lo establecido por la OMS- el 8 % de la poblacién mundial posee una de las entre
8.000 EPOF identificadas. Dado el avance del conocimiento, nuevas entidades se descubren casi a
diario, siendo que es dificil especificar el nUmero exacto de EPOF. En Argentina, se estima que 3.2
millones de personas conviven con una diagndstico de EPOF.

Las EPOF constituyen un grupo muy heterogéneo de entidades clinicas. La naturaleza de los
procesos patolégicos varia desde enfermedades que afectan a un Unico sistema orgdnico hasta
enfermedades que son multisistémicas. Las personas con EPOF tienen, entre sus muchas caracteristicas
definitorias, la de detentar un 65 % de sus miembros con alguna o multiples discapacidades.

La mayor problemdtica a la que se enfrentan las personas con discapacidad a causa de una
deficiencia ocasionada por una enfermedad poco frecuente es el escaso conocimiento
especializado por parte de los profesionales de la salud de las juntas evaluadoras a nivel federal, y la
disparidad en los criterios aplicados para otorgar el CUD. El resultante es la vulneracion del acceso a
derecho de éstas personas, a mads refiriéndose al Art. 25 que establece el Derecho de las personas a
acceder a la mejor oferta de salud en plaza. En ese sentido, para las personas con EPOF se traducen
en un diagndstico de precision y la consecuente identidad diagndstica que ello implica; la
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accesibilidad a los centros de salud y a los apoyos necesarios (tratamientos, habilitacion y
rehabilitacién).

El universo de personas con discapacidad con problemas de salud a causa de enfermedades
poco frecuentes, requiere que se profundice la consideraciéon de los tratamientos (medicacién) como
los apoyos necesarios para el logro del pleno goce de la igualdad de hecho y derecho de las
personas con discapacidad y la plena efectividad de los principios y mandatos consagrados en la
Convencion a todos los niveles.

En Argentina adolecemos de una falta importante de estadisticas confiables. Sin embargo,
fratdndose de temas que pueden extenderse fuera del drea de la CABA, se toman por vdlidos los
porcentajes que registré el mddulo especial de discapacidad disefado por la Dra. Liliana Pantano
para la encuesta anual de hogares del Gobierno de la Ciudad de Buenos Aires, del aio 2011. De éstos
datos se desprende que sélo el 18.9 % de la poblacién con dificultades de largo plazo accede a su
certificado de discapacidad.

La invisibilidad de determinadas formas de discapacidad hace que no se piensen politicas para las
viscerales (cardiolégico respiratorio hepdtico digestivo y renal /urolégico), ni para la baja talla. El
mismo estado de invisibilidad se detecta en relaciéon a las sensoriales leves, la hipoacusia (86% de la
discapacidad auditiva) y la baja visién (92% de la discapacidad visual).

Las personas con mds de una causa de discapacidad (el 38.2% del universo de discapacidad) se
encuentran a menudo ante juntas de certificacion que no saben dar cuenta de la realidad especifica
de sus dificultades.

Es menester que las EPOF sean abordadas por las instituciones vinculadas a discapacidad y
derechos como una temdtica absolutamente especifica.

Lectura recomendada:

*  ANEXO XXIV - Ver “Informe alternativo Argentina - 18 Periodo Sesiones CRPD ".
o Link de acceso a ANEXO XXIV:
https://www.dropbox.com/s/z711qzd4wwpv92r/ ANEXO%20XXIV%20-%202017%20-
%20Informe%20Alternativo%20Argentina%20-%2018%20Period0%20de%20Sesiones%20-
%20CRPD.pdf2dI=0

Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina | FADEPOF - Febrero 2018 - 100



Capitulo 3. Situacién de las Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina.

3.8. Educacién y EPOF

Durante el afo 2017, la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes ha sido invitada a
participar junto con otras organizaciones de la sociedad civil en un informe sobre “Inclusion escolary
discapacidad” que ha sido elevado al Ministerio de Educacién de la Nacién con el fin de servir de
instrumento para los establecimientos educativos que favorezca el mayor conocimiento y buenas
prdcticas sobre la materia.

3.8.1 Informe “La inclusién escolar desde las necesidades de los ninos y adolescentes con
enfermedades poco frecuentes en Argentina”

La inclusidn escolar desde las necesidades de los ninos y adolescentes con enfermedades poco
frecuentes en Argentina.
Una realidad mundial que impacta en los sistemas educativos locales.

Este informe tiene el interés de plasmar una perspectiva sobre la realidad de los ninos/as, adolescentes
y adultos que, por su condicién de salud —poco frecuente y/o crénica no fransmisible dificimente
prevenible-, requieren de intfervenciones que garanticen su derecho a la contfinuidad del proceso
educativo en todos sus niveles.

En este aspecto, FADEPOF tiene el objetivo de favorecer el acceso a la informacién sobre colectivos
minoritarios, con el propdsito de contribuir a la promocién y mejora de las condiciones educativas;
participar de los protocolos; brindar apoyos y atender las necesidades en los establecimientos
educativos con el fin de armonizar el proceso de inclusion del alumnado con enfermedades poco
frecuentes (EPOF). Al igual que sucede con las enfermedades crénicas no transmisibles dificiimente
prevenibles.

Dentro de la heterogeneidad del universo del alumnado, hay ciertas particularidades inherentes a las
enfermedades poco frecuentes que requieren del acercamiento de la comunidad educativa.
Conocer sobre dichas enfermedades y la determinaciéon de las necesidades de apoyo educativo.

Las enfermedades poco frecuentes —que involucran a mds de 8 mil entidades distintas (con gran
variedad de tipologias, sintomas, problemas y alteraciones)- no permiten establecer patrones
estandarizados de necesidades especificas de apoyo educativo para todos los alumnos. Aunque, bien
es cierto, que una caracteristica comUn entre los alumnos con éstas enfermedades, es el incremento
de ausentismo a raiz de hospitalizaciones repetidas, recaidas de la enfermedad, controles médicos o
como parte de la terapéutica indicada.

En cierta medida, los apoyos necesarios para las personas con EPOF no son del fodo desconocidos
para el dmbito educativo, ya que las realidades de los alumnos con enfermedades poco frecuentes,
en el 65%74 de los casos se vincula directamente con la discapacidad (fisica, visceral, psiquica y/o
multiples discapacidades).

La educacién inclusiva, en todos los casos requiere de politicas que contemplen el disefio de
estrategias multidisciplinarias. En el caso de las EPOF, a su vez, deberdn involucrar acciones de
articulacién y planificacion a largo plazo desde lo educativo, como también desde lo sanitario y lo
social.

La escuela, es uno de los dmbitos en los que el nino y/o adolescente transcurre un gran porcentaje del
dia, y donde se expone a prdcticas que no se dan en otros dmbitos. De este modo, el aula y un
docente informado toman un lugar protagdnico desde el rol de promotores de sospecha y/o alertas
de posibles detecciones tempranas de EPOF.

A nivel mundial, el abordaje de la educacién inclusiva estd orientado a un cambio de paradigma que
promueva actitudes positivas (o discriminacién positiva) que generen cambios reales desde las edades
mds tempranas y que involucran a todos los agentes que componen la comunidad educativa:
alumnos, padres, docentes, personal no docente y autoridades. Dicha articulacién, bajo el foco de las
enfermedades poco frecuentes, requiere de una coordinacién directa con los agentes sanitarios
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locales, las familias y las organizaciones de pacientes y/o familiares especializados, conjuntamente
con las autoridades de la cartera educativa nacional y local.

Desde FADEPOF se concibe una educacién inclusiva que consista en un aprendizaje y rendimiento
escolar de calidad y con exigencia, acorde a las capacidades de cada alumno, velando porque
sean respetados los derechos de una educacién de calidad para todo el alumnado.
Contempldndose el mismo como un proceso dindmico y a largo plazo.

Recomendaciones para la inclusién educativa de los ninos, adolescentes y adultos con enfermedades
poco frecuentes (EPOF).

Es importante que dentro de las estrategias de educacién inclusiva se contemplen:

1. Establecer formalmente procesos de evaluacion psicopedagdgica del alumno (cubriendo
aspectos de: interaccién del alumno/a con el medio escolar, familiar y social, aspectos
emocionales, conductuales, neuropsicoldgicos y pedagdgicos) realizado por profesionales idéneos,
para que las determinaciones de las necesidades especificas de apoyo vy la respuesta educativa
sean las adecuadas para el individuo.

2. Reconocer la existencia de unas minorias y garantizar su representaciéon dando lugar a que
sean escuchadas. Como puede ser el caso de alumnos con enfermedades poco frecuentes,
considerando su opinidn y perspectiva. Escuchar a éstos alumnos puede generar actitudes que
favorezcan el cambio y pongan en valor la importancia de su inclusion.

3.  Implementar una articulaciéon formal entre los profesionales docentes y no docentes, los
responsables de los recursos técnicos y sanitarios, la familia y las organizaciones de pacientes y/o
familiares, favoreciendo una verdadera integracion de todos los actores que conforman su
entorno.

4.  Las necesidades de los alumnos con EPOF podrdn no sdlo requerir del ajuste sobre la
accesibilidad universal (barreras arquitectdnicas) sino aquellas referidas a la atencién sanitaria,
protocolos de actuacion, dietas alimenticias y/o urgencias.

5. Disponer de mayores recursos destinados a la adecuacion de la enseianza e incorporacion
de informacién sobre éstas minorias en las curriculas de los profesorados, como asi la formacion
continua a los docentes y la promocioén del frabajo en equipo como estrategia superadora.

6. Trabajar estrechamente con el entorno cercano de los alumnos con EPOF, ya que éste no solo
podrd colaborar activamente en el proceso educativo como apoyo externo, sino que tendrd una
implicancia directa dado el impacto emocional que producen éstas realidades. En ocasiones el
proceso de asimilacion de la condicion de salud por parte del entorno no se condice con la del
alumno.

7. Las personas afectadas por enfermedades poco frecuentes son mds vulnerables en el plano
psicoldgico, social, cultural y econdmico muchas veces provocado por el retraso diagndstico o por
la escasez de conocimiento dentro de la comunidad en general, e incluso, entre la comunidad
médica. Dicha situaciéon tiene un impacto en el dmbito educativo.

Necesidades especificas de apoyo educativo en alumnos con enfermedades poco frecuentes (EPOF).

Si bien no se pueden generalizar las necesidades especificas de apoyo educativo de éstos alumnos,
ciertos aspectos si pueden ser caracterizados.

Necesidades:
e Vinculadas a accesibilidad universal edilicia (a causa de la pérdida de habilidades
psicomotoras)
e Dificultad en la ejecucion de habilidades bdsicas de la vida diaria
e Derivadas de una discapacidad sensorial y/o autonomia personal (visién, oido, piel, sistema
digestivo, entre otros)
* En ellenguaje oral y/o escrito, o refrasos en el desarrollo del lenguaje comprensivo
e Relacionadas con la construcciéon de la autoimagen y la autoestima
e Relacionadas con el desarrollo de las capacidades cognitivas

El rol de las organizaciones de pacientes y/o familiares puede ser muy importante en lo referido a la
informacion especifica destinada a comprender mejor las caracteristicas y apoyos educativos en

alumnos con EPOF, dado que muchas instituciones poseen material ad hoc destinado a la comunidad
educativa.
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Ejemplos:
* ElInino con fenilcetonuria (PKU) en la escuela (profesores y cuidadores)
https://www.guiametabolica.org/consejo/nino-fenilcetonuria-pku-escuela-profesores-cuidadores
e Guia para maestros sobre Enfermedad Inflamatoria Intestinal (Ell)
http://masvida.org.ar/2page_id=3312

Conclusiones

a) Cuando analizamos la inclusién educativa, es necesario hacerlo desde la perspectiva de las
distintas realidades que tienen lugar en las aulas y los centros educativos.

b) Enlas enfermedades poco frecuentes no se pueden establecer apoyos educativos
estandarizados, sino que se debe realizar un proceso de evaluaciéon del alumno para identificar
cudl deberd ser la estrategia a implementar.

c) Esimportante poder garantizar la continuidad del proceso de aprendizaje, a pesar de las
reiteradas ausencias escolares por motivos médicos.

d) Se deberdn plantear estrategias de articulacion educativo- sanitarias en los establecimientos
educativos de ninos con EPOF, para que las responsabilidades y obligaciones de los educadores
sean respetadas al mismo tiempo que lo sean las de los alumnos. En estos casos, la inclusion
educativa podrd darse en tanto los apoyos bajo los principios de ajustes razonables den respuesta
a la condicién de salud y/o discapacidad del alumnado con enfermedades poco frecuentes
dentro del establecimiento educativo.

e) La calidad humana y profesional de los diferentes agentes que interactian en el proceso
educativo, resulta un requisito fundamental.

f) Las responsabilidades de los profesionales educativos deben estar estipuladas formalmente,
para que el éxito de la inclusién de los alumnos con enfermedades poco frecuentes no quede
librado a la *voluntad” individual.

g) Cada establecimiento educativo posee sus propias realidades, contextos y ofros aspectos que
no pueden minimizarse ante una politica de inclusion educativa. Una posibilidad para establecer
ajustes razonables en cada uno de los centros educativos puede ser la de establecer espacios de
frabajo formal dedicados a “observar las necesidades” locales y frabajar sobre acciones ad hoc

que permitan alcanzar una inclusién real.

h) Toda estrategia de inclusidbn debe siempre considerar en primera persona la opinién del nino
y/o adolescente, respetando los tiempos que éste requiera para tomar decisiones, y su posterior
implementacion.

Sobre las enfermedades poco frecuentes (EPOF)

En Argentina, se considera como “enfermedad poco frecuente (EPOF), o también internacionalmente
llamada “enfermedad rara (ER)”, a aquellas enfermedades que afectan a 1 cada 2.000 personas.

Se tratan de enfermedades que afectan a un nUmero reducido de personas de forma aislada, pero en
su conjunto afectan al 8 % de la poblacidn mundial. La OMS ha identificado alrededor de 8.000 EPOF,
aunque a raiz del avance del conocimiento, nuevas entidades se descubren casi a diario, siendo que
es dificil especificar el nUmero exacto de EPOF.

En Argentina, se estima que 3.2 millones (NO se actualizaria xq es lo que figuraba en el inf)de personas
conviven con un diagndstico de EPOF.

Las EPOF constituyen un grupo muy heterogéneo de entidades clinicas. La naturaleza de los procesos
patoldgicos varia desde enfermedades que afectan a un Unico sistema orgdnico, hasta
enfermedades que son multisistémicas. En su mayoria son cronicas y complejas.

El 80 % de las enfermedades poco frecuentes posee un origen genético identificado, con implicacién
de uno o varios genes. Otras, son causadas por infecciones (bacterianas o viricas), alergias, o se deben
a causas degenerativas, proliferativas o teratégenas (productos quimicos, radiacién, etc.). Y en otras
aun se desconoce su causa.
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Los conocimientos sobre estas enfermedades son aun muy recientes y estén poco extendidos en el
propio sistema sanitario. Esta realidad anade mayores desafios, como ser la dificultad en la obtencién
de un diagndstico precoz (rdpido y certero) o la falta de tratamientos adecuados.

A pesar de su gran heterogeneidad, las EPOF presentan ciertos rasgos comunes y pueden

caracterizarse en:
e Demora diagndstica: recorrido por diferentes especialistas médicos, diagndsticos erréneos,

fratamientos innecesarios.

e El65% son graves o muy graves, cronicas, degenerativas y algunas con riesgo de vida.

e El75% se presenta durante la infancia, afectando a ninos, aunque también puede afectar a
adultos.

e Seles puede atribuir el 35% de las muertes antes del primer ano de vida, el 10% entre los 1y 5
anos y el 12% entre los 5y 15 anos.

e El 65% son discapacitantes: la calidad de vida de las personas con éstas enfermedades se ve
gravemente comprometida.

e Gran impacto emocional: el sufrimiento de las personas con enfermedades poco frecuentes y
sus familias se ve agravado por factores psicolégicos, desesperacién, angustia, la falta de

esperanza por ausencia del tratamiento.
e Los tratamientos, por lo general, se basan en controlar los sinfomas para mejorar la calidad y

esperanza de vida, pero no representan una cura.

Referencias

* MANUAL DE ATENCION AL ALUMNADO CON NECESIDADES ESPECIFICAS DE APOYO EDUCATIVO
POR PADECER ENFERMEDADES RARAS Y CRONICAS. Junta de Andalucia. Consejeria de
Educacion. Direccién General de Participacion e Innovacion Educativa. Espana.

¢ Lainnovacién escolar desde la perspectiva de personas con enfermedades raras en el Pais
Vasco: Historias de vida, prdcticas escolares, necesidades del sistema educativo y propuestas de
mejora para una escuela y sociedad inclusiva. Grupo de Investigacién INKLUNI. Dpto. de
Diddctica y Organizacién Escolar. Universidad Pais Vasco/ Euskal Herriko Unibersitatea UPV/EHU.

Espana.

e Protocolo para la acogida y atencién de los nifos/as con enfermedades raras o poco
frecuentes en los centros educativos de Extremadura. Direccién General de Salud Publica,
Servicio Extremeno de Salud, Consejeria de Salud y Politica Sociosanitaria, Gobierno de
Extremadura. Espana. Junio 2015.

Lectura recomendada:

e Ver ANEXO XXVIII - texto completo “2017 Educacién & EPOF - FADEPOF.pdf", FADEPOF, ano
2017.
o Link de acceso a ANEXO XXVIII:
https://www.dropbox.com/s/5y19g2bla8lika3i/ANEXO%20XXVI%20-
%202017%20Educaci%C3%B3n%20%26%20EPOF%20-%20FADEPOF.pdf2dI=0
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Las organizaciones de la sociedad civil juegan un papel importante debido a que se
“transforman” en expertos sobre una condicidn especifica —en este caso de salud-, ejerciendo un rol
multiple:

* Sujeto de contencidn a los pacientes y familiares, como también ser el “nexo o fuente” de
informacidn fiable sobre cada enfermedad poco frecuente en particular, y en ocasiones,
también en general.

* Defensor de los derechos del paciente en cuanto a calidad de atencién, acceso a
tratamiento, y a la informacion.

* Generador de propuestas para la implementacion de politicas publicas eficaces en cuanto a
las demandas socio-sanitarias del colectivo de afectados.

Los grandes desafios que la realidad mundial presenta, promovieron la necesidad de agruparse en
espacios comunes de frabajo, generando sinergia basada en el conocimiento individual de cada
organizacién de la sociedad civil, dando lugar a organizaciones de segundo grado —como la
Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes- persiguiendo un objetivo comun: Alzar la
voz de un niUmero mayor de personas bajo condiciones de salud similares, en este caso las EPOF.

Muchos otros ejemplos podrian citarse referidos a otras enfermedades de mds prevalencia (Ej.
SIDA/ VIH, Celiaquia, Diabetes, entre otras).

La Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF).

Es una Organizacion de la Sociedad Civil (OSC) sin fines de lucro, de segundo grado,
conformada vy liderada por la propia comunidad de pacientes y/o familiares de EPOF.

Surge como espacio de trabajo en Junio de 2011, siendo constituida formalmente bajo la
Resoluciéon de la Inspeccién General de Justicia N° 1360 del 27 de Diciembre de 2013. Ha ejercido de
modo democrdtico el tercer cambio de mandato de autoridad de la Mesa Directiva Nacional.

En la actualidad, cuenta con la participacion de 63 miembros entre organizaciones y grupos
de pacientes y/o familiares de diversas enfermedades poco Frecuentes (EPOF). Trabaja a nivel
nacional, en alianzas regionales y mundiales, representando y apoyando a las comunidades de
personas —y entorno familiar y social.

FADEPOF es miembro fundador de la Alianza Iberoamericana de Enfermedades Raras (ALIBER)
y la Red Hermanos Aliados con Enfermedades Raras en Latinoamérica (HACER.LA). Se ha unido
oficialmente como miembro pleno a la Alianza Internacional de Organizaciones de Pacientes (IAPO)
como también a la Red Rare Diseases Internacional (RDI). Posee lazos estrechos con EURORDIS, Rare
Commons, Rare Connect y Orphanet, entre otros.
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Relaciones institucionales Nacionales
* Relacionamiento sobre consultas de miembros + asesoramiento + acompanamiento
e Respuestas a terceros que se comunican con la federacién
e Respuestas sobre consultas varias (patologias, organizaciones, entidades, otros)
e Relacionamiento con dmbito gubernamental (Poder Legislativo, Ejecutivo, DPN, otros)
e Relacionamiento con otras dreas de gobierno: Incluir Salud, ANMAT, SNR, SSSalud, PAMI,
Cancilleria, MINCYT, CONADIS, Dir. Relaciones con la Sociedad Civil MINSAL, Dir. de Relaciones
con la Sociedad Civil de Presidencia de la Nacién, MINSAL GCBA + Chaco + Corrientes + Misiones
+ Formosa, RED APTA, Salud Investiga (Comité Etica Nacional), RENIS
* Relacionamiento con asesoramiento legal sobre consultas
e Relacionamiento con entidades académicas y cientificas (AMA, ISALUD, UBA, UCA, SAP, Asoc.
Argentina de Genética, otras)
¢ Disertaciones en congresos/ jornadas de EPOF (invitaciones)
e Relacionamiento con cdmaras (CAEME, CAQIC, otras)

Relaciones institucionales Internacionales
* ALIBER
e RDI- propuesta de creacién de comision LATAM para Naciones Unidas (CONGO)
e Eurordis
e Orphanet (listado LATAM de EPOF)
e |APO

Proyectos en curso

Reclamos sobre incumplimientos en Prog. Incluir Salud Nacién

Reclamos sobre incumplimientos en DADSE Min. Desarrollo Social

Pedido de Audiencia a nuevas autoridades MINSAL (secretario + Dir. Salud Comunitaria)

. Informe sombra sobre Gestion 2016 de Programa Nacional EPOF + propuesta de Plan Nacionall
e EPOF

Registro Nacional de EPOF en coordinacién con APORTES + SAP + ROHA + MARVAL + RED HAT
Mapa Nacional de Recursos Especializados en EPOF con APORTES + RED HAT

CRM con APORTES + RED HAT

Cartas compromiso con Min. de Salud provinciales (Registro + Mapa)

Informe Final 2016 de Encuesta Descriptiva 2016 FADEPOF. Infografia.

Notas de pedido de adhesidn provinciales a Ley EPOF

Proyecto Piloto WATSON con MINCYT + ANLIS + IBM

12. Identificacion de herramienta de financiacién segin convenio MINCYT & FADEPOF para las
EPOF (potencial de PICT-O FADEPOF u otras)

13. Pedido de inclusidén en proyecto de Ley de Mecenazgo item de investigacién

14. Participacién en proyecto de ley ETS

15. Inclusion de medicamentos para EPOF en CUS 6 credencial para EPOF similar a trasplantados
16. PMO tanto para Ob. Soc. Nacionales como Provinciales (COSSPRA) + incorporacién segin
Guias Clinicas de manejo y tratamiento internacionales

17. “"Nacionalizaciéon de las Guias Clinicas de Manejo y tratamiento de EPOF”

18. Posicionamiento sobre proyecto de Ley de derogacién de Ley de Discapacidad 22.431

19. Evento de informe de Proyecto Stargardt LELOIR + MINCYT + GARRAHAN + STARGARDT

20. Difusién EPOF en web SAP mediante Grupo de Trabajo EPOF

21. Intervencion en HCDN sobre proyecto de modificacion de Ley por prescripcion nombre
genérico.

22. Intervencién en HCSN sobre Informe de gestién del Prog. Nacional de EPOF

23. Presentaciones como miembro del Observatorio ANMAT (4 normativas, especialmente ex Uso
Compasivo)

24. BUsqueda de sede FADEPOF

25. Incorporacién de personal drea administrativa

26. Presentacion de apartado de "Discapacidad & EPOF” en Informe sombra Pais para Naciones
Unidas.

27. Fortalecimiento interno a miembros. Encuesta, andlisis y propuesta de planificacion de
capacitaciones 2017 + identificacion de capacitaciones de terceros sobre temas identificados
como necesidades.

VRN O MO~
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28. Identificacion de herramienta de webinario

29. Encuesta sobre investigacién en EPOF a publico general.

30. Manual sobre “investigacion y EPOF”

31. Encuesta sobre Farmacovigilancia y EPOF a publico general

32. Manual sobre “Farmacovigilancia y EPOF”. (FADEPOF efector periférico de ANMAT)

33. Proyecto de asesoramiento institucional a FADEPOF (con el objetivo de actuar judicialmente
ante los diversos incumplimientos del Estado)

34. Renovacidn de sitio web fadepof.org.ar (identificacién de proveedor o colaborador)

35. Calendarizacion de fechas Mundiales de EPOF para planificacion de comunicaciones
(miembros + fechas importantes)

36. Proceso de actudlizacion de datos miembros (encuesta abierta)

37. Propuesta de Reglamento interno FADEPOF

38. Pedido de actualizacion de curriculas en carreras de salud. Articulacién entre Salud y
Educacion.

39. ANMAT y RENIS informacion disponible sobre estudios cinicos aprobados en Argentina (con Info
idioma paciente)

40. Continuar con las declaraciones de interés de miembros FADEPOF por la legislatura Portefia
41. Conformacién de SIO (sistema de informacién y orientacién) sobre EPOF.

42. Consolidacién de listado de EPOF LATAM

Lectura recomendada:

e Ver ANEXO XXV - texto completo “GESTIONES de FADEPOF_cierre_2017.pdf".
o Link de acceso a ANEXO XXV:
https://www.dropbox.com/s/dhw3ksygtk3gbux/ANEXO%20XXV %20-
%20Gestiones%20de%20FADEPOF_cierre_2017%20.pdfedI=0
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Gabriela Escati Pefialoza * Luciana Escati Pefialoza
Agradecimientos a Dra. Clarisa Marchetti y Dra. Natalia Fernandez Fruttero

Resumen

A partir del ano 2011, Argentina cuenta con la Ley Nacional N° 26.689¢? de “Cuidado integral de la
salud de las personas con enfermedades poco frecuentes”, que define que las enfermedades poco
frecuentes (EPOF) son aquellas patologias cuya prevalencia en la poblacion es igual o inferior a una
entre dos mil habitantes (1:2000).

La OMS ha determinado que mundialmente existen 8.000 enfermedades poco frecuentes
identificadas, que afectan aproximadamente al 8% de la poblacién mundial.

Argentina hasta la actualidad, no cuenta con datos epidemioldgicos que determinen la cantidad de
enfermedades poco frecuentes descriptas en el territorio nacional (listado de EPOF) ni datos sobre
incidencia por cada una de las entidades (registro de pacientes). Bajo esta realidad, Argentina debe
extrapolar los datos internacionales, estimando el nUmero de personas con EPOF en aproximadamente
3.2 millones de Argentinos.

El presente frabajo tiene como finalidad materializar la participacién activa y cooperacion de la
sociedad civil en la formulacién de politicas, estrategias y acciones vinculadas a la problemdtica de
las EPOF, promoviendo un primer andlisis descriptivo en Argentina, siendo que es necesaria la
realizacién periddica de estudios epidemioldgicos que den cuenta de la prevalencia de las EPOF a
nivel jurisdiccional y nacional por parte de la autoridad de aplicacion, en estrecha articulacién con las
organizaciones de pacientes.

El andlisis sobre el estado de situacidon de la poblacion de pacientes con EPOF puede contribuir a
mejorar el acceso al diagndstico precoz, tratamiento y asistencia socio- sanitaria de calidad de todas
aqguellas personas cuya situacién de salud requiere una especial concentracién de recursos vy
conocimientos especializados, e informacidon que les permita acceder a una adecuada calidad de
vida. Asi mismo, se hard posible idear estrategias vinculadas a la formalizacién y desarrollo continuo de
redes integrales de referencia de Unidades de Atencidn de EPOF, debido al cardcter poco comuin de
dichas patologias, su distribucion demogrdfica y el cardcter federal de la salud en Argentina (lo que
resulta que en cada jurisdiccidon el nUmero de pacientes y los conocimientos especializados sean
limitados).

FADEPOF puso a disposicién desde comienzos de 2016 una encuesta en formato electréonico y de
acceso libre via internet a través del link: http://www.pocofrecuentes.org.ar/encuesta/ con el objetivo
de recabar informacién sobre el estado de situacién de la poblacidén con EPOF en Argentina. Con los
datos registrados entre el 28 febrero y el 31 de diciembre del 2016, se realizd un estudio de tipo
descriptivo. Se analizd la informacion brindada a partir de las respuestas de 800 voluntarios pacientes/
familiares/ allegados, los cuales disponian de diagndstico certero, presuntivo o sin diagndstico de una
EPOF. Se registraron un total de 306 entidades.

Se obtuvo registros de personas residentes en todas las provincias de Argentina, con mayor nUmero en
provincia de Buenos Aires y CABA, siendo también importante el nUmero de casos en las provincias de
Cérdoba y Santa Fe. La mayoria de los pacientes con EPOF reciben atencidén médica en su provincia
de residencia. En el caso de atenderse en otras provincias, es CABA quien mds pacientes no residentes
recibe. Las patologias mds frecuentes que se registraron fueron, en primer lugar LES con el 8.12%,
seguido de Ol con el 5.12%. La mayoria de los pacientes recibe su diagndstico antes de los cinco anos
de haber experimentado el primer sinfoma de la EPOF, el 38.5% dentro del primer afo y el 39.6% entre
el segundo y quinto afo. El tipo de cobertura médica mds frecuente que ha sido detectado fue el
sistema de Obra Social. Sélo el 36% de los pacientes con EPOF cuentan con el correspondiente
Certificado Unico de Discapacidad. Los problemas mds frecuentes con los que se enfrentan los
pacientes con EPOF resultaron ser: i) la localizacion de un especialista, i) el acceso al fratamiento v iii)
la localizacién de un centro de atencidén médica.
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Intfroduccién

Una “enfermedad poco frecuente (EPOF)” o también internacionalmente llamada “enfermedad rara
(ER)" es aquella que afecta a un nUmero reducido de personas en una poblacién determinada.

A nivel internacional no hay un consenso sobre la prevalencia que se utiliza para definir lo “poco
frecuente”, sino que cada pais establece su propia definicidbn en cuanto a prevalencia mediante el
marco legal sancionado. Por lo tanto, no existe una definicidén universalmente.

En Estados Unidos, segun la "Ley de las enfermedades raras del 2002"7° (Orphan Drug Act) se define
qgue una enfermedad es considerada ‘“rara o poco frecuente” especificamente de acuerdo a la
prevalencia, sefalando que es "cualquier enfermedad o afeccidon que afecte a menos de 200 mil
personas en el territorio (1:1.500)". La misma prevalencia fue la que se establecié para la "Ley de
medicamentos huérfanos de 1983", una ley federal publicada para fomentar la investigacion de las
enfermedades raras y sus posibles curas.

En Japdn, la definicion legal de "enfermedad rara o poco frecuente" es aquella que afecta a menos
de 50.000 personas o a una de cada 2.500 personas (1:2.500).

Segun la definicion de la Unién Europea (UE)7!, enfermedades raras, minoritarias, huérfanas o
enfermedades poco frecuentes son aquellas enfermedades con peligro de muerte o de invalidez
crénica que tienen una prevalencia menor de 5 casos por cada 10.000 habitantes. Esta definicién fue
la adoptada por el «Programa de Accidn Comunitaria sobre Enfermedades Raras 1999-2003» y es
utilizada también por la Agencia Europea de Medicamentos (EMA) para la declaracién de
medicamentos huérfanos, asi como por la gran mayoria de sus Estados Miembros.

Argentina, en el afo 2011, sanciond la Ley Nac. N° 26.689! “Cuidado integral de la salud de las
personas con enfermedades poco frecuentes” —-reglamentada mediante el Decreto 794/2015. La ley
define en su Art. 2 que se consideran EPOF a aquellas patologias cuya prevalencia en la poblacion es
igual o inferior a una en dos mil personas (1:2.000), referida a la situacién epidemiolégica nacional.

En ciertas ocasiones se dan confusiones conceptuales entre prevalencia e incidencia. La prevalencia
es el nUmero de personas viviendo con una enfermedad en un momento dado. Mientras que la
incidencia es el nUmero de nuevos diagndsticos de una enfermedad en un afo determinado.

La prevalencia es el pardmetro que se utiliza como criterio en la definicidon de las enfermedades poco
frecuentes.

Dado el avance del conocimiento, nuevas entidades se descubren casi a diario, siendo que es dificil
especificar el niUmero exacto de EPOF. En la actualidad, se estima que entre 6.000 y 8.000
enfermedades poco frecuentes se han descrito en el mundo, segun la Organizacidon Mundial de la
Salud.

A pesar de tratarse de enfermedades poco frecuentes de forma aislada, en su conjunto representan
un importante nUmero de personas ya que afectan al 8% de la poblacion mundial: 560 millones de
personas.

¢ 29 millones de personas en la Unién Europea’?

¢ 30 millones de norteamericanos’?

* 42 millones en Iberoamérica

* 3,2 millones de personas en Argentina

La regla por excelencia para abordar una real dimension de las enfermedades poco frecuentes, debe
ser la diversidad, ya que es una caracteristica intrinseca de éstas, tanto de la propia naturaleza
etioldgica de cada patologia como en la distribucidén demogrdfica de las personas afectadas y los
profesionales de la salud especializados.

A pesar de constituir un grupo muy heterogéneo de entidades clinicas, las enfermedades poco

frecuentes comparten ciertas caracteristicas comunes:
e Ensu mayoria, son enfermedades hereditarias que habitualmente se inician en edades
tempranas de la vida (edad pedidtrica). Otras en la edad adulta.
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¢ Tienen cardcter crénico, en muchas progresivo, graves, con unad elevada morbi-mortalidad y
alto grado de discapacidad.

e Presentan gran complejidad etioldgica, diagndstica y prondstica.

*  Requieren un manejo y seguimiento multidisciplinario.

La naturaleza de los procesos patoldgicos varia desde enfermedades que afectan a un Unico sistema
orgdnico hasta enfermedades que son multisistémicas.

La heterogeneidad de estas enfermedades se manifiesta en distintos perfiles de su historia natural, lo
cual condiciona la actuacién clinica y preventiva de los servicios de salud. Estos perfiles hacen
referencia a las causas de la enfermedad (etiologia), edad de aparicién y desarrollo temporal de la
enfermedad (cronobiologia), expresién clinica (semiologia y fisiopatologia) y grado de afectacion
(gravedad y prondstico).

Evidentemente los perfiles de la historia natural son muy diversos y varian de una enfermedad a ofra,
de un enfermo a ofro, e incluso, dentro de una misma familias3.

Se estima que el 80% de las EPOF son genéticas. El avance del conocimiento cientifico,
especificamente el referido al genoma humano, y el riesgo de recurrencia requieren que ciertos
pacientes y familias tengan acceso a servicios de diagndstico genético y de consejo genético.

A su vez, las caracteristicas comunes de las personas afectadas genera la necesidad de establecer la
temdatica como un colectivo social que presenta:

¢ Dificultad para el acceso a un diagndstico precoz,

¢ Falta de atencién multidisciplinar,

e Escasez de informacion y de apoyo en el momento del diagndstico,

* Dificultad en el acceso a tratamientos integrales,

e Acarrean un alto grado de dependencia y de carga social, sanitaria y econdmica,

* Dificultades en la vida educativa y/o laboral.

Las personas que conviven con una EPOF requieren de una atencidn biopsicosocial, que contemple
tanto la asistencia clinica especializada -en atencién primaria y/o de alta complejidad que estén
habituados al manejo de los problemas clinicos especificos- como de servicios sociales y apoyo
psicoldgico destinado al propio paciente como a su grupo familiar, bajo una Atencién Integral y
coordinada.

La discapacidad -y en algunos casos la invalidez- fisica, visceral o psiquica se presenta en el 65% de las
personas con una EPOF74 requiriendo del disefio de politicas especificas (sanitarias, sociales, escolares y
laborales) y de acciones planificadas a largo plazo.

Las opciones terapéuticas son, en general, escasas y poco eficaces para éstas patologias, como asi el
desarrollo de nuevas terapias y fdrmacos ya que requieren grandes esfuerzos que hagan atractiva la
investigaciéon y desarrollo de medicamentos.

La investigacion sobre las EPOF sin embargo, seria de gran interés, ya que puede servir de modelo para
las enfermedades mds comunes y ayudar a desarrollar f&drmacos eficaces a mayor escala.

Para afrontar el reto de la investigacién, es necesario que los especialistas puedan intercambiar la
experiencia multidisciplinar y mejores prdcticas, y promover un mayor nimero de pacientes
involucrados en la investigacion. También es preciso fortalecer los vinculos entfre la academia vy la
industria con el fin de lograr resultados positivos en virtud de nuevas herramientas de diagndstico y
terapéutica.

En este sentido, surge la definicion de “medicamentos o drogas huérfanas”, que son aquellos que
sirven para diagnosticar, prevenir o tratar especificamente una enfermedad que es potencialmente
mortal o crénica debilitante y que su prevalencia en la Unidn Europea no debe ser mds de 5 de cada
10.000 personas, segun define la Agencia Europea de Medicamentos (EMA)75.

La implementacién de estudios clinicos o de desarrollo de medicamentos huérfanos, e incluso, la
investigacion en general de las EPOF presentan grandes desafios:
e Obstdaculos cientificos:

o la obtencién de evidencia suficiente sobre la efectividad y la seguridad de los farmacos
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o escaso nuUmero de pacientes identificados por cada patologia, y reclutamiento de
pacientes con diagndstico correcto y en nimero adecuado, lo que resulta dificultoso validar
cientificamente los resultados del trabajo de investigacion, impidiendo la publicacién de
articulos que podrian atraer la atencidn y el interés de la comunidad cientifica.

o disponibilidad e interés por parte de investigadores clinicos,

e Barreras financieras:

o lineas de financiacién por parte de las agencias nacionales pUblicas que habitualmente
no son lo suficientemente proactivas en el apoyo a la investigacién debido a la falta de
experiencia de las comisiones para la evaluacién de los proyectos y el limitado nimero
de publicaciones cientificas por parte de los investigadores locales para solicitar la
financiacioén.

Dadas las caracteristicas propias que presentan las EPOF, cobra importancia la informacién generada
por el estudio ya que impulsa una primera descripcion de la realidad Argentina, conocer su extensiéon
en la poblacién, y disponer de datos que permitan comenzar a dimensionar la carga poblacional que
suponen en su conjunto y para cada una de las EPOF en su individualidad. Todo ello, con las
aspiraciones de generar futuras lineas estratégicas factibles a implementarse en el contexto del
Programa Nacional de EPOF -creado por el Decreto Reglamentario 794/2015, bajo la competencia del
Ministerio de Salud de la Nacidn en articulacién con las 24 jurisdicciones provinciales- y que consideren
las prioritarias en cuanto a:

i) informacién sobre EPOF y recursos disponibles;

i) listado de EPOF nacional,

iiii) registros de personas afectadas por patologias,

iv)  prevencién y deteccion precoz,

v) acceso a tratamientos, terapias y estudios diagnésticos,

vi)  atencidn socio-sanitaria de calidad, integrada y articulada
vii) investigacion,

viii) y formacién/ capacitacion continua.

Dada la multidisciplinariedad que demanda la atencién socio-sanitaria de las EPOF, bajo los principios
de Cobertura Universal, en el mundo se han generado alianzas asociativas entre organizaciones sin
fines de lucro -destinadas a alzar la voz de las personas afectadas y la defensa de sus derechos-, y los
Estados con el fin de impulsar el reconocimiento de una nueva “categoria emergente” que requiere
de una readecuacion del modelo de atencién de la salud establecidas mediante politicas pUblicas.

Las buenas prdcticas y avances en los modelos implementados por los paises pioneros en la temdtica
de las EPOF, han dado lugar a un movimiento colaborativo nacionales e internacionales, que incluso
alcanzan a Naciones Unidas mediante la reciente creacién del Comité de ONGs de Enfermedades
Poco Frecuentes que funciona en el marco de la Conferencia de ONG en Relacion Consultiva’é
(CONGO) con Naciones Unidas, como comité permanente del Consejo Econdmico y Social
(ECOSOC).

Orphanet’’ fue creada en 1997 por expertos en enfermedades raras y la abogada Ségoléene Aymé,
con el objetivo de establecer una base de datos de acceso gratuito sobre enfermedades raras y
medicamentos “huérfanos”. En 2000, Orphanet cred un portal de informacién y pasé a coordinar el
Grupo Consultivo Temdtico sobre Enfermedades Raras de la Organizacion Mundial de la Salud, a
cargo de la revisiéon de la Clasificacion Internacional de Enfermedades.

Por su parte, EURORDIS’® es una alianza no gubernamental que representa a 561 organizaciones de
pacientes con enfermedades raras en 51 paises de Europa, siendo asi la voz de 30 millones de
personas. Busca mejorar la calidad de vida de las persona con enfermedades raras en Europa y
reducir el impacto de éstas enfermedades en la vida de los pacientes y sus familias, mediante la
investigacion, el desarrollo de medicamentos, la proteccién, los grupos de apoyo y la concienciacién.

En 1983 fue fundada en Estados Unidos la Organizacién Nacional para los Desérdenes Raros (NORD)>
por parte de Abbey Meyers, en colaboracién con individuos con enfermedades raras que eran lideres
de grupos de apoyo vy sus familiares. Esta organizacién busca apoyar a las personas con enfermedades
raras mediante la educacidn, la proteccién y la investigacién.

En Espana existe la Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER)”?, compuesta por mds de 200
asociaciones, y que aboga por el mayor bienestar posibles para los pacientes con enfermedades
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raras.

En Argentina, la Federaciéon Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF)8 es una
Organizacién de la Sociedad Civil (OSC) sin fines de lucro, conformada vy liderada por la propia
comunidad de pacientes y/o familiares.

Surge como espacio de trabajo en Junio de 2011 y fue constituida formalmente en Diciembre de 2013.
En la actualidad, cuenta con la participacidn de 61 miembros entfre organizaciones y grupos de
pacientes y/o familiares de diversas enfermedades poco Frecuentes (EPOF). Trabaja a nivel nacional,
en alianzas regionales y mundiales, representando y apoyando a las comunidades de personas y su
grupo familiar y social.

FADEPOF es miembro fundador de la Alianza lberoamericana de Enfermedades Raras (ALIBER) y la Red
Hermanos Aliados con Enfermedades Raras en Latinoamérica (HACER.LA). Se ha unido oficialmente
como miembro pleno a la Alianza Internacional de Organizaciones de Pacientes (IAPO) y a la Red
Rare Diseases Internacional (RDI). Posee lazos estrechos con EURORDIS, Rare Commons y Rare
Connect, entre otros.

FADEPOF es miembro del Consejo Consultivo Honorario dependiente del Programa Nacional de
Enfermedades Poco Frecuentes del Ministerio de Salud de la Nacién.

Objetivos

El objetivo general de este estudio es dimensionar la situaciéon de las Enfermedades Poco Frecuentes
en Argentina. Pretende caracterizar las EPOF, la poblacidén de pacientes, y las necesidades socio-
sanitarias vinculadas, obteniéndose como resultado informacion descriptiva en términos generales
sobre cudles son las EPOF diagnosticadas en nuestro pais, su distribucidon demogrdfica, y las
caracteristicas mds relevantes referidas a la “travesia diagndstica”.

Materiales y métodos

En el presente informe se realiza un andlisis estadistico descriptivo que contempla informacidén sobre el
ambiente, circunstancias, condiciones y situacién socio-sanitaria en la que se encuentran las personas
con EPOF en Argentina. Los datos fueron colectados a partir de una encuesta ofrecida y coordinada
por la Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes, bajo la modalidad de respuestas
abiertas y cerradas, en formato electronico y de acceso libre via internet a través del link
(http://www.pocofrecuentes.org.ar/encuesta/

El periodo analizado corresponde a los registros de la encuesta realizados entre febrero 2016 a
diciembre 2016. Las variables de interés sobre las que se trabajé fueron:
- del paciente: sexo, edad, tipo de diagndstico, lugar de residencia, lugares de consulta,
tipo de cobertura, problemas asociados a la patologia, Certificado Unico de Discapacidad
(CuD).
- de las patologias: inicio de sintomas, fecha de diagnéstico, tiempo entre primer sintomay
diagndstico, lugar de diagnédstico, lugar de atencién.

Se utilizaron como indicadores, valores promedios, mdximos y minimos, de porcentajes. Se realizaron
grdficos tipo diagrama de barras, tortas e histogramas. Para varias de las variables se realizaron andlisis
cruzados entre pares de ellas.

Los andlisis realizados fueron desarrollados mediante el uso del programa estadistico R Program?! (R
Core Team, 2015) a través del uso de diferentes funciones que en él se encuentran disponibles.

Resultados

La encuesta fue respondida por 800 personas entre las que se encontraban pacientes, familiares/
allegados y otros, siendo estos Ultimos un grupo muy reducido representando menos del 1% (Fig. 1).

Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina | FADEPOF - Febrero 2018 -113



Familiar/Allegado
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0.62%

Paciente
55.87%

Figura 1. Rol desempenado personas que respondieron la encuesta en relacion a su vinculo con la/s patologia/s.

Del total de los pacientes, aproximadamente el 70% son mujeres, con una edad promedio de
34 anos, y una edades minimas y mdximas registradas de 1 mes y 80 afos; en el caso de los varones
éstos constituyen el 30% de los pacientes, con una edad media de 21 anos, y edades minimas y
mdximas de 1/2 mes y 78 anos. Para los pacientes varones, la mayor cantidad de casos se registraron
para la primer clase de edad, entre 0-10 anos, con aproximadamente el 41% de los casos; luego el
nUumero de casos disminuye a medida que se incrementa la edad (Fig. 2a). La distribucién de edades
de las pacientes mujeres difiere de la distribucion de edades respecto de los pacientes varones, la
clase de edad mds abundante corresponde a edades intermedias de 30-40 aios representando
aproximadamente el 25% de los casos (Fig. 2b). En esta Ultima distribucién las abundancias disminuyen
en forma pareja hacia ambos lados de la clase predominante; se destaca la abundancia de la primer
clase de edad representando el 16% de los casos (Fig. 2b).
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Figura 2. Distribuciéon de edades por género para el total de casos registrados. a. Pacientes varones. b. Pacientes
mujeres.

Aproximadamente el 89% de los pacientes que respondieron la encuesta poseen un
diagndstico certero de su patologia. Sélo el 10% posee un diagndstico presuntivo, y un escaso 1% adn
no ha sido diagnosticado (Fig. 3)
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Figura 3. Porcentaje de pacientes con distintas condiciones de diagndstico: certero, presuntivo, o sin diagndstico.

Como resultado de la encuesta, se registré un total de 306 patologias diferentes (ver Anexo,
Tabla 1). Entre ellas, el Lupus Eritematoso Sistémetico fue la patologia mds frecuente afectando all
8.12% de los pacientes, Osteogénesis Imperfecta se presentd en el 5.12% de los casos, luego Sindrome
de Tourette con el 3.12%, seguido de Colitis Ulcerosa y el Sindrome de Marfdn con el 2.37%, (ver Anexo,
Tabla 1). Estas siete patologias constituyen el 21.1% de los casos.

Para los pacientes con edades entre 0 y 10 anos, la EPOF con mayor registro fue la
Osteogénesis Imperfecta con aproximadamente el 8.9% de los casos, seguida de Sindrome de Tourette
con el 4.71% y el Sindrome de Marfdn con el 4.18% (Fig. 4, panel superior izquierda). Entre las edades de
10 y 20 afos, la patologia mdés frecuente fue el Sindrome de Tourette con el 10.75%, seguida por los
Sindromes de Marfdn con el 5.88% y la Enfermedad de Stardgart con el 5.38% (Fig. 4, panel superior
derecha). La patologia Lupus Eritematoso Sistémico fue la que se encontré en mayor nUmero para las
clases de edad subsiguientes: 20-30, 30-40, 40-50 y 50-60 anos (Fig. 4, paneles medio e inferior izquierdo
y derecho). Colitis Ulcerosa y Osteogénesis Imperfecta fueron las patologias que siguieron en cuanto a
numero de pacientes para las mismas clases de edad (Fig. 4, paneles medio e inferior izquierdo vy
derecho).
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Sindrome de West 3.14%

Sindrome de Noonan 3.14% Enf. de Stardgart
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Sindrome de Marfan
6.45%

Sindrome de Marfén 4.18%

Osteogenesis Imperfectal Sindrome de Tourette 4.71% Sindrome de Tourett
8.90% 10.75%

Otras
65.31%

Otras
71.60%

Malformacién de A. Chiari

Sindrome de Marfan 3.06 2 06%
Osteogenesis Imperfecta Ostéogenesis Imperfecta
3.06% 3.55%
Colitis Ulcerosa Colitis Ulcerosa
592%

7.14%

- . Lupus Eritematoso Sistémico
Lupus Eritematoso Sistémico 15.98%

21.43%

Otras

Ofras 76.99%

81.20%

Sindrome de E. Danlc Retinosis Pigmentaria

3.76% 4.42%
Osteogenesis Imperfect Fibromailgia
6.77% 6.19%

Lupus Eritematoso Sistémico . o
Lupus Eritematoso Sistémico

12.39%

7.52%

Figura 4. Porcentajes de EPOF registradas segun clases de edad. Paneles: superior izquierdo, 0-10 aios; superior
derecho, 10-20 anos; medio izquierdo, 20-30 anos; medio derecho, 30-40 afnos; inferior izquierdo, 40-50 anos; inferior
derecho, 50-60 anos.

Se registraron pacientes con EPOF en todas las provincias de Argentina (Fig. 5). La mayoria de
los pacientes considerados por este trabajo residen en la provincia de Buenos Aires y en Ciudad
Auténoma de Buenos Aires, constituyendo entre ambas mds del 50% de los casos (aprox. 38% y 17%
respectivamente, Fig. 6 y Tabla 2). Las provincias de Cérdoba y Santa Fé registran abundancias
considerables de pacientes con EPOF, 10y 7% respectivamente (Fig. 6, Tabla 2).
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Figura 5. Distribucidn proporcional de pacientes con EPOF en provincias Argentinas. Proporcion: n°®
total de pacientes por provincia respecto del n° de pacientes de la provincia con mayor incidencia.
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Figura 6. Distribucion del nUmero de pacientes registrados por provincia Argentina y en el Exterior.
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La atencidon médica de los pacientes con EPOF ocurre en mayor medida en CABA vy la
provincia de Buenos Aires, con mds del 63% de los casos; a éstas le siguen las provincias de Cérdoba y
Santa Fé con el 9 y 6.5% (Fig. 7, Tabla 2). El nUmero de pacientes que se registran como atendidos en
las distintas provincias no es coincidente con el nUmero de pacientes que residen en las mismas (Fig. 6
y 7, Tabla 2). El 69.5% de los pacientes se atienden dentro de la provincia en la que residen, mientras
que, aproximadamente, el 30.% lo hace en otra provincia (Tabla 2). En cuanto a las patologias
asociadas a esta condicion, del total de patologias registradas, aproximadamente el 76% se tratan en
la provincia de residencia de los pacientes, y el 23% de estas corresponden a Lupus Eritematoso
Sistémico (Tabla 1). Por otro lado, aproximadamente el 45% de las patologias presentaron registros de
consultas en provincias diferentes a las de residencia; entre ellas, Lupus Eritematoso Sistémico y
Osteogénesis Imperfecta fueron las patologias con mayor nimero de casos (10% y 9% cada una)
(Tabla 1).
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Figura 7. Distribucién del nUmero de pacientes atendidos por provincia Argentina. Se incluyen también los casos de
del Exterior.

Aquellos pacientes que reciben atencidn médica en la provincia donde residen, son en el
29.68% de los casos de la provincia de Buenos Aires, en el 23.38% de CABA, de Cérdobaen el 12.77% y
de Santa Fé aproximadamente en el 9.17% de los casos; para el resto de las provincias los porcentajes
son menores (Fig. 8). Rio Negro es la Unica provincia en la cual residen pacientes con EPOF y no
reciben atencidn médica en su lugar de residencia (Fig. 8).
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Figura 8. Distribucién del nUmero de pacientes atendidos en su localidad de residencia por provincia Argentina.

La amplia mayoria de los pacientes que reciben atencién médica en una provincia diferente
al de su residencia, provienen de la provincia de Buenos Aires (57.79%) (Fig. 9). El 100% de los pacientes
que residen en la provincia de Rio Negro (n=15) reciben atencién medica fuera de la misma (Fig. 9). En
La Rioja, San Juan y Formosa no se registraron pacientes que reciban atencién médica fuera de sus
provincias de residencia (Fig. 9).
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Figura 9. Distribucién del nUmero de pacientes residentes en cada provincia que son atendidos fuera de su
localidad de residencia, por provincia Argentina.
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Los pacientes que reciben atencién médica fuera de su provincia de residencia lo hacen
principalmente en CABA, aproximadamente 78% de los casos (Fig. 10). La provincia de Buenos Aires
recibe cerca del 10% de los pacientes que provienen de ofras provincias (Fig. 10). Cérdoba, Entre Rios,
Neuquén, Rio Negro, Santa Fé y Tucumdn son las otras provincias donde reciben atencidén médica
pacientes que residen en otras provincias diferentes a éstas (Fig. 10).
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Figura 10. Distribucion del nUmero de pacientes que son recibidos por una provincia diferente a la de su lugar de
residencia.

La Ciudad Auténoma de Buenos Aires fue el sitio en el que los pacientes de EPOF han recurrido
mds frecuentemente para la realizaciéon de consultas, casi el 66% de los casos; los pacientes que asi lo
hicieron provenian en el 45.1% de las veces de la provincia de Buenos Aires y el 25% de la misma CABA,
recibiendo consultas de pacientes de casi todas las provincias de Argentina exceptuando La Rioja
(Fig. 11). La siguiente provincia con alta demanda de citas fue la provincia de Buenos Aires con el 34%
aproximadamente, pero para este caso recibiendo consultas en su mayoria de la misma provincia (Fig.
11).
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Figura 11. Distribucién del nUmero de pacientes por sitio donde han registrado consultas por provincia Argentina
con detalle de su lugar de residencia. Se incluyen también los casos del exterior.

En cuanto a la provincia en donde se efectud el diagndstico de la EPOF, la distribucion es mds
similar respecto a la provinicia donde reciben atencidén médica los pacientes que a la provincia donde
residen (Fig. 6, 7 y 12; Tabla 2). CABA y la provincia de Buenos Aires son las provincias donde se efectué
el mayor nUmero de diagndsticos de EPOF, superando entre ambas el 65% de los casos. En las
provincias de Cérdoba y Santa Fé se realizaron 9.7 y 5.6 % de los diagndsticos (Fig. 12).
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Figura 12. Distribucion del niUmero de pacientes segun la localidad donde realizaron el diagnéstico de EPOF por
provincia Argentina. Se incluyen también los casos del exterior.

El periodo de tiempo medio transcurrido entre la aparicion del primer sinfoma de la EPOF y su
diagndstico, para los pacientes encuestados es de poco mds de cuatro anos (4.15 anos), el mdximo
periodo de tiempo registrado es de 55 aios, mientras que el menor lapso de tiempo resultd ser menos
de un ano. Aproximadamente el 80% de los pacientes recibieron su diagnéstico de EPOF entre los
primeros cinco anos luego de percibido el primer sintoma, y el 38.5% lo recibié dentro del primer ano
(Fig. 13).

Mismo afio
de diagnostico
38.5%

NC
1.6%

Mas de 10 afios

1-5 afios 11%

39.6%

Figura 13. Porcentaje de pacientes con diferentes periodos de tiempo entre la aparicion del primer sintoma de la
EPOF y su correspondiente diagndstico. NC: no contesta.

Como resultado en el presente trabajo se encontrdé que aproximadamente el 65% de los
pacientes recibe atencidn médica en entidades privadas, siendo el 35% restante atendido en
instituciones publicas. Segun el tipo de cobertura que poseen, aproximadamente el 61% de los
pacientes se atienden mediante los beneficios de obras sociales, el 27% lo hace mediante un empresa
de medicina prepaga, y el 12% restante no posee ningun tipo de cobertura médica recibiendo la
atenciéon médica mediante la atencidn publica (Fig. 14).

Obra Social No posee cobertura

Prepaga Privada

Figura 14. Cantidad de pacientes segun el tipo de cobertura médica que emplea para el tratamiento de EPOF.

Tanto en CABA como en las provincias de Buenos Aires, Chaco, Chubut, Cérdoba, Corrientes,
Entre Rios, Formosa, Jujuy, La Pampa, Mendoza, Misiones, Neuquén, Rio Negro y Santa Fé residen
pacientes que no cuentan con cobertura médica (Fig. 15). Los pacientes que residen en las provincias
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de Catamarca, Formosa, La Rioja y Santiago del Estero realizan sus fratamientos de EPOF sélo bajo
cobertura médica de alguna Obra Social (Fig. 15).
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Figura 15. Distribucién del nUmero de pacientes segun tipo de cobertura médica ante EPOF para cada provincia
Argentina.

Analizando las patologias con mayor registro en este estudio (Lupus Eritematoso Sistémico,
Osteogénesis Imperfecta, Sindrome de Tourette, Colitis Ulcerosa y Sindrome de Marfdn), se observa que
para todas ellas la mayoria de los pacientes sigue su tratamiento mediante la cobertura médica de
obra social, la relacién es mds pareja en cuanto a la cobertura mediante un sistema prepago privada
y quienes no poseen ninguna cobertura, a excepcién de Colitis Ulcerosa en cuyo caso no se
registraron pacientes que no poseen cobertura médica (Fig. 16).
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Figura 16. Cantidad de pacientes con distintos tipos de cobertura médica o sin ella para las patologias con nimero
mads alto de registro de casos. a: Lupus Eritematoso Sistémico. b. Osteogénesis Imperfecta. c. Sindrome de Tourette
d. Sindrome de Marfdn. e. Colitis Ulcerosa.

Otro de los aspectos considerados en este estudio es la disponibilidad del Certificado Unico de
Discapacidad (CUD). Para esta variable como resultado se encontrd que sélo el 36% de los pacientes
con EPOF cuentan con su CUD; el 64% restante no posee el CUD, de ellos en el 13% de los casos no lo
han tramitado, mientras que para el 3.3% de los casos el CUD ha sido denegado (Fig. 17).
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No se ha
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Figura 17. Cantidad de pacientes con distinta situacion frente a la disponibilidad de CUD.
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Los casos de pacientes con EPOF a los que les fue denegado el CUD se encuentran en CABA y
en las provincias de Buenos Aires, Chubut, Cérdoba, Corrientes, Entre Rios, Jujuy, Misiones, Santa Fe y
Tucumdn (Fig. 18). Los pacientes registrados en las provincias de Catamarca, La Rioja y Santiago del
Estero no poseen su CUD (Fig. 18).
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Figura 18. Distribucion del nUmero de pacientes con distinta situacién frente a la disponibilidad de CUD por
provincia Argentina.

La cantidad de patologias presentadas por pacientes que no poseen el CUD correspondiente
es mucho mayor en comparacion con las que si lo poseen. 205 patologias diferentes versus 151 para
quienes si cuentan con CUD. Existen patologias que se encuentran en ambas situaciones (Fig. 19). La
mayor cantidad de pacientes con CUD son aquellos que presentan Osteogénesis Imperfecta y Lupus
Eritematoso Sistémico siendo el 20.2% y 8% de los casos aproximadamente, considerando las
patologias con frecuencia de registro mayor a 4 casos (Fig. 19a). Ante la situaciéon de pacientes que
no poseen el correspondiente CUD, Lupus Eritematoso Sistémico es la patologia con mayor nUmero de
casos registrados (22.8%), seguido por el Sindrome de Tourette (8.8%) (Fig. 19b).
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Figura 19. Distribucién del nUmero de pacientes con distintas patologias. a. Pacientes que poseen CUD. b. Pacientes
que no poseen CUD. Realizado para patologias con nUmero de registro mayor a dos casos.*1: HHT 6 Telangestacia
Hemorrdgica Hereditaria o Rendu-Osler-Weber. *2: Sindrome de Sudeck o Distrofia Simpdatico Refleja (DSR) o

Sindrome Regional Doloroso Complejo (SRDC)

Los principales problemas que senalaron los pacientes de EPOF para hacer frente a su
condicion fueron: la dificultad para localizacién de un especialista, el acceso al tratamiento y la
localizacién de un centro de atencién, estas dificultades se registraron en el 51.5%, 44% y 39.5% de los

casos (Fig. 20).
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Figura 20. Distribucion del nimero de pacientes frente a diferentes situaciones problemdticas asociadas a la EPOF.
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Conclusiones
La encuesta descriptiva se encuentra al dia de hoy abierta a nuevos registros de modo online.

Los datos actuales permiten obtener conclusiones que se destacan a continuacion.

Si bien las enfermedades poco frecuentes registradas en el estudio representan tan sélo el 3,75% del
nUumero total de 8.000 identificadas por la OMS, dicho porcentaje toma mayor representatividad dado
que se corresponde tan sélo al 0,03% de la poblacidn que se estima afectada (8% de la poblacién = a
3.2 millones de Argentinos).

En todas las provincias de la Argentina, se registran personas con diagndstico de una EPOF, de los
cuales un alto porcentaje ha realizado una consulta de atencién médica en alguna otra provincia
diferente a la de residencia (la atencion médica especializada se concentraria en las grandes
ciudades -CABA, Prov. Buenos Aires, Cérdoba y Santa Fe- aunque dichas jurisdicciones como mdximo
atienden tan sélo la demanda del 30% del total de poblacién con alguna EPOF).

CABA es la jurisdiccion con la mayor demanda (78%) de la atencidén médica —especializada- por parte
de personas con EPOF no residentes, como asi también es la provincia a la que mds frecuentemente
se ha recurrido para la redlizacion de al menos una consulta (66% de los casos de EPOF).
Consecuentemente es donde se han efectuado el mayor nimero de diagndsticos de una EPOF. El
andlisis de éstos resultados evidencian la necesidad de contemplar “apoyos” para los pacientes con
EPOF en lo referido a la informacién sobre los recursos especializados por EPOF —-mds aun para los
casos del interior del pais- como asi los referidos a la derivacién y traslado hacia la atenciéon médica
desde su lugar de residencia.

La articulacion y puesta en valor de la informacién relativa a los recursos especializados (centros o
unidades de atencién de referencia) servird para orientar la consulta o derivacion siendo de utilidad
tanto para la comunidad en general como para el propio sistema socio-sanitario (profesionales de la
salud y ministerio de salud nacional y provinciales), dado que ha sido senalado por los pacientes con
EPOF como el principal problema para hacer frente a la condicién (51.5%), seguido del acceso al
fratamiento (44%).

A su vez, resulta esencial la puesta en comin del conocimientos a escala nacional de los datos
epidemioldgicos locales para la evaluacién de su representatividad real a nivel nacional y
jurisdiccional con el fin de garantizarle a las personas que conviven con una enfermedad poco
frecuente, la aplicacion universal de los principios de justicia y la igualdad en el acceso al Derecho a
la Salud, que no sélo comprende el diagndstico certero en tiempo y forma, sino que también,
involucra a la atencidon y asistencia socio-sanitaria de alta calidad, acceso efectivo al mejor
tfratamiento disponible, a la informacion precisa referida a su dolencia y a los avances en la
investigacion biomédica, respetando la heterogeneidad de cada entidad.

Las EPOF son una realidad presente en las 24 jurisdicciones, que requieren de atenciéon y planificacion
dado su impacto sanitario, social y econdmico tanto en el sistema pUblico como en el privado (el 12%
de las personas es atendida por una cobertura publica y el restante por privado (61% OS y 27%
prepagas). Por lo que se requiere de estrategias transversales eficientes y de calidad que involucren a
todos los actores del sistema socio- sanitario y que respondan a politicas publicas racionales y
organizadas.

Se debe considerar que las patologias poco frecuentes con mayor registro en este estudio (Lupus
Eritematoso Sistémico, Osteogénesis Imperfecta, Sindrome de Tourette, Colitis Ulcerosa y Sindrome de
Marfdn) son entidades que poseen de moderada a alta difusién y conocimiento general (por parte de
la comunidad médica). Por lo que podria incidir también en los resultados sobre el periodo de tiempo
medio transcurrido entre la aparicién del primer sinfoma y el diagndstico de EPOF (4.15 anos).

Patologias mds frecuentes entre las poco frecuentes han sido las de mayor nUmero de respuestas en
este estudio, por lo que el mayor conocimiento (entre los profesionales de la salud y la comunidad en
general) sobre “el algoritmo del diagndstico EPOF"” pareciese ser una variable a considerar.

La generacion de registros de pacientes/ EPOF junto a la identificacién de los profesionales/ centros
especializados permitiria armonizar la distribucién geogrdfica de la demanda de atencién médica,
establecer estrategias de prioridades de atencién segun niveles de complejidad (de atencién y
estudios), minimizar secuelas prevenibles, optimizar los recursos presupuestarios socio-sanitarios de las
jurisdicciones, la Nacidon y de bolsillo. Todo ello mediante la articulacién y puesta en marcha de un
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marco y pautas comunes —Federal- para la implementacién de la Ley N°26.689' de “Cuidado Integral
de la Salud de las Personas con Enfermedades Poco Frecuentes”, a través del Programa Nacional de
EPOF (creado bajo el Decreto Regl. 794/201582)

Asi mismo, estas pautas comunes permitirdin la elaboracién de un modelo de derivacién asistencial de
pacientes que posibilitard el movimiento de los enfermos de unos servicios de salud a otros, a la vez
que mejorard los procesos administrativos y de gestién para minimizar los tiempos perdidos de la
"odisea diagnéstica". Significando que ante la identificacion de una "sospecha” de un caso de EPOF, el
sistema permitiria la rdpida derivacion al centro/ profesional de referencia acelerando el proceso de
diagndstico y tratamiento, protegiendo la salud como un derecho constitucional de cardcter social
para todos los argentinos.

Recomendaciones

Intervenciones a escala federal que cuenten con el compromiso y cooperacion de las 24 jurisdicciones
nacionales son necesarias y beneficiosas para superar la fragmentacién del conocimiento sobre las
enfermedades poco frecuentes en Argentina y construir informacién epidemioldgica que permitan la
elaboracién de estrategias de salud comunitaria que den respuestas de calidad, efectivas y seguras all
colectivo de personas con EPOF, y que se articulen entorno a los siguientes grandes ejes de accion:

a. mejorar el conocimiento y visibilidad de los recursos nacionales destinados a las enfermedades
poco frecuentes;

b. favorecerla creacién de una Red Integrada de Atencidn Sanitaria en base a los especialistas y
mediante el recurso a las tecnologias de la informacion (Mapa de Recursos Especializados/
Telemedicina/ CIBERSalud/ otros);

B. proteger el acceso al cuidado de la salud de las personas con EPOF, incluyendo las acciones
destinadas a la deteccidn precoz, diagndstico, tratamiento y recuperacién, en el marco del
efectivo acceso al derecho a la salud para todas las personas;

C. puesta en valor del Programa Nacional de EPOF (creado por el Decreto Reglamentario
794/2015) como promotor de medidas de accidn positiva que garanticen el pleno goce vy
ejercicio de los derechos reconocidos en la Constitucién Nacional Art. 75 inc. 23 (tal y como se
especifica en los considerandos del decreto de creacién del Programa Nacional de EPOF)

D. vy reforzar la cooperacion y la coordinacién referida a las acciones impulsadas por la Ley Nac.
26.689, a través de la adhesidon de las provincias que aun no lo hiciesen.

E. creacién de un marco superador para la investigacién sobre las enfermedades poco
frecuentes y el acceso efectivo por parte de las personas afectadas a su derecho a
beneficiarse por el avance de la ciencia.

La cooperacion y compromiso federal permitird optimizar los recursos presupuestarios y humanos
destinados a las enfermedades poco frecuentes ejerciendo una real proteccion del derecho a la salud
de los ciudadanos, aspectos que podrian abordarse en el marco del Consejo Federal de Salud
(COFESA) siendo que en la actuadlidad la mayoria de las provincias han adherido a la Ley Nacional
26.689 (14 de 24 jurisdicciones)ss.

Toda iniciativa deberd incentivar el trabajo “interdisciplinario” y “multidisciplinario” entre los equipos de
los profesionales de la salud con el fin de impulsar la derivacién al especialista a tiempo
(precozmente). Propiciar la implementacién de la tecnologia (herramientas informdticas) de
diagndstico mediante una continua capacitacion y formacion.

Generar un Registro Nacional de pacientes y EPOF en colaboracién con las jurisdicciones. A la vez de
realizar un trabajo de concientizacién entre la comunidad de pacientes/ familiares en la importancia
del desarrollo de estas herramientas, su participacion y la utilidad como beneficio propio y
comunitario. Como asi entre los profesionales de la salud.

Resaltar la importancia del acompanamiento en el proceso de “acceso a derecho a la salud” por
parte de la comunidad médica —especialistas- en articulacién con los equipos interdisciplinarios
(asistentes sociales, psicélogos, nutricionistas, genetistas, consejo genético, entre otros) dado que son
quienes mds tiempo permanecen junto al paciente/ familiar pero que no siempre estdn involucrados
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en la "odisea del tratamiento™. Propiciar la cooperacion con las organizaciones de pacientes/
familiares entre todos los actores intervinientes del Sistema.

Toda estrategia que se impulse debe establecer objetivos y acciones basadas en la evidencia
cientifica y en las buenas prdcticas disponibles en los dmbitos de la promocion, la prevencién, el
manejo clinico, la rehabilitacion y la reinsercidn social, los sistemas de informacién y la investigacion.
Deben ser elaboradas con amplia participacidn de las jurisdicciones, las sociedades cientificas, las
organizaciones de pacientes y/o familiares, y otros agentes sociales y revisadas periddicamente. Y
deben regirse como principios rectores en la solidaridad, la equidad y la participacién efectiva de los
afectados.

Anexo

Tabla 1. Patologias registradas a partir de la ejecucién de la encuesta ofrecida por FADEPOF, periodo
febrero a diciembre 2016. (*) Patologias sélo con lugar de atencidon médica en provincias diferentes a
la provincia de residencia.

Patologia N° de casos Lugar de atencién
Residencia Otro

Acalasia 1 1

Aciduria metilmalinica con homocistinuria Tipo cbIC 1 1*

Acromegalia 13 11 2

Acroparestesia 1 1

Adenoma Hipofisario (El término no caracteriza una 2 1 1

enfermedad)

Adrenoleucodistrofia 1 1

Agenesia Auricular Derecha 1 1

Amaurosis Congénita de Leber 1 1

Amiloidosis Hereditaria 2 1 1

Anemia de Fanconi 1 1

Aneurisma 1 1

Angioedema Hereditario 2 1

Aniridia Aislada 1 1*

Aniridia Bilateral 1 1

Anomalia de Axenfeld 1 1*

Anomalia de Ebstein 1 1

Aracnoiditis adhesiva (post peridural) 1 1

Artritis Reumatoide 3 3

Artrogriposis Muiltiple Congénita 2 2

Asociacion VACTERL/VATER 1 1

Ataxia de Friedrich 1

Ataxia Espino Cerebelosa 2 2

Atresia de Vias Biliares 1 1

Atrofia multisistémica tipo cerebeloso 1 1 1

Atrofia Muscular Espinal 2 1

Bronquiectasia (El término no caracteriza una 1 1

enfermedad)

Cavernoma 1 1*

Cefalea en Racimo (Cluster Headech) 1 1*

Charcot Marie Tooht 4 4

Cirrosis autoinmune 1 1

Cirrosis Biliar Primaria 3 2 1
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Cistitis Intersticial
Colitis Indeterminada
Colitis Linfocitica
Colitis Ulcerosa

Condrodisplasia punctata (El término no caracteriza
una enfermedad)
Coproporfiria Hereditaria

Corea de Huntington

Corea de Sydemham
Craneofaringioma

Defecto en la cetdlisis

Deficiencia congénita del factor Vil

Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena
corta o ramificada

Deficiencia de carnitina palmitoiltransferasa Il forma
miopatica 6 CPT Il miopatica

Deficiencia del Factor V de Coagulaciin

Déficit de Alfa1l Antitripsina

Déficit de hormona de crecimiento
Déficit de I-carnitina

Déficit de Mevalonato Kinasa

Déficit de Ornitina Transcarbamilasa
Déficit del Transportador de Dopamina
Deformidad de Madelung

Delecion 18p trisomia 20p
Dermatomiositis

Dermatomiositis Poliomielitis
Diabetes Insipida Central

Diabetes Insipida Central Idiopatica
Disautonomia

Disautonomia Pura

Disfuncion Hipofisaria 6 Hipopituitarismo
Displasia Diastrifica

Displasia Ectodérmica Hipohidrética
Displasia Epifisaria Multiple

Displasia Espondiloepifisaria Tardia
Distrofia Distal de Miyoshi

Distrofia muscular Congénita con Déficit de merosina
Distrofia muscular de Duchenne

Distrofia Simpatico refleja poliostotica Tipo Sudeck (en
pie derecho)

Dolor en las rodillas que no le permite caminar, ni
permanecer parada mas de dos minutos

Drusen de Papila o del Disco 6ptico

Endometriosis Severa
Enfermedad de Coats
Enfermedad de Crohn
Enfermedad de Devic
Enfermedad de Menkes

Enfermedad de Morbihan (morbus Morbihan)

1E
2%

1*

1*

1*

1*

1*

1*

1%
1*
1%
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Enfermedad de Motoneurona 1 1

Enfermedad de Moya Moya 2 2*
Enfermedad de Stargardt 14 7 7
Enfermedad de Still del adulto 1 1

Enfermedad de Von Willebrand 2 2

Enfermedad Mixta del Tejido Conectivo 2 2

Enfermedad 6sea de Paget 1 1

Enfermedad poliquistica hepatica autosémica 1 1

dominante

Epilepsia 2 2

EPOC Severo 1 1

Eritrodermia ictiosiforme congénita ampollosa 1 1
Eritromelalgia 1 1
Esclerodermia 11 7 4
Esclerodermia Lineal 1 1
Esclerodermia localizada 1 1
Esclerodermia localizada golpe de sable 1 1*
Esclerodermia Sistémica 1 1*
Esclerosis Lateral Amiotrofica 5 4 1
Esclerosis Multiple 7 5 2
Esclerosis Multiple en Placas 1 1

Esclerosis Multiple Progresiva 1 1

Esclerosis Sistémica 1 1

Esclerosis Tuberosa 1 1

Escoliosis Cogénita Multiple 1 1

Espectro de la displasia septo-6ptica 6 Sindrome De 1 1

Morsier

Espondilitis Anquilopoyética 1 1

Espondilitis Anquilosante 1 1

Extrofia de Cloaca 1 1

Extrofia Vesical Complejo Epispadias 1 1*
Extrofia Vesical o de vejiga 4 1 3
Fabry 1 1*
Fallo autonémico Puro o (posible Shy Drager) 1 1
Fenilcetonuria 7 4 3
Fibromialgia 13 10 3
Fiebre Mediterranea Familiar 2 2*
Galactosemia 3 2 1
Gammapatia Monoclonal 1 1
genéticamente par 5 una de las patitas del cromosoma 1 1

y tiene adosado un elemento extraio

Granulomatosis con poliangeitis o Wegener 1 1*
HbS Beta-Talasemia 2 1 1
Hemoglobinuria paroxistica nocturna 2 1 1
Hepatitis Autoinmune con Superposicion con Cirrosis 1 1*
Biliar Primaria

Hepatitis Cronica Autoinmune 4 2 2
Hernia Diafragmatica 1 1*
HHT 6 Telangestacia Hemorragica Hereditaria 6 Rendu- 5 3 2
Osler-Weber
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Hiperaldosteronismo primario (El término no -

caracteriza una enfermedad
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Neurinomadel Actstico Gradod | 1) ] T
Newomiotenia )T
Neuropatia sensitiva autonémica tipo 4 6 Insensibilidad --
al dolor con anhidrosis
Nevus Melanocitico Congenito Gigante | 1) | T
Ofgedoncia Y
Panhipopituitarismo 6 Deficiencia Hipofisaria Multiple 6 -
Insuficiencia Hipofisaria Multihormonal
Penfigowulgar )T
B ] R
Polineuropatia asociada a gammapatia monoclonal de --
IgM con anti-MAG
 Poliquistosis Renal Autosgmica Recesiva | 1] 1]
Porfiia Aguda Intermitente | 2] 1] 1
Porfia Ertopoyética | 1] ] T
PseudoamtomaBléstico | 1] T
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Pseudohipoaldosteronismo recesivo Tipo | 1 1
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Sindrome de microduplicacién 16p11.2 proximal 1 1

 SindromedeNeonan | 1) 6] 4
SindromedePeneOcuto | 1) "
 SindromedePlerson | 1)
SindromedeRet | 1)
 SindromedeShechan | 1))
SindromedeSiogren | 4 4]
SindromedeSotes | 1)

Sindrome de Sudeck 6 Distrofia Simpatico Refleja ---
(DSR)60 Sindrome Regional Doloroso Complejo
B R |
Sindrome de Werdnig-Hoffmann o Atrofia muscular --
espinal (AME) de la infancia
B R R
B B R )
B B R
B B R
e R R
B R R
Tiroiditis de Hashimoto Linfositaria _
B R R
R B R
B R R

Vasculitis Primaria del Sistema Nervioso Central
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VLCADD 1 1*
Vogt-Koyanagi-Harada 1 1*
Von Hippel Lindau 1 1

Tabla 2. NUmero de pacientes por provincia Argentina y localidad de paises extranjeros segun: su lugar de
residencia, dénde obtuvieron el diagndstico de la EPOF y dénde reciben la atencidén médica correspondiente.

Provincia Residencia | Diagnéstico | Atencion
Buenos Aires 210 133 129
CABA 97 228 230
Catamarca 2 1
Chaco 7 5 5
Chubut 9 2 6
Cérdoba 55 53 52
Corrientes 5 5 3
Entre Rios 20 16 14
Formosa 2 2 2
Jujuy 6 6 3
La Pampa 7 4 5
La Rioja 1 1 1
Mendoza 14 10 12
Misiones 13 5 10
Neuquén 7 5 7
Rio Negro 11 5 5
Salta 7 7 6
San Juan 2 2 2
San Luis 3 2 2
Santa Cruz 5 3 2
Santa Fe 37 24 30
Santiago del Estero 2 1

Tierra del Fuego 3 1 1
Tucuman 14 12 12
No hay 4
Santiago de Chile (Chile) 2

Uruguay 2 2
Soriano(Uruguay) 1 1

Montevideo (Uruguay) 3

Canelones (Uruguay) 1

México 1 1
Alemania 1

Barcelona 1

Italia 1

Los Angeles 1

Texas 1

Washington 1
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Capitulo 5. Informe sombra sobre el cumplimiento de los
compromisos asumidos por Argentina en materia de EPOF
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Capitulo 5. Informe sombra sobre el cumplimiento de los compromisos
asumidos por Argentina en materia de EPOF.

El presente informe tiene por objetivo la puesta en valor de lo realizado por la Argentina a
partir de la sancién de la Ley Nacional N° 26.689 (2011), bajo las competencias del Ministerio de Salud
de la Nacién como autoridad de aplicacién y en el marco del Programa Nacional de EPOF, creado
por el Decreto Reglamentario 794/2015.

El andlisis y relevamiento realizado por la Federacién Argentina de Enfermedades Poco
Frecuentes pretende identificar las oportunidad por delante, los desafios que contindan pendientes,
confiando en que es posible el disefio e implementacién de politicas socio- sanitarias en materia de
EPOF bajo un trabajo colaborativo publico- privado partiendo del compromiso del Gobierno Nacional
y los gobiernos provinciales en materia de salud pUblica especificamente vinculada a las EPOF.

Los notables avances producidos en el dmbito de la ciencia, tecnologia e innovacién
vinculada al dmbito de la salud, nos permiten hoy estar frente a una revolucién en términos de
conocimiento.

Nuestro pais cuenta con excelentes profesionales de la salud, especializados y a la vanguardia
del conocimiento sobre un gran nUmero de EPOF. Contamos con reconocidos cientificos,
bioinformdticos e investigadores puestos a conseguir definiciones y técnicas mds exactas que permiten
cambiar el prondstico de muchas enfermedades complejas. La oportunidad por delante radica en
que las decisiones de politicas publicas potencien la capacidad de los profesionales Argentinos, con el
propdsito de impactar positivamente en el dia a dia de las personas que conviven con una EPOF, mds
cuando se cuenta con el marco normativo necesario para encausar dichas decisiones.

Nota: Las observaciones realizadas para la conformacién del presente informe abarcan desde la
sancion de la Ley 26.689. aio 2011 hasta la actualidad (Febrero 2018).

La Ley 26.689 es la normativa vigente en materia de Ministerio de Salud
EPOF en Argentina. de la Nacién
Sancién: 29/06/2011; Promulgacién de Hecho: ——————) autoridad de
29/07/2011; Boletin Oficial 03/08/2011. aplicacion
A
1 A
1 1
r 1
: |
v v

Decreto 794/2015

Del: 11/05/2015: 1. Reglamenta Iq. Ley 26.68.9 segln AN'EXO l. ) .
Boletin Oficial aaodd 2, Cre.o eI.Consejo Consultivo Honorario en el dmbito del
18/05/2015. Ministerio de Salud.

3. Crea el Programa Nacional de EPOF.

4. Faculta al Ministerio de Salud para dictar las normas
complementarias y aclaratorias que fueren menester
para la aplicacién de la Reglamentacién.

5. Designa partida presupuestaria al Programa 42,
Actividad 09 del Presupuesto vigente del Ministerio de
Salud.
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La Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes, ha readlizado las observaciones sobre el
cumplimiento de los compromisos asumidos en materia de EPOF por Argentina, en virtud de normativa
vigente, en el marco del Programa Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes (Decreto 794/2015).
La informacién ha sido actualizada a Febrero 2018.

5.1.1. Observaciones sobre el articulado del Decreto 794/2015

Entre sus considerando, menciona:
(...) “Que a tal efecto, la ley mencionada precedentemente, fija los objetivos que debe impulsar
la Autoridad de Aplicacion, en el marco de la asistencia integral establecida para las personas
que presentan una EPF.

Que el Articulo 75, inciso 23 de la CONSTITUCION NACIONAL, establece la necesidad de promover
medidas de accidn positiva que garanticen el pleno goce vy ejercicio de los derechos
reconocidos por la misma y por los fratados internacionales vigentes sobre derechos humanos, en
particular respecto de los ninos, las mujeres, los ancianos y las personas con discapacidad”. (...)

(...) "Que corresponde en esta instancia dictar las normas reglamentarias que permitan la
inmediata aplicacién de ciertas previsiones contenidas en la Ley N° 26.689". {...)

5.1.1.1 Observaciones: Reglamentacion de la Ley N°26.689

Decreto 794/2015 - Articulo 1°.- Apruébese la Reglamentacion de la Ley N° 26.689 sobre el
Cuidado Integral de la Salud de las Personas con Enfermedades Poco Frecuentes (EPF) que
como Anexo | forma parte integrante del presente Decreto.

* Observaciones sobre vigencia del Decreto 794/2015 - Art. 1°:

1. El decreto deroga implicitamente los puntos comunes de la norma de menor rango
Resolucion 2329/2014.

2. El decreto reglamentario resulta insuficiente como instrumento legal que permita la
inmediata aplicacion de ciertas previsiones contenidas en la Ley N° 26.689.

5.1.1.2 Observaciones: Consejo Consultivo Honorario (CCH)

Decreto 794/2015 - Art. 2°.- Créase un Consejo Consultivo Honorario en el dmbito del MINISTERIO
DE SALUD, el que estard conformado por referentes en el abordaje y tfratamiento de las
Enfermedades Poco Frecuentes (EPF).

El Consejo Consultivo estard compuesto por representantes de organizaciones de la sociedad
civil, representantes de enfidades académicas y representantes de instituciones pUblicas de
salud. Los mismos serdn convocados por la Autoridad de Aplicacién e integrardn el mismo con
cardcter “ad honorem” y su objetivo serd formular propuestas no vinculantes sobre la aplicaciéon
de la Ley N° 26.689.

El Consejo Consultivo Honorario serd presidido por la Autoridad de Aplicacion. Dictard su propio
reglamento interno y serd citado al menos trimestralmente para elevar sus propuestas y brindar
informes sobre el estado de desarrollo del Programa.

5.1.1.3 Antecedentes del Consejo Consultivo Honorario

El Consejo Consultivo Honorario del Ministerio de Salud de la Nacién sesioné 2 veces desde su
creacion.
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Primera Sesién. El dia 18 de mayo de 2015 se realizb en el Ministerio de Salud la primera reunién del
Consejo Consultivo Honorario del Programa Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes y Anomalias
Congénitas dependiente de la Direccién Nacional de Medicina Comunitaria dentro de la Secretaria
de Salud Comunitaria de este Ministerio de Salud.

La apertura la realizé la Lic. Leticia Ceriani, Directora Nacional de Medicina Comunitaria. Se
encontraban presentes la Dra. Jaen Oliveri, Coordinadora del Programa, las Dras. Romina Armando,
Maria Elena Meroni, Rosa Liascovich, Norma Picaso y Dra. Maria Sol Azrak, del equipo profesional y
Rocio Gonzdlez, Jimena Pereyra Rozas y Fernando Villabriga del equipo administrativo.

Los integrantes del Consejo Consultivo participantes convocados por la Autoridad de Aplicacién
fueron:

¢ Dra. Alicia Belgorosky, Dra. Virginia Fano y Dra. Gabriela Obregon, por los Servicios de
Endocrinologia, Crecimiento y Desarrollo respectivamente, del Hospital Garrahan. (CABA,
Nacién.) (Pediatria)

e Dra. Liliana Alba por el Centro Nacional de Genética Médica (Nacién)

¢ Dra. Norma Spécola, Jefa de Unidad de Neurometabolismo, del Hospital Sor Maria Ludovica
de la Ciudad de La Plata. (Buenos Aires) (Pediatria)

¢ Dra. Luisa Bay, Dra. Cristina Barreiro y Dra. Ana Keselman por el Grupo de trabajo de
Enfermedades Poco frecuentes, de Genética y por el Comité de Endocrinologia
respectivamente de la Sociedad Argentina Pediatria. (Nacional) (Pediatria)

e Dr. César Crespi. Coordinador de Enfermedades Raras de la Provincia de Buenos Aires. (Buenos
Aires) (adultos

e Dr. Inv. Principal, Héctor Targovnik CONICET- UBA Instituto Nacional de Inmunologia, Genética y
Metabolismo. (Nacional)

e Dra. Susana Sequeiros, Directora Nacional de la Comisidn Nacional Asesora para la Atencidn
de la Discapacidad. (Nacional)

¢ lic. Luciana Escati Pefaloza, Presidente FADEPOF (Federacion Argentina de EPF) (Nacional
(organizacién de la sociedad civil de segundo grado)

* Sra. Moira Liliesthrom, Presidente de FOP (Fibrodisplasia Osificante Progresiva). (Nacional)
(organizacién de la sociedad civil de primer grado)

e Dr. Oscar Brunetto, integrante de ADEPA (Asociacién de Endocrinologia Pedidtrica Argentina).
(Nacional) (Pediatria)

En dicha reunidn se decidié:

* Difundir a todos los participantes del Consejo Consultivo el listado de EPF para que hagan los
aportes que consideren necesarios.

e Organizar el frabajo en Comisiones que serdn eventualmente ampliadas a la participacion de
especialistas para el abordaje de asuntos puntuales.

En este marco el Programa priorizé los siguientes ejes para los cuales se dispusieron comisiones de
trabajo:

e Accessibilidad. Propuestas para definir criterios para el reconocimiento de enfermedad
discapacitante. Modificaciones al Programa Médico Obligatorio.

*  Asesoramiento en la asistencia con hormona de crecimiento.

¢ Desarrollo de Centros de referencia. Equipos interdisciplinarios. Transiciéon nifio-adulto con EPF
Mapa de recursos.

¢ Propuesta de lineas de investigacion. Articulacién con el Ministerio de Ciencia y Tecnologia.

Grupos de trabajo segin ejes
Grupo 1
¢ Dra. Susana Sequeiros. Directora Nacional de Discapacidad. CONADIS
« Servicio Nacional de Rehabilitacion
¢ Superintendencia de Servicios de Salud
* Dra. Silvia Avila. Hospital Castro Rendén. Servicio de Genética. Neuquén
e Dra. Gabriela Obregdn. Servicio de Genética. Hospital Garrahan
* Dra. Francisca Masllorens. Servicio de Genética. Hospital Posadas
¢ Sra. Luciana Escati Penaloza. Presidenta de FADEPOF

Grupo 2.
e Dra. Ana Keselman. Sociedad Argentina de Pediatria. Comité de Endocrinologia
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* Dr. Oscar Bruneto. ADEPA

 Dra. Virginia Orazi. Direccién de Maternidad e Infancia. Ministerio de Salud de la Nacién
Dra. Marta Ciaccio. Servicio de Endocrinologia . Hospital Garrahan

e Maria Sol Azrak Endocrinéloga del Programa de EPFy AC

Grupo 3.
+ Dr. Cesar Crespi. Area de EPF y de dificil Diagndstico. Hospital San Juan De Dios. Buenos Aires
¢ Dra. Virginia Fano. Hospital Garrahan. Crecimiento y Desarrollo.
* Dra. Liliana Alba. Directora del Centro Nacional de Genética Médica
 Dra. Luisa Bay. Sociedad Argentina de Pediatria. Grupo de trabajo EPF
 Dra. Cristina Barreiro. Sociedad Argentina de Pediatria. Grupo de frabajo de Genética
* Dra. Liliana Sapoknicoff Direccidén de Maternidad e Infancia. Ministerio de Salud de la Nacion
* Sra. Moira Liljesthrom Fundacién FOP

Grupo 4.
e Dr/inv Hector Targovnik Instituto de Inmunologia, Genética y Metabolismo (CONICET — UBA)
 Dra. Alicia Belgorosky Hospital Garrahan. Servicio de Endocrinologia. Investigadora Superior del
CONICET
e Dra. Adriana Davidosky. Ministerio de Ciencia y Tecnologia de la Nacién
* Dra. Liliana Dain. Centro Nacional de Genética Médica
e Dra. Sandra Rozental .Centro Nacional de Genética Médica
¢ Dra. Norma Spécola. Hospital Sor Maria Ludovica Neurometabolismo

e  Ver ANEXO X - texto completo de “Primera reunion CCH MINSAL 18 de mayo”.
o Link de acceso a ANEXO X:
https://www.dropbox.com/s/fPuezawlb22wysy/ANEXO%20X%20-
%20Primera%20reuni%C3%B3n%20CCH%20MINSAL%2018%20de%20mayo.pdfedI=0

Ultima sesién. El 29 de junio de 2015 se llevé a cabo la Primera reunién del Grupo de Trabajo N° 1
Accesibilidad. Propuestas para definir criterios para el reconocimiento de enfermedad discapacitante.
Modificaciones al Programa Médico Obligatorio”.

El Consejo Consultivo Honorario del Programa Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes y
Anomalias Congénitas dependiente de la Direccién Nacional de Medicina Comunitaria dentro de la
Secretaria de Salud Comunitaria de este Ministerio de Salud, ha sesionado 2 (dos) veces, siendo la
Ultima el dia 29 de junio de 2015.

Durante el ano 2016 el CCH no ha sesionado, al menos segin consta a la Federacidén Argentina de
Enfermedades Poco Frecuentes como miembro integrante del mismo.

e Ver ANEXO Xl texto completo de “Minuta de 1° Reunién de Grupo 1 del CCH".

o Link de acceso a ANEXO XI:
https://www.dropbox.com/s/Igg45pc6z535imw/ANEXO%20X1%20-
%20Minuta%201%C2%B0%20reunion%20Grupo%20accesibilidad%20by%20sugerencias%
20FADEPOF.pdf2dI=0
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e Observaciones sobre el CCH, Decreto 794/2015 - Art. 2°:

a)

b)

El marco legal en el que ha funcionado el CCH no ha sido debidamente enmarcado
dentro de las normas vigente (ya que omite la informacién de modo publico del
Decreto Reglamentario 794/2015).

La conformaciéon del CCH no contd con la representacion de las 24 jurisdicciones
federales, como tfampoco de aquellas provincias adheridas a la Ley 26.689. Y ha sido
escasa la representaciéon de entidades académicas en cuanto a las especialidades
médicas y franja etaria de atencién (pediatria y adultos).

La designaciéon de la cantidad de representantes por parte de las organizaciones de
la sociedad civil ha sido poco equitativa en relacién al resto de los integrantes del
CCH.

Los aspectos planteados en las sesiones del CCH no han sido llevados a cabo por la
autoridad de aplicacion.

Desde el 29 Junio 2015 el CCH no ha sesionado, al menos no con la participacion de
FADEPOF como integrante designado por la autoridad de aplicacion.

El Decreto Reglamentario, crea un Consejo Consultivo Honorario no vinculante (CCH)
en el dmbito del Ministerio de Salud, “...el que estard conformado por referentes en el
abordaje y tratamiento de las Enfermedades Poco Frecuentes (EPF)...". Por lo tanto
persiste la necesidad de que la autoridad de aplicacién pueda informar si es correcta
la interpretacion

de que se ha creado un nuevo Consejo Consultivo Honorario, diferenciado del ya
existente bajo Resolucién 2339/2014 del Ministerio de Salud. Y si 3Es correcta la
interpretacién de que el CCH creado por decreto estard abocado al Programa de
EPF y el anterior a los demds programas?

La falta de funcionamiento del CCH repercute negativamente en la poblacion de
personas con EPOF.

5.1.1.4 Observaciones: Programa Nacional de EPOF

Decreto 794/2015 - Art. 3°.- Créase el PROGRAMA NACIONAL DE ENFERMEDADES POCO
FRECUENTES en el dmbito del MINISTERIO DE SALUD.

El Programa Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes deberd orientar y asesorar
técnicamente a los Programas Provinciales y de la Ciudad Auténoma de Buenos Aires y que
adhieran al referido Programa Nacional, quienes serdn los principales responsables de las
actividades a desarrollar en cada jurisdiccion. Dicha asesoria deberd centrarse en identificar y
fortalecer los centros de referencia a nivel jurisdiccional, difundir la informacién disponible,

capacitar a los equipos de salud sobre deteccién precoz, diagndstico y tratamiento, asi como el

seguimiento de las personas afectadas por una EPF.

5.1.1.5 Antecedentes del Programa Nacional de EPOF

Hasta la actualidad, y segun consta en la comunicacion publica del sitio web del Ministerio de

Salud de la Nacidn, en el apartado de Direcciones, Programas y Planes
(https://www.argentina.gob.ar/salud/direccionesprogramasplanes ) figura el Programa Nacional de

Enfermedades Poco Frecuentes y Anomalias Congénitas creado bajo la Resolucidn 2329/14, aunque
derogado por el Decreto 794/2015.
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C @ Seguro | https:// ina.gob.ar/ gramasplanes 7
Programas nacionales
Programa Nacional de Programa de Equipos Programa Nacional de Programa Nacional de
Control del Tabaco Comunitarios Enfermedades Poco

Frecuentes y Anomalias
Congénitas

iiiud iara |os Pueblos

Programa Macional Programa Federal Programa Nacional de Programa Nacional de
para la Deteccion y Incluir Salud Chagas Salud Sexual y

Control de Enfermedad Procreacion

Celiaca Responsable
Programa Macional de Programa Nacional de Medicamentos Programa para el

Garantia de Calidad de

Control de

desarrollo del Proyecto

la Atencion Médica Enfermedades de Fortalecimiento de
Zoondticas la Estrategia de
Atencion Primaria de la
Salud (FEAPS)
Programa SUMAR Programa Nacional de Programa Nacional Programa Nacional de

Salud Escolar

Cuidarse en Salud

Epidemiologia y Control
de Infecciones

Fuente: Ministerio de Salud de la Nacidn https://www.argentina.gob.ar/salud/direccionesprogramasplanes

El Programa Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes y Anomalias Congénitas (creado por la
Resolucién 2329/14), incorpora bajo su paraguas al “Programa de Genética” y al “Programa de
Anomalias Congénitas”, ambos ya existentes y en funcionamiento dentro de la érbita de la ex
Direccidn Nacional de Medicina Comunitaria.
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Fuente: Ministerio de Salud de la Nacion http://www.msal.gov.ar/congenitas/
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* Observaciones sobre el Programa Nacional de EPOF, Decreto 794/2015 - Art. 3°:

1. Se observa que el Ministerio de Salud de la Nacién como autoridad de aplicacién
desconoce lo establecido por el Decreto 794/15 que crea el Consejo Consultivo Honorario
y el Programa Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes. O por el contrario ain no ha
implementado dicha norma (lo que significaria que habria 2 CCH y 2 programas
nacionales).

2. Dentro del Programa Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes y Anomalias Congénitas
que figura en el sitio web http://www.msal.gov.ar/congenitas/

a. Omite hacer puUblica la normativa vigente, especificamente el Decreto 794/2015y
provincias adheridas a la Ley 26.689. Sélo brinda la informacién de la Resol.
2329/14 (de modo incompleto) y Ley 26.689.
(http://www.msal.gov.ar/congenitas/resolucion-ley/ )

b. Omite informacién sobre el CCH, sus integrantes, Reglamento Interno. Actas de
Asambleas. Proyectos presentados.

c. Se brinda informacion especifica referida a las EPOF de modo muy escueto
(definicién y su causa).

d. Sibien en el Anexo | de la Resolucion 2329/14 se especifica que el Programa
Asistencia de Hormona de Crecimiento es absorbido por el Programa de
Enfermedades Poco Frecuentes y Anomalias Congénitas, en el sitio web no se
encuentra informacién sobre el mismo.

e. Se omite Informacion sobre Informe de Gestion referida a EPOF en virtud del
marco de la Ley 26.689, limitdndose al dmbito formativo (capacitaciones
realizadas) (hitp://www.msal.gov.ar/congenitas/category/noticias/ )

3. Se concibe como inadecuada la creacidn de un Unico programa que contemple dos
universos diferenciados. Se solicita la segregacion de los mismos creando programas
independientes —-uno de ENFERMEDADES POCO FRECUENTES y ofro de
ANOMALIASCONGENITAS, que luego debiesen articularse segin Ley 26.689 Art. 3inc. 1), m)
Nyt)Arm.5y7.

4. Las caracteristicas y realidades de las ENFERMEDADES POCO FRECUENTES
distan de las de las ANOMALIAS CONGENITAS -si bien ambas se constituyen en un
“problema de salud publica™ a atender junto con los TRASTORNOS GENETICOS, como bien
se menciona en los considerandos de la resolucién.

5. Basdndose en la experiencia y antecedentes de gestiones de FADEPOF ante la autoridad
de aplicacién, se observa que los recursos humanos destinados a la implementacion de la
norma vigente son insuficientes, por lo que es menester dotar de recursos humanos
técnicos en materia de EPOF, destinados a funciones dentro del Programa Nacional de
EPOF.

6. ElPrograma Nacional de EPOF es insatisfactorio en la instrumentacion de lo establecido en
la norma vigente.

5.1.1.6 Observaciones: Ministerio de Salud

Decreto 794/2015 - Art. 4°.- Facultase al MINISTERIO DE SALUD para dictar las normas
complementarias y aclaratorias que fueren menester para la aplicacion de la Reglamentacion
que se aprueba por el presente Decreto.

¢ Observaciones sobre Ministerio Salud, Decreto 794/2015 - Art. 4°:

1. Losinstrumentos hasta ahora implementados por el Ministerio de Salud de la Nacién como
autoridad de aplicacion resultan insuficientes para hacer efectivos los objetivos de la Ley
26.689. Destacando la necesidad de especificar los instrumentos legales por los que se
accede al derecho a la salud de modo integral de las personas con EPOF.

2. El Ministerio de Salud de la Nacidn no ha hecho uso de sus facultades conferidas para
dictar las normas complementarias y aclaratorias en lo referido al “cuidado infegral de la
salud de las personas con EPOF y sus familias” siendo una oporfunidad de cabal
significancia para los afectados.
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5.1.1.7 Observaciones: Partida presupuestaria

Decreto 794/2015 - Art. 5°.- Los gastos que demandare la ejecucion de la presente medida
serdn imputados al Programa 42, Actividad 09 del Presupuesto vigente del Ministerio de Salud.

* Observaciones sobre Partida presupuestaria, Decreto 794/2015 - Art. 5°:

1. La partida presupuestaria designada a las politicas en EPOF no se reflejan en los recursos
dispuestos por la autoridad de aplicacién.

5.1.1.8 Observaciones: Vigencia de la norma

Decreto 794/2015 - Art. 6°.- La presente medida entrard en vigencia a partir del dia siguiente de
su publicacién en el Boletin Oficial.

* Observaciones sobre vigencia del Decreto 794/2015 - Art. 6°:

1. A partirdel 19 de Mayo del 2015 se encuentra en vigencia la referida norma,
considerando que el tiempo franscurrido acciona en contra de los objetivos que debe
impulsar la Autoridad de Aplicacién, en el marco de la asistencia integral establecida
para las personas que presentan una EPF.

5.1.1.9 Observaciones: Art. 7°

Decreto 794/2015 - Art. 7°.- Comuniquese, publiquese, dese a la Direccion Nacional del Registro
Oficial y archivese.

« Observaciones sobre Art. 7°:

1. Sin observaciones.

5.1.2. Observaciones sobre Ley 26.689 y su reglamentacion

5.1.2.1 Observaciones sobre el objeto de la ley
Ley 26.689 - Articulo 1°.- El objeto de la presente ley es promover el cuidado integral de la salud

de las personas con Enfermedades Poco Frecuentes (EPF) y mejorar la calidad de vida de ellas y
sus familias.

Decreto 794/2015 - ARTICULO 1°.- SIN REGLAMENTAR.
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* Observaciones sobre el Cuidado Integral y mejora calidad de vida Ley 26.689 - Art. 3
Art.1°:

1. Lasancién de la ley, representa un avance positivo para la Salud de los ciudadanos y
sus familias.

2. Asimismo, la ley representa el reconocimiento de las EPOF como una categoria
diferenciada de otras enfermedades.

3. Laley, delinea los aspectos bdsicos a implementar para determinar una politica en
materia de EFOF sélida para Argentina.

4. Establece la necesidad de promover politicas socio-sanitarias ad hoc al referirse “al
cuidado integral”.

5. Hasta la actualidad, en cuanto a los servicios de atencidn socio- sanitarios, la sancién
de la ley, no ha significado un cambio positivo en la realidad de las personas afectadas
y la de sus familias.

6. Enun gran nUmero de casos, aun no se encuentra garantizado el acceso a la salud de
modo integral, acorde a las necesidades de las diferentes EPOF (atencidn
especializada, acceso a estudios diagndsticos y tratamientos, incluyendo prestaciones
de rehabilitacién).

7. No se observa la implementacién de estrategias de adecuaciéon de los sistemas de
salud para el “cuidado integral de la salud de las personas con EPOF".

8. Porlo tanto, se observa como insatisfactoria la implementaciéon de una politica pUblica
robusta en materia de EPOF en Argentina, dado que adn no ha alcanzado impacto
positivo en los destinatarios.

5.1.2.2 Observaciones sobre definiciéon de EPOF

Ley 26.689 - Art. 2°.- A |los efectos de la presente ley se consideran EPF a aquellas cuya
prevalencia en la poblacion es igual o inferior a una en dos mil (1 en 2000) personas, referida a
la situaciéon epidemioldgica nacional.

Decreto 794/2015 - ARTICULO 2°.- SIN REGLAMENTAR.

* Observaciones sobre Definicion de EPOF, Ley 26.689 — Art. 3 Art. 2°:

1. A pesar de haberse definido cudles son las enfermedades que son incluidas en la
categoria de “poco frecuente”, se observa gran desconocimiento sobre la denominacién
técita entre la comunidad médica, como asi entre la poblacién en general.

2. La autoridad de aplicacién ha tomado atribuciones no comprendidas en el objeto
establecido en el Art. 2° al fusionar dentro del marco de accién a las anomalias
congénitas, segun se observa en la informacidén publica
(http://www.msal.gov.ar/congenitas/).

3. Centra sus mayores acciones en las enfermedades genéticas, mds precisamente en el
dmbito de la pediatria.

4. No se observa que el Ministerio de Salud de la Nacién, como autoridad de aplicacion esté
destinando los recursos econdmicos y humanos en la implementacion de acciones
focalizadas en las EPOF, sino en un marco mds amplio. Situacién que no es favorable para
las personas que hoy en dia conviven con una EPOF.

5.1.2.3 Observaciones sobre acceso a cuidado integral de la salud de las personas con EPOF

Ley 26.689 - Art. 3°.- En el marco de la asistencia integral establecida para las personas con EPF;
la autoridad de aplicacién debe promover los siguientes objetivos:
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Inciso a) Promover el acceso al cuidado de la salud de las personas con EPF, incluyendo las
acciones destinadas a la deteccidon precoz, diagndstico, fratamiento y recuperacion, en el
marco del efectivo acceso al derecho a la salud para todas las personas;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° a) - SIN REGLAMENTAR.

* Observaciones sobre Asistencia integral para las personas con EPOF Ley 26.689 - Art. 3 inc.
a):

1. En una gran mayoria de casos, la sancién de la ley no resulta efectiva en el dia a dia de
las personas con EPOF sino sélo ante la exigibilidad del derecho a la salud especificado en
ésta ante la via judicial. Tanto por parte de las obras sociales, empresas de medicina
prepaga, mutuales, u ofros agentes que brindan servicios médicos asistenciales, como
tampoco lo hace la propia Autoridad de Aplicacién de la ley (Ministerio de Salud de la
Nacién).

2. En particular, los escasos casos que reciben dicho acceso a la salud porintermedio de
alguna de las dependencias del Estado (DADSE, PAMI, Programa Incluir Salud), suelen
presentar demoras en las autorizaciones de las prestaciones, en la enfrega de los
medicamentos y hasta menores dosis que las indicadas por el profesional tfratante.
Ocasionando un alto riesgo de vida para las mencionadas personas y un alto impacto
social en la familia (problemas laborales, educativos y sociales).

3. No se observa que el Ministerio de Salud de la Nacién, como autoridad de aplicacion esté
implementando acciones destinadas a dar cumplimiento de dicho inciso a).

5.1.2.4 Observaciones sobre organismo especializado en EPOF

Ley 26.689 - Art. 3°.- Inciso b) Promover, en su dmbito, la creacion de un organismo
especializado en EPF, de cardcter multidisciplinario, que coordine con las autoridades sanitarias
jurisdiccionales, la implementacién de las politicas, estrategias y acciones para el cuidado
integral de las personas con EPF y sus familias;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° b) - SIN REGLAMENTAR.

* Observaciones sobre Asistencia integral para las personas con EPOF Ley 26.689 - Art. 3 inc.
b):

1. Losrecursos designados por la autoridad de aplicacién a lo largo de la vigencia de la ley,
no han logrado alcanzar el cardcter multidisciplinario. AUn mds, se observa una insuficiente
dotacidén de recursos humanos en el drea competente dentro del Ministerio de Salud de la
Nacioén.

2. Se percibe una insuficiente articulacion con las autoridades sanitarias jurisdiccionales, adn
en los casos de aquellas provincias adheridas a la ley nacional.

3. Enla mayoria de los casos en los que existe algun tipo de articulacién entre Nacién y
Provincia, se delimita al drea de genética casi de modo exclusivo.

4. Se observa una insuficiente implementacién de politicas, estrategias y acciones para el
cuidado integral de dichas personas, por parte del Ministerio de Salud de la Nacién, como
autoridad de aplicacién para dar cumplimiento de dicho inciso b).

5.1.2.5 Observaciones sobre participacién de asociaciones de personas con EPOF y sus
familias

Ley 26.689 - Art. 3°.- Inciso c) Propiciar la participacion de las asociaciones de personas con EPF
y sus familiares en la formulacién de politicas, estrategias y acciones relacionadas con dicha
problemdtica;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° c) - SIN REGLAMENTAR.
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* Observaciones sobre participacion de las asociaciones de personas con EPOF y sus
familias en la formulacién de politicas, estrategias y acciones referidas a la problematica
de las EPOF, Ley 26.689 — Art. 3inc. c):

1. La participacién de las organizaciones de la sociedad civil de personas con EPOF y sus
familias es de modo discrecional, esporddico, pudiendo ser poco representativo del
universo “macro” de las EPOF, sino mds bien acotado a una EPOF en particular.

2. La participacién pareciese no contar con la representatividad en comparaciéon con el
resto de los actores involucrados en materia de EPOF, siendo un ejemplo de ello, la
cantfidad de organizaciones convocadas en el Consejo Consultivo Honorario.

3. La participacién de las organizaciones de la sociedad civil suele darse en base a la
demanda —e insistencia- por parte de éstas mds que por iniciativa de la Autoridad de
Aplicacién como politica de trabajo conjunto.

4. No se observa que el Ministerio de Salud de la Nacién, como autoridad de aplicacion esté
implementando acciones destinadas a dar cumplimiento de dicho inciso c).

5. Alafecha, la experiencia de FADEPOF con la autoridad de aplicacién no ha sido
satisfactoria, siendo que no se ha logrado un didlogo y participacion sélido y productivo.

5.1.2.6 Observaciones sobre listado de EPOF

Ley 26.689 - Art. 3°.- Inciso d) Elaborar un listado de EPF, de acuerdo a la prevalencia de dichas
enfermedades en nuestro pais, el cual serd ratificado o modificado una vez al ano por la
autoridad de aplicacion de la presente ley;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° d) - REGLAMENTADO: El Consejo Consultivo Honorario
elaborard un listado de EPF, dentro de los TREINTA (30) dias de publicada la presente
reglamentacion en el Boletin Oficial, a partir de informacion epidemioldgica producida
por los centros de referencia;.

Antecedentes del Listado de EPOF

Las organizaciones que fueran miembros fundadores de la actual Federacién Argentina de
Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) en el ano 2012 entregaron un listado de Enfermedades
Poco Frecuentes para que sea tomado como punto de partida de la creacién del Listado Nacional de
EPOF. Dicho material fue elaborado bajo el set de datos de EPOF de Orphanet Internacional previa
revision y “nacionalizacion” de las enfermedades en Argentina.

e Ver ANEXO XII - texto completo “LISTADO EPOF - Orphanet - validado FADEPOF”.
o Link de acceso a ANEXO XIlI:
https://www.dropbox.com/s/7a0rn7b343kmbnlb/ANEXO%20XI1%20-
%20LISTADO%20EPOF%20-%200rphanet%20-%20validado%20FADEPOF .xlsedI=0

Dicho listado, en el 2015 fue enviado por la Autoridad de Aplicaciéon al Consejo Consultivo
Honorario para que los expertos alli convocados trabajen en la actualizacién y tamizado del mismo.

A mediados del afo 2016, la Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF)
consultd el resultado de dicho trabajo, sin respuesta formal. Finalmente, un integrante del Equipo
Técnico del Programa Nacional de EPOF y AC hizo saber a FADEPOF, de modo informal, que dicho
trabajo fue desestimado.
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* Observaciones sobre Listado de EPOF Ley 26.689 — Art. 3 inciso d):

1. Enla actualidad, aun se carece de un listado de EPOF a nivel Nacional, al menos de
publico acceso.

2. Lafalta de actividad del CCH pudiera ser una de las causa de la falta de elaboracion del
Listado de EPOF, ya que segun el Art. 3inc. d) del Decreto Reglamentario 794/2015, es su
funcién hacerlo.

3. Se observa que el Ministerio de Salud de la Nacién, como autoridad de aplicacién estd
incumplimiento lo dispuesto en el inciso d), acumulando un retraso de mds de 32,5 meses o
el equivalente a mds de dos (2) anos y medio, ya que debia haberlo elaborado el CCH
dentro de los treinta dias de publicado el Decreto Reglamentario 794/2015 (Publicado en
el Boletin Oficial 18.5.15).

5.1.2.7 Observaciones sobre estudios epidemiolégicos de EPOF

Ley 26.689 - Art. 3°.- Inciso e) Propiciar la realizacion periédica de estudios epidemioldgicos que
den cuenta de la prevalencia de EPF a nivel regional y nacional;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° e) - SIN REGLAMENTAR.

* Observaciones sobre Listado de EPOF Ley 26.689 - Art. 3 inciso e):

1. Hasta la actualidad, no se han podido identificar la realizacion de estudios
epidemioldgicos por parte del Ministerio de Salud de la Nacion como autoridad de
aplicacion que den cuenta de la prevalencia de las EPOF a nivel nacional, como
tfampoco, en lo referido a nivel regional.

5.1.2.8 Observaciones sobre seguimientos de las EPOF en Sistema Nacional de Vigilancia
Epidemiolégica

Ley 26.689 - Art. 3°.- Inciso f) Incluir el seguimiento de las EPF en el Sistema Nacional de Vigilancia
Epidemiolégica;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3°f) - SIN REGLAMENTAR.

* Observaciones sobre Listado de EPOF Ley 26.689 - Art. 3 inciso f):

1. Hasta la actualidad, no se han podido identificar la incorporacién del seguimiento de las
EPOF en el Sistema Nacional de Vigilancia Epidemioldgica por parte del Ministerio de Salud
de la Nacion como autoridad de aplicacién, por lo que alun se encuentra pendiente el
cumplimiento del inciso f).
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5.1.2.9 Observaciones sobre creaciéon de Registro Nacional de personas con EPOF

Ley 26.689 - Art. 3°.- Inciso g) Promover la creacion de un Registro Nacional de Personas con EPF
en el dmbito del Ministerio de Salud de la Nacion, con el resguardo de proteccién de
confidencialidad de datos personales;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° g) - SIN REGLAMENTAR.

Antecedentes del Registro Nacional de EPOF

Desde el aio 2014 la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADPEOF) ha incluido
en todas las peticiones dirigidas al Ministerio de Salud de la Nacidén como autoridad de aplicacion, el
expreso pedido de una serie de consideraciones identificadas como prioritarias que surgen de la
necesidad de la comunidad de personas con enfermedades poco frecuentes con el fin de hacer
operativa la Ley Nac. 26.689 sancionada en Junio de 2011, entre las que se encontraba la creacion de
un Registro Nacional de EPOF.

* Observaciones sobre Registro Nacional de EPOF Ley 26.689 — Art. 3 inciso g):

1. Hasta el pasado 29 enero de 2018, no se conocia que el Ministerio de Salud de la Nacién
hubiese estado trabajando en la creacidn del Registro Nacional de EPOF.

2. El conocimiento por parte de la Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes
del comienzo de la creacién de dicho Registro no ha sido por medio del drea competente
en materia de EPOF, entendiéndose Programa Nacional de EPOF, sino por otfras y de
modo informal.

3. Porlo tanto, se observa el comienzo del cumplimiento del inciso g) aunque se desconocen
los detalles y estdndares utilizados para el futuro Registro Nacional de EPOF.

4. Se observa que la debida implementacién del Registro Nacional de EPOF permitird dar
cumplimiento a otras herramientas claves en materia de politicas sélidas sobre EPOF.

5.1.2.10 Observaciones sobre centros y servicios de referencia en EPOF

Ley 26.689 - Art. 3°.- Inciso h) Promover el desarrollo de centros y servicios de referencia
regionales especializados en la atencidn de las personas con EPF, con profesionales y tecnologia
apropiada y la asignacion presupuestaria pertinente;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° h) - REGLAMENTADO: Realizar un relevamiento, con la
colaboracion de todas las jurisdicciones, a fin de establecer un mapa de servicios
especializados en Enfermedades Poco Frecuentes y establecer un plan de fortalecimiento
y difusién puUblica de los mismos, asi como fambién promover la creacion de aquellos que
fuesen necesarios;

Antecedentes de Centros y Servicios de referencia regionales especializados en la atencién de
personas con EPOF con profesionales y tecnologia apropiada

En el sitio web del Ministerio de Salud de la Nacidn, apartado del Programa Nacional de EPOF se
puede observar la siguiente informacién:
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* Observaciones sobre Centros y Servicios de EPOF Ley 26.689 — Art. 3 inciso h):

1. No se identifica dentro de la informacién pUblica del sitio web del Ministerio de Salud de la
Nacién, informacién consolidada sobre centros y servicios de referencia especializados en
la atencién de personas con EPOF a nivel regional.

2. Seidentifica cierta informacion bajo la denominacién de “Mapa de Servicios EPF y
Anomalias Congénitas. Servicios de Genética en la Argentina
(http://www.msal.gov.ar/congenitas/mapa/). De la informacion alli brindada identificada
bajo la denominacién “Area de EPF”, se observa que:

a. Soélo 9 jurisdicciones poseen dicho campo con informacion, que se presenta
acotada (sélo figura nombre de una persona o institucién, sin datos de contacto,
especialidades médicas, servicios y otros datos necesarios para la debida
localizacion del centro y servicio de referencia en base a la EPOF de la persona.

b. Lainformaciéon brindada sélo refiere a la atencién publica, omitiendo la referida a
la atencién del dmbito privado.

c. De las 9 jurisdicciones que poseen informacién sobre “Area de EPF", 6 remiten sdlo
a centros de atencién pedidtrica,; 1 remite sélo a centro de atencidn de adultos;
y los restantes 2 lo hacen a especialidad de genética.

d. Lasrestantes 16 jurisdicciones (contando CABA) no poseen informacion referida a
Area de EPF.

3. Laescasa informacion brindada por el Ministerio de Salud de la Nacién, es ineficiente a la
hora de encontrar un centro y servicio especializado en EPOF a nivel nacional.

5.1.2.11 Observaciones sobre articulacion de los centros y servicios de EPOF y otros
establecimientos

Ley 26.689 - Art. 3°.- Inciso i) Promover la articulacion de los centros y servicios de referencia en
atencién a personas con EPF, con establecimientos de salud de todos los niveles de
complejidad, en el marco de la estrategia de la atenciéon primaria de la salud;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3°i) - SIN REGLAMENTAR.

« Observaciones sobre articulacion entre Centros y Servicios de EPOF y establecimientos de
todos los niveles de complejidad Ley 26.689 - Art. 3 inciso i):

1. No se identifica dentro de la informacién puUblica del sitio web del Ministerio de Salud de la
Nacién, informacién consolidada sobre la referida articulacién del inciso i)

5.1.2.12 Observaciones sobre centros de asesoramientos, atencién e investigaciéon en EPOF
genética

Ley 26.689 - Art. 3°.- Inciso j) Promover el desarrollo y fortalecimiento de centros de
asesoramiento, atencion e investigacion en enfermedades de origen genético que incluyan
servicios de diagndstico para los estudios complementarios pertinentes;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° j) - REGLAMENTADO: Realizar un relevamiento, con la
colaboracion de todas las jurisdicciones, de centros de asesoramiento, atencion e
investigacion en enfermedades de origen genético que incluyan servicios de diagndstico
para los estudios complementarios pertinentes;
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* Observaciones sobre la promocién del desarrollo y fortalecimiento de centros de
asesoramiento, atencidn e investigaciéon en EPOF de origen genético Ley 26.689 — Art. 3
inciso j):

1. Sibien el drea de la genética parece ser el foco principal del Ministerio de Salud de la
Nacién en materia de EPOF, el estatus de respuestas efectivas por parte de los centros
identificados por el Ministerio de Salud de la Nacién en
http://www.msal.gov.ar/congenitas/mapa/ es casi nulo en materia de EPOF.

2. Enbase alas consultas y reclamos recibidos en la Federacion Argentina de Enfermedades
Poco Frecuentes, no se localizan centros de asesoramiento, atencion e investigacion en
EPOF de origen genético que incluyan servicios de diagndstico para estudios
complementarios pertinentes. Por lo que se deduce que los centros y servicios de genética
identificados en el Mapa de EPF y Anomalias congénitas no realizan estudios genéticos
complementarios para las EPOF.

3. Portanto, aun queda pendiente por parte del Ministerio de Salud de la Nacién como
autoridad de aplicacién el cumplimiento del inciso j).

5.1.2.13 Observaciones sobre vinculo de servicios de atencién a ninos, nifias y adolescentes
con EPOF con servicios de adultos

Ley 26.689 - Art. 3°.- Inciso k) Promover el vinculo de las redes de servicios que atiendan a ninos,
ninas y adolescentes con EPF con los servicios de atencién de adultos, favoreciendo la
continuidad en la atencién de las personas afectadas, reconociendo la particularidad de cada
etapa vital;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° k) - SIN REGLAMENTAR.

* Observaciones sobre vinculo de las redes de servicios de nifios, nifas y adolescentes con
EPOF con los servicios de adultos Ley 26.689 - Art. 3 inciso k):

1. No se identifica dentro de la informacidon publica del sitio web del Ministerio de Salud de la
Nacion (http://www.msal.gov.ar/congenitas/mapa/), informacion sobre la referida
vinculacién del inciso K).

2. Enla prdctica diaria de las personas con EPOF y sus familias se presenta un alto indice de
carencia de servicios de atencién en adultos de un gran porcentaje de EPOF, por lo que
es de vital importancia la implementacién de dicho inciso.

5.1.2.14 Observaciones sobre coordinacién técnica y financiera

Ley 26.689 - Art. 3°.- Inciso I) Fortalecer y coordinar técnica y financieramente la
implementaciéon de los programas de pesquisa neonatal y deteccidon de enfermedades
congénitas, en el marco de lo establecido por la ley 23.413 y sus modificatorias, y la ley 26.279,
en coordinacion con las autoridades sanitarias provinciales;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3°1) - SIN REGLAMENTAR.
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* Observaciones sobre fortalecimiento y coordinacién técnica y financiera para la
implementacion de los programas de pesquisa neonatal y deteccion de enfermedades
congénitas Ley 26.689 — Art. 3 inciso |):

1. Certeramente, el debido fortalecimiento y coordinacion técnica y financiera de los
programas de pesquisa neonatal y deteccién de enfermedades congénitas seria una
efectiva politica para la prevencion de secuelas prevenibles de las enfermedades
incluidas en la normativa vigente. No obstante, en sélo un porcentaje de jurisdicciones se
da cumplimiento efectivo a la norma.

2.  Ambos programas parecieran continuar con sus estrategias y acciones habituales sin
evidenciar modificaciones ad hoc a partir de la sancién de la Ley 26.689.

3. No se haidentificado que el Ministerio de Salud como autoridad de aplicacién en materia
de EPOF haya impartido una propuesta de mejora en lo referido a pesquisa neonatal y
otras enfermedades congénitas (e]. Propuesta de ampliacién de pesquisa neonatal,
acciones de control sobre la implementacién de la normativa vigente, reportes de EPOF
pesquisadas, entre otfros, al menos de modo publico en el sitio web
http://www.msal.gov.ar/congenitas/)

5.1.2.15 Observaciones sobre capacitacion continua a profesionales de la salud y otros
agentes sociales

Ley 26.689 - Art. 3°.- Inciso n) Contribuir a la capacitacién continua de profesionales de la salud
y ofros agentes sociales, en todo lo referente al cuidado integral de la salud y mejoria de
calidad de vida de las personas con EPF, en el marco de la estrategia de atencién primaria de
la salud;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° n) - SIN REGLAMENTAR.

Antecedentes de Capacitacién continua a profesionales de la salud y otfros agentes sociales en lo
referido a cuidado integral de la salud y mejora de la calidad de vida de las personas con EPOF

Capacitaciones Aiho 2016.

Capacitacion 1. Fuente: Ministerio de Salud de la Nacién http://www.msal.gov.ar/congenitas/salud-
redlizo-capacitacion-para-optimizar-la-atencion-de-personas-con-enfermedades-poco-frecuentes/

San Luis, Agosto 2016 - (...) Durante la capacitacion realizada en San Luis se expusieron distintos temaiss,
entre los cuales se destacaron las Enfermedades Poco Frecuentes como nuevo concepto de salud, el
acceso d la informacién sobre
este tipo de patologias, cémo
y cudndo derivar a la consulta
con genética clinica, asi como
también la temdatica de las
anomalias congénitas. |...)
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Nota: se observa invitacién sobre la misma capacitacion 1 realizada en San Luis, 2016.

Fuente: Universidad Nacional del Litoral
https://www.unl.edu.ar/agenda/index.phpeact=showEvento&id=13715

(...) Ellunes 12 de
septiembre de 8.30 a 13
hs en el Complejo Molino
Fenix, ubicado en
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una capacitacién en
enfermedades poco
frecuentes. Se trabajaran
diferentes tépicos:
anomalias congénitas
¢cémo y cudndo derivar
a la consulta congénita
clinica?, enfermedades
pocos frecuentes,

& Sogurc HIte Il adu anegenda/indes ohoTet=stowEventolid=13715 G i

UNIVERSIDAD NACIONAL DL LITORAL

AGENDA

WETITHCHNAL  CUCTUS

Al EDUCACHIN  VIOA UMNERSIIARA  WTERMADIOMALES CHMCIA samiades acabiwcas

Ebrmcar e | B

Capacitacién en enfermedades poco frecuentes

‘OACTONE 0000 | Compiegs Wi Farce, Comanciants Videda v Las Herss - Vita Merceces, 520 Liss

P Feca FEA

S wbartard s lemtics Sesds I slancien Srimaria. Inkcripcisnes sl ¥ graum.

1ot 13 0 i o 03018 13 5 e ol i M s, b o Cormasaiands Videla y
Lits Phorms - Vs Mermeciet 5ian Losh 54 unammstarh o COGACERCASS 81 Srfrmesdiet [0 Fecesntes

S trtgerin e s conmsts congants
i, " y rtos

Erdermadinten Foce Fracusnues ¢ Anamaias Congéntas j o Mraien de Satd o4 4 Macin

s o te b Lot

abordaje de la disabilidad intelectual y mitos sobre sindrome de Down.

Capacitacion 2. Fuente: Ministerio de Salud de la Nacién
http://www.msal.gov.ar/congenitas/conferencia-sobre-leucodistrofias-destinado-a-equipos-de-salud-y-

familias/

Conferencia por
Telesalud, Septiembre
2016 —(...) Las
Leucodistrofias —
palabra que proviene
del griego “leukos”
(blanco), “dis-"
(trastorno) y “frofias”
(nutrientes)- son
enfermedades de
etiologia genética,
poco frecuentes, la
mayoria de las veces
sin antecedentes
familiares, y fienen
como punto en
comun la afectacion

[ rotic | CURSO
INTERACTIVO
LEUCODISTROFIAS: Espacio de reflexion L=
entre equipos de salud y familias o
VIERNES 30 DE SEPTIEMBRE 16 A 18 HS. f." ."
TR0 EWW“NW
e Gendtica Medica

dingndatica,

Espacks de dudas y preguntas para tamdias
- Terapeas de rehabeitacion

de la mielina, una

“vaina” que protege las fibras nerviosas en la sustancia blanca del cerebro y la médula espinal. Todas
las funciones pueden verse afectadas y desencadenar discapacidades motoras, sensoriales y
cognitivas, problemas de aprendizaje y del comportamiento. {...)

Capacitacion 3. Fuente: Ministerio de Salud de la Nacién
http://www.msal.gov.ar/congenitas/conferencia-sobre-sindrome-de-angelman-destinado-a-equipos-

de-salud/
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Conferencia por Telesalud, Octubre 2016 — (...) En este espacio se realizard una conferencia, con
traduccién
simultdnea, del Dr.
Stephen Calculator
que tratard sobre
comunicacién

aumentativa en SINDROME DE ANGELMAN: [ oo |
pacientes con Comunicacién aumentativa -

] vl o apcorngu iy i ol -t a a i

Sindrome de MARTES & DE OCTUBRE DE 14 A 16 HS. %

Ce Nacsanal

Angelman. —— e Gondtica Midiel
en vivo, del Dr. Stephen

ESALUG ——y v Ao

Capacitacion 4. Fuente: Ministerio de Salud de la Nacién http://www.msal.gov.ar/congenitas/salud-
redlizo-capacitacion-para-mejorar-la-deteccion-de-enferemedades-poco-frecuentes/

Misiones, Diciembre 2016 - (...) La formacién, que se desarrolld ayer en el Hospital Escuela Dr. Ramon
Madariaga de Posadas, fue encabezada por Romina Armando, integrante del Programa Nacional de
Enfermedades Poco Frecuentes y Anomalias Congénitas, y Monica Ludojoski, coordinadora del
Instituto de Genética

Humana de Misiones. E C  © wonemsalgovaricongenias/saiu-rostzo-cagactiacion-pars-majorsr ln-deieccion-de-enloromedades- poce- ecusnies a & !
Ademds, contd con B tMDAES Poco Hcu 'Y

la presencia de
profesionales

. INTERACTIVO
referentes en materia
de EPF a nivel FEeE
provincial como .
Andrea Soto, Eugenia %
Heiss y Rossana e ot e

Espindola. {...)
Durante el encuentro
se frabajaron temas
diversos que tuvieron
su eje principal en las
enfermedades poco
frecuentes como
nuevo concepto de
salud, el acceso a la -
informacién, cdmo y cuando derivar a la consulta con genética clinica asi como también se abordé la
temadtica de las anomalias congénitas.

Nota: se observa otfra fuente sobre la misma capacitacion 4 realizada en Misiones, 2016.
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Fuente: Misionesonline.net http://misionesonline.net/2016/12/05/en-el-hospital-escuela-capacitan-
para-mejorar-el-diagnostico-de-enfermedades-poco-frecuentes/

PRI r———p—
mil enfermedades poco frecuentes Hay muchas pero se trabaja més en |a pravalencia, L
14 n

Video 1 sobre Sy
capacitacion: —
https://www.youtube.co

m/watch2v=5Wxi81DoSD4

Video 2 capacitacién:
https://www.youtube.co
m/watch2time_continue=
15&v=2nttRoyrxXd8

Imagen de capacitacién 4 Misiones 2016. Fuente: http://misionesonline.net/2016/12/05/en-el-hospital-
escuela-capacitan-para-mejorar-el-diagnostico-de-enfermedades-poco-frecuentes/

Estudio Lromosodmiceo =

Cariotipo

(WCYmram

|

Resultado

normai

— 46,XX[20]) 46, XY [20]
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Capacitaciones Aiho 2017,

Capacitacion 5 - Fuente: Ministerio de Salud de la Nacidn http://www.msal.gov.ar/congenitas/curso-
interactivo-sobre-enfermedades-poco-frecuentes-2017/

Conferencia por Telesalud, Mayo 2017 - (...) El Programa Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes
(EPF) y Anomalias Congénitas del Ministerio de Salud de la Nacién, junto a Telesalud, lanzd el 23 de
mayo su Curso Interactivo sobre Enfermedades Poco Frecuentes 2017, destinado a residentes de
pediatria y medicina familiar. (...) Para el dictado de los cursos, ademds de la participacion del equipo
técnico del Programa, se TR : 5 A
invita a destacados
profesionales nacionales y
reconocidos referentes de
Enfermedades Poco
Frecuentes, con el fin de
promover la discusiéon de
casos clinicos de pacientes
pediatricos con dificil
diagnéstico. El objetivo de
este curso es fomentar un
pensamiento critico, una
discusion participativa y
utilizar las tecnologias de la
informacién y comunicacién
como estrategias
pedagégicas, en base a la
resolucion y andlisis de casos clinicos de la prdctica cotidiana. (...)En las ediciones anteriores
participaron profesionales de Buenos Aires, Santa Fe, San Juan, Chubut, Chaco, Corrientes, Entre Rios y
Santiago del Estero. (...)

Capacitacion é - Fuente: Ministerio de Salud de la Nacidén http://www.msal.gov.ar/congenitas/salud-
capacito-a-equipos-de-salud-para-mejorar-la-deteccion-de-enfermedades-poco-frecuentes/

Catamarca, Junio 2017 — (...)
Durante el encuentro se
trabajaron temdticas que
hicieron eje en las
Enfermedades Poco
Frecuentes como nuevo
concepto de salud, el acceso
a la informacién, como y
cudndo derivar a la consulta
con genética clinica asi
como también se abordé la
importancia de las anomalias
congénitas.

Nota: se observa otra fuente sobre la misma capacitacion é realizada en Catamarca, 2017.

Fuente: http://www.elesquiu.com/sociedad/2017/6/17/jornada-capacitacion-sobre-enfermedades-
poco-frecuentes-anomalias-congenitas-251601.html

(...) Cabe destacar que disertard la referente del equipo técnico de Enfermedades poco frecuentes y
anomalias congénitas de Nacion, Dra. Romina Armando y entre las temdaticas abordadas se tratard los
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mitos sobre el Sindrome de Down, Enfermedades poco frecuentes. La jornada estd destinada a
profesionales de Salud, docentes, psicopedagogos y trabajadores sociales. |...)

& Segurn hitps: wwwnortal catsmanca.gobse olc as canec

CCATAMA-“!&. '

Iniclo  Institucioral «

WS DONDE CRECEN
TUS SUENOS

Provincla = Noticlas ~ Q

Se reaiizd el concunio para cubwir cargo en
La Matermidad

Tallores de peevencian de Dengus en
‘colonias de vacaciones

B 5lud Mantal presents o guisde
Procedimitrins par la Prevencie,

Capacitacion 7 - Fuente: Ministerio de Salud de la Nacién
http://www.msal.gov.ar/congenitas/conferencia-para-equipos-de-salud-sobre-fibrodisplasia-osificante-

progresiva/

Conferencia por Telesalud,
Agosto 2017 — (...) Este
espacio permitird a los
equipos de salud conocer
elementos clinicos que
ayuden a considerar este
cuadro en la prdctica
cotidiana; disenar un
abordaje integral una vez
diagnosticado, asi como
también estar al tanto de
las novedades en relacién
a diagndstico genético y
fratamiento.

= CURSO
INTERACTIVO
[ cwvonsicon ]
FIBRODISPLASIA OSIFICANTE _‘“E:":'"‘*:"""h
PROGRESIVA (FOP)
[+]2

Espacio de reflexion entre equipos de salud
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Capacitacion 8 - Fuente: Ministerio de Salud de la Nacién
http://www.msal.gov.ar/congenitas/conferencia-sobre-leucodistrofias/

Conferencia por
Telesalud, Septiembre
2017 - (...) Las
Leucodistrofias —palabra
que proviene del griego
“leukos” (blanco), “dis-"

CURSO
frastorn “trofias” INTERACTIVO
( OTS‘O TO) v ofa LEUCODISTROFIAS
(nutrientes)- son Espacio de reflexién entre equipos de salud [ worct ]

enfermedades de VIERNES 8 DE SEPTIEMBRE DE 14 A 16 HS. -
etiologia genética, la T _ . ; 2%
mayoria de las veces sin T s s m TR . e o Haches

antecedentes familiares.
Tienen como punto en
comun la afectacién de
la mielina, una “vaina”
que protege las fibras
nerviosas en la sustancia
blanca del cerebro y la

médula espinal. Todas las funciones pueden verse afectadas y desencadenar discapacidades
motoras, sensoriales y cognitivas, asi como también problemas de aprendizaje y del comportamiento.
Son cuadros poco frecuentes, cuyo diagndstico, la mayoria de las veces es dificultoso.

Capacitacion 9 - Fuente: Ministerio de Salud de la Nacién
http://www.msal.gov.ar/congenitas/conferencias-sobre-herramientas-para-un-abordaje-
psicoeducativo-de-las-epf/

Conferencia por
Telesalud, Septiembre
2017 — (...)El Programa
Nacional de
Enfermedades Poco

Frecuentes y Anomalias L URS
Congénitas del Ministerio - _ g Lya Sy
de Salud de la Nacién Y [ oo |
organiza una serie de @ = =
conferencias bajo el ENFERMEDADES POCO FRECUENTES (EPF) Lo
nombre “Enfermedades CT

Poco F.recuen’res: HERRAMIENTAS PARA UN e —
herrarnientas para un ABORDAJE PSICOEDUCATIVO [y
&

Abordaje Psico-
educativo”, con el i
objetivo de favorecer la
discusiéon y plantear la
problemdtica de estas patologias desde el marco tedrico de la psicologia de la salud y el modelo
psico-educativo. {...)

Temario:
. Miércoles 6/9/2017 — Encuentro 1 - “Enfermedad poco frecuente en la niiiez”. Generalidades sobre
las EPF. A través de un caso clinico se presenta una discusion con distintos antecedentes de
investigaciones y el marco tedrico de la psicologia de la salud. Red Nacional de Anomalias
Congénitas.
. Miércoles 13/9/2017 — Encuentro 2 — “Cuidadores de un nifo con una EPF”. Presentacién de un
caso clinico de un nino con sindrome de X fragil, considerando las implicancias del asesoramiento
en la madre portadora. Discusién de los modelos de abordaje de la problemdtica que incluyen el
drea psico-educativa.
. Miércoles 20/9/2017 — Encuentro 3 — “Enfermedad poco frecuente y la transiciéon hacia la adultez”.
Implicancias del abordaje clinico de personas diagnosticadas con una EPF considerando las
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particularidades del acceso a los sistemas de salud y el impacto psicolégico de un diagnéstico

genético en la edad adulta.

Capacitaciones Aiho 2018.

Futura Capacitacién 10 - Fuente: Ministerio de Salud de la Nacién

http://www.msal.gov.ar/congenitas/capacitacion-sobre-enfermedades-poco-frecuentes-y-anomalias-

congenitas-en-chubut/

Chubut, Marzo, 2018 -
En la noftificacién se
puede observar el
temario: 1) Anomalias
Congénitas: ;Cémo y

A CURSO
cuando derivar a la INTERACTIVO
consulta con ENFERMEDADES POCO FRECUENTES Y ANOMALIAS CONGENITAS e p—
genética médica?, 2) Abordaje desde la Atencién Primaria
Enfermedades Poco METHEETS b Riab20 4 2018 D420 % 1 R £
Frecuentes, 3) bt ! Ch Bt

. p <0 de Genética Mdica
Abordaje de la SRRt o
= Mitos sobre Sindrome de Down

Disabilidad
intelectual, 4) Mitos
sobre Sindrome de
Down.
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1.

Observaciones sobre capacitaciéon continua de profesionales de la salud y ofros agentes
sociales, en todo lo referente al cuidado integral de la salud y mejoria de calidad de vida
de las personas con EPF, en el marco de la estrategia de atencién primaria de la salud Ley
26.689 - Art. 3 inciso n):

Segun se observa en la informacién publica del sitio web del Ministerio de Salud
(http://www.msal.gov.ar/congenitas/category/noticias/) se han realizado un total de
nueve (9) capacitaciones entre el ano 2016 y 2017, a saber:

a. Ano 2016, cuatro (4) capacitaciones, de las cuales dos (2) han sido sobre “"AC y
derivacién a consulta genética, EPOF, abordaje de la Disabilidad y mitos sobre
Sindrome de Down", y las restantes dos (2) sobre EPOF especificas (FOP y
Leucodistrofias).

b. Ano 2017, cinco (5) capacitaciones, de las cuales una (1) ha sido sobre "AC y
derivacién a consulta genética, EPOF, abordaje de la Disabilidad y mitos sobre
Sindrome de Down", otfras dos (2) sobre EPOF especificas (Leucodistrofias y
Sindrome de Angelman), siendo la restantes dos (2) sobre abordajes de pediatria
y/o su vinculacién con la genética.

c. Ano 2018 planificada una (1) para Marzo en Chubut sobre eje de “AC y derivacién
a consulta genética, EPOF, abordaje de la Disabilidad y mitos sobre Sindrome de
Down".

La cantidad de capacitaciones impartidas no pareciese ser suficiente, no cubre la
diversidad de EPOF identificadas, como tampoco involucra al universo de la vida adulta
de las personas con EPOF.

Los ejes seleccionados resultan no apropiada e insuficientes en el marco de la diversidad
de las EPOF, siendo que en su mayoria cuando se abordan las EPOF se lo hace desde la
pediatria y genética como foco.

Asi mismo, se observa una inclinacién hacia el dmbito de la “capacitacién de los RRHH del
sistema de salud”, principalmente del drea genética. Estas acciones, podrian enmarcarse
dentro de lo previsto en la Ley 26.689 en su art 3inc. a) como ..."acciones destinadas a
deteccién precoz”... pero no especifica lo referido en el resto de los incisos (los
tratamientos y recuperacién en el marco del efectivo acceso al derecho a la salud para
tfodas las personas con enfermedades poco frecuentes).

Seria necesario que la autoridad de aplicacién amplie la informacién referida a
“capacitaciéon de los RRHH del sistema de salud”, mdxime en las referidas a la
especializacién de genética, que permita conocer detalle de esas acciones. 3Se los
capacitard en la totalidad de las EPOF de origen genético? 3Con validacién en qué
listado de EPOFe

Los ejes seleccionados, incluyen el abordaje de otfras patologias que no son poco
frecuentes por lo que el mensaje final puede confundir a los desfinatarios.

La seleccién del abordaje especifico de una EPOF pareciese ser discrecional no siguiendo
un criterio (epidemioldgico, prevalencia, u otros).

En el caso del abordaje sobre genética, segin se puede observar en el video 2 de
Misiones, se utiliza un elevado lenguaje técnico que pudiese no estar al alcance de ciertos
profesionales de la salud y ofros agentes sanitarios que se encuentran como destinatarios
de las capacitaciones.

La inclusién de otfras enfermedades no incluidas dentro de las poco frecuentes dentro de
los ejes de las capacitaciones, resta significativamente el fiempo destinado a las EPOF,
ademds de ufilizar recursos (humanos y econdmicos) para otros fines.

. El Ministerio de Salud de la Nacién como autoridad competente, rige sus estrategias

sanitarias en materia de EPOF bajo la Resolucion 2329/2014 omitiendo lo establecido en el
Decreto Reglamentario 794/2015, segun se interpreta de la informacién publica
(http://www.msal.gov.ar/congenitas/anomalias-congenitas-y-enfermedades-poco-
frecuentes-epf/ )

En virtud de lo observado con anterioridad, el Ministerio de Salud de la Nacién como
autoridad de aplicacién no estaria optimizando los recursos destinados al cumplimiento
delinciso n).
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5.1.2.16 Observaciones sobre investigacion y desarrollo de tecnologias

Ley 26.689 - Art. 3° - Inciso o) Promover la investigacién socio sanitaria y el desarrollo de
tecnologias apropiadas para la problemdtica de personas con EPF, en Coordinaciéon con el
Ministerio de Ciencia, Tecnologia e Innovacion Productiva de la Nacion;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° o) - SIN REGLAMENTAR.

+ Observaciones sobre la promocién de la investigacion y tecnologias para la problemdtica
de las EPOF en coordinacién con MINCYT Nacién Ley 26.689 - Art. 3 inciso o):

1. De lainformaciéon publica del sitio web del Ministerio de Salud de la Nacidon
(http://www.msal.gov.ar/congenitas/) no se advierte de la implementacién de una
estrategia sobre EPOF en coordinacién con el MINCYT Nacién, como tampoco con ofras
dreas del Estado.

2. Envirtud de la importancia del inciso o) pudiese ser una oportunidad factible la
incorporacion del drea referida a las EPOF en la Comision Interministerial entre las carteras
nacionales de Ciencia, Tecnologia e Innovacion Productiva y la de Salud que tiene el
propdsito de disefiar un marco normativo para regular los productos y tratamientos en
terapias avanzadas, asi como ofrecer garantias a quienes participan en las
investigaciones. Dicha comisidon estd conformada por representantes de ambos ministerios,
la Administracion Nacional de Medicamentos, Alimentos y Tecnologia Médica (ANMAT); el
Instituto Nacional Central Unico Coordinador de Ablacién e Implante (INCUCAI); e
instituciones académicas y de investigacion tales como las Facultades de Derecho y
Ciencias Exactas y Naturales de la Universidad de Buenos Aires; el Instituto Leloir; el Consejo
Nacional de Investigaciones Cientificas y Técnicas (CONICET), la Facultad
Latinoamericana de Ciencias Sociales (FLACSO); el Instituto Fleni y la Universidad Favaloro,
entre otros, la comisidon reine a abogados con especialistas en multiples disciplinas
médicas y cientificas. (Fuente: http://www.mincyt.gob.ar/noticias/crece-el-debate-sobre-
las-terapias-avanzadas-en-la-argentina-12164)

5.1.2.17 Observaciones sobre articulacidon con Ministerio de Educacion

Ley 26.689 Art. 3° - Inciso p) Promover la articulacion con el Ministerio de Educacion de la Nacion
y las respectivas autoridades jurisdiccionales, en términos, de favorecer la inclusion de personas
con EPF;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° p) - SIN REGLAMENTAR.

« Observaciones sobre la articulaciéon con el Ministerio de Educacién de la Nacién Ley
26.689 - Art. 3 inciso p):

1. De lainformacién pUblica del sitio web del Ministerio de Salud de la Nacién
(http://www.msal.gov.ar/congenitas/) no se advierte de la implementacién de una
estrategia sobre articulaciéon con el Ministerio de Educacion en materia de EPOF.

2. A suvez propiciar el frabajo articulado entre ambos Ministerios permitiria abordar otras
necesidades vinculadas a las EPOF, como por ejemplo, la actualizacién de las
curriculas de las carreras de grado referidas a la salud.

5.1.2.18 Observaciones sobre accesibilidad de las personas con EPOF a actividades
deportivas y culturales
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Ley 26.689 Art. 3° -Inciso q) Promover la accesibilidad de personas con EPF a actividades
deportivas y culturales, acordes a sus necesidades y posibilidades;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° q) - SIN REGLAMENTAR.

* Observaciones sobre promocion de la accesibilidad de personas con EPOF a actividades
deportivas y culturales Ley 26.689 — Art. 3 inciso q):

1. No se identifica dentro de la informacién puUblica del sitio web del Ministerio de Salud de la
Nacion (http://www.msal.gov.ar/congenitas/), informaciéon consolidada sobre la referida
promocion delinciso q).

5.1.2.19 Observaciones sobre articulacion con programas y acciones para la atenciéon de
personas con discapacidad

Ley 26.689 Art. 3° - Inciso r) Propiciar la articulaciéon con programas y acciones para la atencion
de personas con discapacidad, cuando correspondiere;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3°r) - SIN REGLAMENTAR.

* Observaciones sobre articulacion con programas y acciones sobre EPOF y discapacidad
Ley 26.689 - Art. 3 inciso r):

1. No se identifica dentro de la informacién publica del sitio web del Ministerio de Salud de la
Nacién (http://www.msal.gov.ar/congenitas/), informacion referida a la implementacién
de dicha articulacién mencionada en el inciso r).

2. Lapuesta en marcha de la articulacién con programas de discapacidad y EPOF es de
suma importancia, ya que segin datos internacionales4! el 65% de las EPOF son
discapacitantes.

3. Segun lainformacion que hicieran saber a FADEPOF las autoridades del SNR, y la actual
Agencia Nacional de Discapacidad (ex CONADIS) no se ha establecido una articulacion
sostenida que impulse la mejora de la realidad Argentina en cuanto a elevar el
conocimiento sobre las EPOF por parte de los profesionales de las juntas evaluadoras a
nivel nacional, favorecer el acceso a informacién cientifica que sirva de apoyo a dichos
profesionales para una correcta evaluacion de la discapacidad en casos de personas con
EPOF. La falta de conocimiento provoca una vulnerabilidad al derecho a la salud de las
personas con EPOF.

5.1.2.20 Observaciones sobre desarrollo y producciéon de medicamentos y productos
médicos

Ley 26.689 Art. 3° - Inciso s) Promover el desarrollo y la produccion de medicamentos y
productos médicos destinados a la deteccidon precoz, diagndstico, fratamiento y recuperacion
de las personas con EPF;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3°s) - SIN REGLAMENTAR.
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* Observaciones sobre promocion del desarrollo y producciéon de medicamentos y
productos médicos para las EPOF Ley 26.689 - Art. 3 inciso s):

1. No se identifica dentro de la informacién publica del sitio web del Ministerio de Salud de la
Nacién (http://www.msal.gov.ar/congenitas/), como tampoco por medio de los vinculos
gue FADEPOF posee, informacién sobre una iniciativa referida al inciso s).

5.1.2.21 Observaciones sobre difusidon a usuarios, familias, profesionales y técnicos

Ley 26.689 Art. 3° - Inciso t) Promover la difusion de informacién, a usuarios, familiares,
profesionales y técnicos de la salud, a través del desarrollo de una Red PUblica de Informacién
en EPF, en el dmbito del Ministerio de Salud de la Nacién, de acceso gratuito y conectada con
otras redes de informacién nacionales e internacionales;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° t) - SIN REGLAMENTAR.
Antecedentes sobre difusiéon de informacién a usuarios, familias, profesionales y técnicos de salud, a
través de Red PUblica de informaciéon en EPOF, dentro del MINSAL Nacién, de acceso publico y

conectada a otras redes de informacion nacional e internacional

En el sitio web del Ministerio de Salud de la Nacidon, apartado del Programa Nacional de EPOF se
puede observar la siguiente informacién:

Apartado INFORMACION PARA CIUDADANOS/ INFORMACION BASICA

Lo C @ wwwmsal.gov.ar/congenitas/informacion-basica/# a ¥
Ministerio de Sakud
dencia de la Nacion
INSTITUCH

Comgarti

1Chad o5 la pendtica?
. £
') . La genética clinica se define como la ciencia y la prictica del diagndstico, asescramierto,

prevencitn y manejo de dividuos y farmiias cos rmas hereditarios. E| ADN, situado
& n de nuestras células, es 1a Informacién base para el funcionamiento

-
' e
.
Centro Nacional
de Genética Médica
ETIOUETAS
nitas puede no ser aparente de inmediato y
1 dilas, meses o hasta aflos para que algunos de ellos

e na jento. Los defectos congénitos pueden tener I + ’ Banco de mcursos

varias caisas EQUIPOS DE SALUD

0t &5 una anomalia conpénita?

xamallas o también llamados defectos de nacimiento, son akeraciones
nales, visibles o no, g jesde el nacimiento. En g n de una
severidad tal que suelen ser detéctados durante los primeras dias después del nacimiento e,
e, v, indormacion-basicall uchas pcasiones prenatalmente, Debido a su gravedad y frecuencia tienen un

Fuente: Ministerio de Salud de la Nacidn http://www.msal.gov.ar/congenitas/informacion-basica/#
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Apartado INFORMACION PARA CIUDADANOS/ DATOS UTILES

Conmutador; 5
Ministario de Salud Ao S de jubo
Presidencia de la Nacién

CURSO
5:uceiol SALUD INT .E_R_ACTII\.."O

Programa Médico Obligatorio

Por decisidn de la Corte Suprema de just [Fempresas de medicing prepaga deben
cubrir, coma minima, &l PMO (ProgramglWédico Obligatorio) semejante al de las obras
sociales en casos de rehabilitacidn y pra de calidad de vida de personas con discapacidad

¥ Importacidn de Medicamentos, Insumos de R 46, Trasamiento y Capacitacién "%
: Las personas discapacitadas pueden acceder a la exenciin de gravamenes, & traves de un %..
= régimen establecido mediante la Reschucion 1388/97. Corsulte esta nofmatha en Centro Nacional

informacion Legisiathva (irfoLeg), "

- de Genética Médica |
CONADIS
Comisidn Nacional Asesora para la Integracidn de las Personas con Discapacidad
Linea Gratuita 0800 333 2662 - consultas@conadis gob.ar (%] EE.QLI‘DIOP';)?“;E SALUD
Certificado de Discapacidad

Permite acceder a un sistema de proteccidn integral de las personas discapacitadas,
tendiente a aseguraries aencitn midica, educacidn y seguridad social y concederies las

franquicias y estimules para neutralizar las desventajas y posiblitaries su integracién en la &
comunidad. Los residentes en la Ciudad de Buenos Aires, desde 2008 padrin tramitario en &
hospitales plbcos, Puede consultar en e Ministerio de Salud porteio; 0800-333-7258, 0 en

la Superintendencia de Servicios de Salud

En e} Senvicio Nacional de Rehabilitacidn puede encontrar toda |a informacidn sobre dénde

Fuente: Ministerio de Salud de la Nacidn http://www.msal.gov.ar/congenitas/datos-utiles/

Apartado RECURSOS DE COMUNICACION/ MATERIAL PARA LA COMUNIDAD

= @ www.msal g |_para_la-comunidad] adis

utador: 581143795000

Mintstorio de Sakud o 5 chn i 1925 [CTOTIABA)
@ Presidencia de la Nacidn

o . Osteogendsis imperfecta: Informaciin para padres y pacientes.

Centro Nacional
de Genética Médica

" | eomacon |

Banco de Mursos.
PUBLICACIONES RELACIONADAS (4] 3051705 BE sawo

Contacta Direccién Nacional de
Maternidad e Infancia

Fuente: Ministerio de Salud de la Naciéon http://www.msal.gov.ar/congenitas/material_para_la-comunidad/
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Apartado EQUIPOS DE SALUD/ ;QUE SON LAS ENFERMEDADES POCO FRECUENTES (EPF) O
RARAS?

& cC e l.gov. 1geni ion-social/ = -

ENFERMEDADES POCO FRECUENTES Canmutador 581143755000
¥ ANOMALIAS CONGENITAS Mot G Oe Julo 1935 (CHOTIARS

ASESORAMIENTD GEMETICO

PREVENCION DE
ANCMALIAS CONGENITAS

La caraciesistica principal de eS| q definida
rnn*ounaermml-mm freny VR ESELREGISTRO
frecuencia en ka potiacidn en gel MACIONAL DE ANOMALIAS

EPF 3 aqueiias cuya prevalencia en oo SIS S

2.000) personas, referida a la situacks

Resulta importante subrayar que of nimero de Dt;rsonaé\ t‘un enfermedades poco

frecuentes varia considerablemente entre ellas. S blen los pacientes son pocos por cada Centro Nacional
- enfermedad, si se suma la totafidad de bos afectados de las mas de 8000 EPF descriptas a la de Genética
actualidad, los enfermos legan a casl a 3 millones de argentings. es decir o 5-8% de la
ETIOUETAS poblacién,
Banco de necursos
Las EPF se caracterizan también por el gran nimera y ka ampla diversidad de los trastormos y [ + I EQUIPOS DE SALUD

sirtomas, los cuales varian, no sdlo entre ls derentes enfermedades, sino también en
una misma enfermedad. Para muchos diagndsticos, existe wna amplia variedad de subtipos
de la misma enfermedad i

Se calcula que existen. en ks actualidad, mis de 8000 EPF diferertes, que afectan a

las personas en sus capacidades fisicas, sus | mentales, su com ]
su capacidad sensorial. La gravedad de las también varia 1
e < ~n posiblemente mortales, mientras otras $on compatibles con una vida nonmal

Fuente: Ministerio de Salud de la Nacidn http://www.msal.gov.ar/congenitas/cuestion-social/

Apartado RECURSOS DE COMUNICACION/ MATERIAL PARA LOS EQUIPOS DE SALUD

€ 5 C O wwwmsal i ial-equipos-de-saiud/ a i

ENFERMEDADES POCO FRECUENTES
¥ ANOMALIAS CONGENITAS Ministorio de Sabud
Presidencia de la N

"o
&%
Andiisi igico sobee la alias congénitas en recién nacidos registradas en Q_.

2015 en la Repdblica Argonting

Centro Naclonal

Ver documents de Genética M

ETIOUETAS "
Guia de atencion pediidtrica.
Manejo del paciente con Distrofia Muscular de Duchenne e

Guas bm ATERCIC [+IEOUIP05 DE SALUD
\ =
Hospital de Pediatria Juan P. Garrahan®
Ver documento
equipos-de-salud/

Fuente: Ministerio de Salud de la Nacién http://www.msal.gov.ar/congenitas/material-equipos-de-salud/
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Apartado INICIO

e @ www.msal.gov.ar/congenitas/ a & i

ENFEAMEDADES POCO FRECUENTES
¥ ANOMALIAS CONGENITAS Ministerio de Salud
Presidencia de la Nacidn

Anomalias
Congénitas

. & - I+] Banco de recurcs
Primasia de la Sakud / EQUIPOS DE SALUD

Servicios de Genética Anomalias Congénitas Reporte Anual Renac 2016 A =
Mapa de Recursos EPF y Anomalias Atencidn Primarfa de la salud. Recién Nacidos. [
Congénitas

W————

Linea Salud Fetal

RENAC Sitios 1-800-444-2111

de interes :
15hs

G T NACIOMAL D
% NN A5 COMGEMITAS D

Fuente: Ministerio de Salud de la Naciéon http://www.msal.gov.ar/congenitas/

Apartado SITIOS DE INTERES

&3 lo Q % i

ENFE 0 FRECUENTES
¥ ANOMALIAS CONGENITAS é Ministeric de Salud

Presidencia de la Nacién

Sitios de interés

CURSO
Centro Nacional de Gendtica Médica l NTER ACTI vo
re Enfermedade
with El Centro Nacional de Genética Médica "Dr. Eduardo Castilla” depende de 1

Adiministracidn Nacional de Laboratorios e institutos de Salud (ANLES) “Dr. Carlos G. Malbran®. m

Instituto Nackonal del Cincer

El Instituto Nacional ded Cancer del Ministerio de Salud tene un drea especfica dedicada a
los tumores familiares y hereditarios. En e siguiente link podrd encontrar informacidn al -'%

' FESpRCto
8 %.n

hittpatiwww.msal gov.arfinclindex. php/programas/plan-nacional-ce-

tumores-familiares-y-hereditarios-procafa *cﬁmmﬂld“ﬂaﬂul

ETOUETAS .
— Salud Fetal, Centro Nadional de Genética Médica
Serviclo de informacidn sobre agentes teratoginicos
= de
I I Banco 0 recursos

La Direccidin Nacional de Maternidad e infancia es o drgano de formulacién y aplicacén de + EQUIPOS DE SALUD

las politecas de salud materno-infantl del Estado nacional

Su tarea tiene en cuenta B “Convencidn Imemacional Sobre los Derechos del Nifo® (1985) y la \

“Convencién sobre la eliminacién de todas las formas de discriminacidn contra la

Mhuier® [1979), kas que Benen como meta la equidad en materia de salud, Asimisma, reconooe
€l coneepto de derechos ciudadanos presente en el “Compromisa Nacional en favor de la
Madre y el Nifko®, asumnido ante ka Cumbre Mundéal a Favor de I3 infancia (19%0).

Entre la legislacidn nacional mas reclente, sus actividades se enmarcan en los ineamientos la
Ly Bacional Mo 26,061, de Proteccidn Integral de los Derechos de las Nifias, Nifos

Fuente: Ministerio de Salud de la Nacidon http://www.msal.gov.ar/congenitas/sitios-de-interes/
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«32C 0 I i i Q%

ENFERM
¥ AMOMALA:

RECUENTES

AS

Mintstorio de Salud
Presidencia de la Nacidn

embarazo adolescente no: pl
la mortalidad adolescente por causas externas. Para eso, busca focalizar en los procesos de
Eestiin, recursos humanos, insumos e infraestructura que resulten un obstdculo para la
cormecta atencidn de la poblacidn en cada provinda

Programa de Miastenia Gravis

Falta enlace y descripcidn,

CONADIS

Comisidn Naclonal Asesora para L Integrackén de las Personas con Discapacidad

Cbersabud

Obersabud es una herramienta de comunicackin e interconsulta entre profesionales

para promover |a actividad asistencial y docente.

Centra de Informacién inernacional de Defectos de Nacimiento de Vigilancla & investigacide
El Centra de informacidn nternacional de Defectos de Nacimieno de Viglancia e
Investigacicn (en Ingiés Imernational Clearinghause foe Birth Defects Surveillance and
Research®) es un consondio gue redne sisternas de vigilancia de anomailas congénitas de todo
&l munda con el objetivo de difundir acciones de prevencidn, aminorar sus consecuencias,
manitorear camibios en las frecuencias de recién nacidos con anomalias congénitas &

ORFHANET: PORTAL INTERNACIONAL DE INFORMACIIN SOBRE ENFERMEDADES POCO
FRECUENTES

INTERNATIONAL CLEARINGHOUSE FOR BIRTH DEFECTS SURVEILLANCE AND RESEARCH:
CONSORCIO INTERNACIONAL PARA LA VIGILANCIA DE LA SALUID ¥ LA INVESTIGACION SOBRE
ANOMALIAS CONGENITAS.

PUBLICACIONES RELACIONADAS

COMADIS -

Fuente: Ministerio de Salud de la Nacion http://www.msal.gov.ar/congenitas/sitios-de-interes/

Sitios web nacionales de Orphanet

& C @ wwworpha.neticonsor/cgi-bin/Education_AboutOrphanet.php?ing=ES&stapage=5T_EDUCATION_EDUCATION_ABOUTORPHANET_NATIONAL WEBSITES - i
OrDhOﬂet m O Ayuda B Imprimir & Contacte connosotros ES W
Acercade los Sitios web nacionales de Orphanet
medicamentos
huérfanas
Cada equipo nacional mantiene un punto de acceso naci a Orpt freciendo las Glitimas noticias y li
en relacién alas actividad, en lalengua nacional del pais concerniente.
Acerca de las
enfermedades raras o e . :
Informes de Orphanet
Aplicacién mévil —Austria = Bulgaria
Tutoriales de Orphanet l..,l Canadi : Croacia
o= Dinamarca i Eslovenia
i B Erancia = Grecia
== Huneria 0 1 itanda = Israel
1 B talia == Letonia —= Libano
I Lituania —Luxemburgo Il Marruecos
EN Portusal 1B Reino Unido B Repibiica Chcca
B} Bumania IFE Serbia e Suecia
[ suiza B Turquia

Fuente: Orphanet.net http://www.orpha.net/consor/cgi-
bin/Education_AboutOrphanet.php2ling=ES&stapage=ST EDUCATION _EDUCATION_ABOUTORPHANET_NATIONAL WE
BSITES
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* Observaciones sobre la difusidn de informacion, a usuarios, familiares, profesionales y
técnicos de la salud, a tfravés del desarrollo de una Red Publica de Informacién en EPF, en
el dmbito del Ministerio de Salud de la Nacidn, de acceso gratuito y conectada con ofras
redes de informacién nacionales e internacionales Ley 26.689 — Art. 3 1):

1. Lainformacion brindada en los diversos apartados del sitio web del Ministerio de Salud de
la Nacién como autoridad de aplicacion, resulta insuficiente y escasa en cuanto a las
EPOF, tanto la dirigida a la "comunidad/ ciudadanos” como la destinada a los “equipos
de salud”.

2.  La gran mayoria de la informacion referida a las EPOF, para todos los destinatarios, se
centraliza en pediatria y genética. Como asi, refiere al dmbito de la discapacidad lo que
implica que sélo brinda informacién para aquellas personas que hayan optado por el
derecho ala certificacién de la discapacidad y/o hayan sido debidamente certificadas.

3. Lainformacién destinada a los “equipos de salud” ofrece tan sélo tres (3) guias sobre EPOF
especificas y desde el abordaje pedidtrico. El resto de la informacién de dicho apartado
estd referido a las Anomalias Congénitas.

4. En cuanto alainformacién destinada a la conectividad con redes internacionales, la
informacién brindada resulta escasa y se encuentra incompleta. En algunos cosas los
hipervinculos no funcionan, como el casos de Orphanet Argentina
(http://www.orpha.net/consor/cgi-
bin/Education_AboutOrphanet.php2ing=ES&stapage=ST_EDUCATION_EDUCATION_ABOUT
ORPHANET_NATIONAL_WEBSITES ).

a. El Ministerio de Salud de la Nacién como autoridad competente anuncié el 23 de
Junio 2016 via email (epfyac@gmail.com) que Argentina formaba parte del
Consorcio Internacional de Orphanet desde Octubre 2015; y que en Junio 2016 se
pondria en marcha la primera etapa del proyecto con la creacién de la pagina
local de Orphanet Argentina. Por lo que se observa un retraso en la
implementaciéon de dicha sitio web de mds de 20 meses.

b. Se omiten otras fuentes de informacion Utiles referidas a las EPOF, por ejemplo
Eurordis, GARD, CIBERER, NORD, RDIRC, FDA, EMA, entre ofras.

5.1.2.22 Observaciones sobre conocimiento de la problematica de EPOF

Ley 26.689 Art. 3° - Inciso u) Promover el conocimiento de la problemdtica de EPF,
concientizando a la poblacion en general sobre la importancia de la inclusion social de las
personas con EPF y sus familias, a partir de las estrategias y acciones que se consideren
pertinentes;

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° u) - SIN REGLAMENTAR.

Antecedentes sobre la promocidn del conocimiento de la problematica de EPOF, concientizando a la
poblacién en general
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& C | @ www.msal.govaricongenitas/28-de-febrero-de-2015-dia-internacional-de-las-enfermedades-poco-frecuentes/ a % :

Presidencia de la Nacidn

INICIO INSTITUCIONAL * INFORMACIIN PARA CILIDADAN EQUIPOS DESALUID =

[ "ot J Recrsosdecomuncacon

o=
-
Centro Nacional

de Genética Médica

[ 4] egUiiPos pe sawp
Dia Mundial de

Enfermedadéi%

aras

Fuente: Ministerio de Salud de la Nacidn http://www.msal.gov.ar/congenitas/28-de-febrero-de-2015-dia-
internacional-de-las-enfermedades-poco-frecuentes/

n Ministerio de Salud de la Nacidn Argentina Q "< Luciana Inicio 7 Buscar amigos

Me gusta Seguir Compartir

QOrganizacion gubernamental en Buenos
Aires

3.3 ko

Ministerio de Salud de la Nacién Argentina
27 defebrero alas 12:00 - @

(CUALES SON LOS SINTOMAS DEL DENGUE, ZIKA Y CHIKUNGUNYA?

Si tenés estos sintomas, no te automediques y consulta de inmediato al

Invitar a amigos a que indiquen que les gusta

médico: la pagina
Ministerio de Fiebre ... Ver mas
Sa I Bienvenidos a la cuenta oficial de Facebook del
N qu de Ia Ministerio de Salud de la Nacién Argentina.
acion
o 373.956 Me gusta

Argentlna e ! A Florencia Braga Menéndez y 4 amigos
@msalnacion més les gusta esto
| Inicio 8 4,002 personas estuvieron aqui

Informacion

Informacién Ver todo

Notas

Eventos o

Opiniones =l

i8
Me gusta 865 reproducciones s

r*  Awv. 9 de Julio 1925
Videos e Me gusta ¥ Comentar < Compartir B- C1073ABA Buenos Aires

%, 0800-222-1002
Fotos @o 30 ‘Comentarios destacados ™

@ salud.gob.ar/

Imagen 1. Fuente: Facebook.com del Ministerio de Salud de la Nacidn, 27.2.2017
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Me gusta Seguir Compartir

Ministerio de Salud de la Nacién Argentina
27 de febrero a las 22:00 - &

PAUSA ACTIVA

Si entrés en www.argentina.gob.arftupausaactiva vas a encontrar videos en
los que un entrenador y una entrenadora te muestran algunos ejercicios

Ministerio de muy simples que podés hacer en tu lugar de trabajo o en cualquier espacio
de tu casa.
Sal"‘Id, de la Desconectate 5 minutes de la rutina, elegi el nivel mas adecuado para vos,
Nacion sequi los consejos y de a poco vas a sentirte mejor.
Argentina @
@msalnacion
HACER PAUSAS ACTIVAS AYUDA
s A PREVENIR LESIONES Y DOLORES
Informacion
Notas
Eventos
Opinicnes
Me gusta
Videos

Abrir “https://ww 1429757696" en una pestafa nueva

Qrganizacion gubernamental en Buenos
Aires

3.3 ok ks

Invitar a amigos a que indiguen gue les gusta
la pagina

Bienvenidos a la cuenta oficial de Facebook del
Ministerio de Salud de la Nacion Argentina.

373.956 Me gusta
A Florencia Braga Menéndez y 4 amigos

usta esto

9 4.002 personas estuvieron aqui

Informacion Ver todo

0

B
pluany

*  Av 9 de Julio 1925
C1073ABA Buenos Aires

t. 0800-222-1002

Imagen 2. Fuente: Facebook.com del Ministerio de Salud de la Nacién, 27.2.2017

ﬁ Ministerio de Salud de la Nacién Argentina Q

Luciana

Inicio

Buscar amigos

Me gusta Seguir Compartir

Ministerio de Salud de la Nacién Argentina

Ayer alas 12:00 - @
,_',ESTF'\S EMBARAZADA? CUIDATE DEL ZIKA
Si estas embarazada, cuida tu salud y la de tu bebé. Por eso, recorda estos
consejos:
ELIMINA LOS CRIADEROS DE MOSQUITOS: es la principal medida de
prevencion del zika. Eliming, tap4, da vuelta y limpia los objetos que

acumulen agua en tu casa y alrededores. Hacelo todas las semanas y cada
vez que llueva. ... Ver méas

Ministerio de
Salud de la
Nacion
Argentina @

@msalnacion

Si es;és embarazgda,
cuidate del zika.

Inicio
Informacion
Notas
Eventos
Opiniones
Me gusta
Videos

Fotos

Zika danmun u rhik

Organizacion gubernamental en Buenos
Aires

3.3 %k %

Invitar a amigos a que indiquen gue les gusta
la pagina

Bienvenidos a la cuenta oficial de Facebook del
Ministerio de Salud de la Nacién Argentina.

373.956 Me gusta
A Florencia Braga Menéndez y 4 amigos

mas les gusta esto

8_ 4,002 personas estuvieron aqui

Informacién Ver todo

Q

ewl]
piusAy

i Av. 9 de Julio 1925
C1073ABA Buenos Aires

t. 0800-222-1002

A sslud ssby el

Imagen 3. Fuente: Facebook.com del Ministerio de Salud de la Nacién, 28.2.2017
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* Observaciones sobre promover el conocimiento de la problematica de EPOF,
concientizando a la poblacién en general sobre la importancia de la inclusion social de
las personas con EPF y sus familias, Ley 26.689 — Art. 3 inciso v):

1. Enbase alainformacion recabada de los diversos medios de comunicacion publica del
Ministerio de Salud de la Nacién como autoridad de aplicacién (sitio web y fanpage
oficial de Facebook) como asi ofros medios de comunicacién masiva, no se han
observado iniciativas destinadas a promover el conocimiento de la problemdtica de las
EPOF dirigidas a la poblacidén general ni otros destinatarios.

2. Enelano 2015, se observa una publicacién en el apartado de noticias del sitio web de
Ministerio (http://www.msal.gov.ar/congenitas/28-de-febrero-de-2015-dia-internacional-
de-las-enfermedades-poco-frecuentes/ ) en el que se anuncia que dicha cartera se
“suma a esta movida mundial con la semana de las EPF realizando una serie de
actividades con los referentes provinciales del tema, Ministerios de salud provinciales,
programas nacionales, y miembros de organizaciones civiles” aunque no se exhibe detalle
de actividades, lugares y ofros datos que permitan identificar las acciones referidas.

3. Es un aspecto pendiente la puesta en marcha de acciones destinadas a promover el
conocimiento de la problemdtica de las EPOF en la poblacidn general, referida en el
inciso u).

5.1.2.23 Observaciones sobre participacion de las asociaciones nacionales de EPOF en
redes internacionales

Ley 26.689 Art. 3° - Inciso v) Favorecer la participacién de las asociaciones nacionales de EPF en
redes infernacionales de personas afectadas por EPF y sus familias.

Decreto 794/2015 - ARTICULO 3° v) - SIN REGLAMENTAR.

+ Observaciones sobre el favorecer la participacion de las asociaciones nacionales de EPOF
en redes internacionales de personas afectadas por EPOF y sus familias Ley 26.689 - Art. 3
inciso v):

1. La falta de consolidaciéon de una estrategia de trabajo conjunto entre el Ministerio de
Salud de la Nacién como autoridad de aplicacion y las organizaciones de la sociedad civil
de pacientes con EPOF y familiares, hasta el momento, pareciese ejercer de barrera ante
una posible cooperacién en dmbitos internacionales.

2. Lafalta de ejecuciéon de dicha cooperacion podria significar la pérdida de grandes
oportunidades de avances en materia de EPOF, incluyendo aspectos relacionados a la
investigacion.

3. Eltrabajo articulado entre el Ministerio de Salud de la Nacién como autoridad de
aplicacion y las organizaciones de la sociedad civil permitiria optimizar los recursos
destinados a propiciar mejoras en materia de EPOF. Buenas prdcticas internacionales
demuestran los grandes avances logrados cuando el Estado y la sociedad civil unen
esfuerzos y conocimientos. Por el contrario, la descoordinacién o el frabajo individualizado,
conduce a retrasos e incluso distracciones a raiz de malos entendidos. Es el caso de los
sucedido con el proyecto de implementacién de Orphanet Argentina. FADEPOF venia
tfrabajando en dicho proyecto con Orphanet Internacional cruzédndose con gestiones por
parte del Ministerio de Salud de la Nacidn, quien continud con estas.

5.1.2.24 Observaciones sobre autoridad de aplicacion

Ley 26.689 - Art. 4° .- La autoridad de aplicacién de la presente ley serd el Ministerio de Salud de
la Nacién.

Decreto 794/2015 - ARTICULO 4°.- SIN REGLAMENTAR.
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* Observaciones sobre autoridad de aplicacion, Ley 26.689 Art. 4):

1. Esindispensable un mayor involucramiento, compromiso y entendimiento por parte de los
altos mandos de la autoridad de aplicacién para consolidar las oportunidades factibles en
materia de EPOF.

2. Se celebra la creacién del *Programa Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes” en el
dmbito del Ministerio de Salud de la Nacidén, segun se especifica en el Art. 3 del Decreto
reglamentario 794/2015, ya que de este modo brinda la jerarquia debida a las
enfermedades poco frecuentes en un programa independiente de ofros ya existentes, si
bien pudiese -en el debido caso- coordinarse técnica y financieramente junto a las
autoridades sanitarias provinciales y nacionales de ofros programas.

a. Sesolicita ala autoridad de aplicacion que su personal actle en consecuencia y
se remita en virtud a la vigencia del Decreto reglamentario 794/2015 con el fin de
evitar confusiones que puedan acarrear demoras en el acceso a la salud de las
personas con enfermedades poco frecuentes de Argentina y/o la
implementaciéon de las politicas publicas afines.

5.1.2.25 Observaciones sobre programas

Ley 26.689 - Art. 5°.- Lo establecido en la presente ley debe integrar los programas que al efecto
elabore la autoridad de aplicacién y los gastos que demande su cumplimiento serdn atendidos
con las partidas que al efecto destine en forma anual el Presupuesto General de la
Administracion Publica para el Ministerio de Salud de la Nacidn.

Decreto 794/2015 - ARTICULO 5°.- SIN REGLAMENTAR.

* Observaciones sobre Ley 26.689 Art. 5):

1. Las caracteristicas y realidades de las ENFERMEDADES POCO FRECUENTES distan de las de
las ANOMALIAS CONGENITAS -si bien ambas se constituyen en un “problema de salud
publica” a atender junto con los TRASTORNOS GENETICOS, como bien se menciona en los
considerandos de la resolucion.

2. Las ANOMALIAS CONGENITAS poseen una prevalencia que no las situa por definicion
como enfermedades poco frecuentes, sino tan sélo en un minimo porcentaje de ellas.

3. Lainterpretacion de la norma vigente por parte de la autoridad de aplicacion en lo
referido al Art. 5° de la Ley 26.689 se observa como inadecuada. Tal y como detalla
especificamente la Ley 26.689 en su Art. 5 el PROGRAMA NACIONAL DE ENFERMEDADES
POCO FRECUENTES debiese “integrarse” con ofros programas que tengan injerencia y
pertinencia con las enfermedades poco frecuentes. Caso de pesquisa neonatal,
enfermedades congénitas, Hormona de crecimiento, discapacidad, genética médica,
entre otros. Pero la interpretaciéon de “integrar” no implica “unificar” sino “articular”.

4. Seinsta a concebir como imprescindible para una adecuada implementaciéon de las
politicas publicas sanitarias de calidad la ARTICULACION de los programas afines, sin
perder la especificidad de cada uno de ellos.

5. Las partidas presupuestarias que demande cada uno de los Programas Nacionales deben
ser independientes, para un efectivo cumplimiento de sus objetivos.

6. Se celebra que el Decreto reglamentario 794/2015, en su Art. 5, corrija la situacion de
vulnerabilidad de la ley de presupuesto 2014y 2015 vy la violacion de lo especificado por la
Ley 26.689 en su Art. 5, que implicaba la Res. 2329/2014 en su Art. 5. Sin embargo, bajo la
nueva situacioén, aun se observan interferencias presupuestarias poniendo en duda el
normal funcionamiento de los programas ya existentes, todos bajo la misma partida
presupuestaria.

7. Bajo el Dec. 794/2015 que crea el Programa Nac. de EPOF, quedan latentes las preguntas
sobre squé sucederd con el Programa de Anomalias Congénitas? 3Vuelve a conformarse
como programa independiente? El Programa de Asistencia con Hormona de Crecimiento,
afectado seriamente a través de la Resol. 2329/2014, 3Se conformard nuevamente? 3se le
reasignardn las partidas presupuestarias destinadas a la compra de hormona de
crecimiento para ninos carenciados? sQuedan sin efecto las derogaciones de las
resoluciones vinculadas a su buen funcionamiento? Se solicita la autoridad de aplicacion
pueda brindar mayor informacién especifica.
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5.1.2.26 Observaciones sobre cobertura

Ley 26.689 - Art. 6°.- Las obras sociales enmarcadas en las leyes 23.660 y 23.661, la Obra Social
del Poder Judicial de la Nacién, la Direccién de Ayuda Social para el Personal del Congreso de
la Nacién, las entidades de medicina prepaga vy las entidades que brinden atencién al personal
de las universidades, asi como también todos aquellos agentes que brinden servicios médicos
asistenciales a sus afiliados independientemente de la figura juridica que posean, deben brindar
cobertura asistencial a las personas con EPF, incluyendo como minimo las prestaciones que
determine la autoridad de aplicacion.

Decreto 794/2015 - ARTICULO 4°.- REGLAMENTADO: Quedan expresamente alcanzados
por la Ley N° 26.689:

a) Las obras sociales comprendidas en el articulo 1° de la Ley N° 23.660 y sus
modificatorias y las entidades adheridas o que en el futuro se adhieran como agentes
del seguro al Sistema Nacional del Seguro de Salud regulado en la Ley N° 23.661, por los
planes de salud de adhesion voluntaria individuales o corporativos, superadores o
complementarios por mayores servicios médicos que comercialicen;

b) La Obra Social del Poder Judicial de la Nacién y la Direccion de Ayuda Social para
el Personal del Congreso de la Nacion;

c) Las Empresas de Medicina Prepaga definidas en el articulo 2° de la Ley N° 26.682 y
su modificatoria;

d) Las entidades que brinden servicios médicos asistenciales de prevencion,
proteccién, tfratamiento y/o rehabilitacion de la salud al personal de las Universidades
Nacionales;

e) Las cooperativas, mutuales, asociaciones civiles y fundaciones con los alcances
establecidos en el segundo pdrrafo del articulo 1° de la Ley N° 26.682 y su modificatoria;
Las personas afectadas con EPF recibirdn como cobertura médica asistencial como
minimo lo incluido en el Programa Médico Obligatorio vigente segin Resolucién

de la Autoridad de Aplicacién y, en caso de discapacidad, el Sistema de
Prestaciones Bdsicas para personas con discapacidad previsto en la Ley N° 24.901 vy sus
modificatorias.

* Observaciones sobre Ley 26.689 Art. 6):

1. Se observa que el Decreto Reglamentario resulta insuficiente para llevar a cabo el real
ejercicio de los derechos de las personas con Enfermedades Poco Frecuentes (EPOF),
dado que la mayoria de su articulado adn se encuentra sin reglamentar.

a. El Decrefo Reglamentario no hecha luz a la necesidad actual de especificar lo
referido a la cobertura integral de atencién integral de salud de las personas con
EPOF, ya que tan solo en el Anexo | Art. 6 repasa lo estfipulado por norma general
referida al derecho ala salud a través del P.M.O.E. vigente a la fecha (a saber,
PMOE inconstitucional). Por ello, se solicita dictar normas complementarias y
aclaratorias en el corto plazo que puedan corregir la vulneracion del objetivo de
la Ley 26.689 en su Art.3 (“...asistencia integral establecida para las personas con
EPF..." inc. a). "Promover el acceso al cuidado de la salud de las personas con
EPF, incluyendo las acciones destinadas a la deteccién precoz, diagndstico,
tratamiento y recuperacién, en el marco del efectivo acceso al derecho a la
salud para todas las personas”...)

2. Laley 26.689 especifica la obligatoriedad de la autoridad de aplicacién bajo el
Programa, de dar cobertura integral de salud, segun lo establece en los Art. 3y 6.

3. El“Programa Nacional de EPOF" debe resguardar la no discriminacion entre las personas
que poseen obra social y las que estdn sometidas a la cobertura puUblica, -atendiendo al
derecho aigualdad (mismo trato para fodas las personas que conviven con alguna EPOF).

a. Sidicha obligacion, se efectuase desde ofro departamento del Ministerio de Salud
de la Nacion se deberia formular la aclaracién atento la norma particular posterior
y de superior rango a las resoluciones.

b. Sehace saber que, de no otorgar cobertura, el Programa vulneraria el objetivo de
la Ley 26.689 que en su Art. 3 detalla: *...asistencia integral establecida para las
personas con EPF..." inc. a)..” Promover el acceso al cuidado de la salud de las
personas con EPF, incluyendo las acciones destinadas a la deteccion precoz,
diagndstico, tratamiento y recuperacién, en el marco del efectivo acceso al
derecho a la salud para todas las personas”.
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5.1.2.27 Observaciones sobre acuerdos con autoridades jurisdiccionales

Ley 26.689 - Art. 7°.- El Ministerio de Salud de la Nacién debe promover acuerdos con las
autoridades jurisdiccionales, para proveer atencién integral de la salud a las personas con EPF,
gue no estén comprendidas en el articulo 6° de la presente ley, conforme lo establezca la
reglamentacion.

Decreto 794/2015 - ARTICULO 7°.- SIN REGLAMENTAR.

* Observaciones sobre Ley 26.689 Art.7):

1. Enbase a las Ultimas respuestas producidas por el Ministerio de Salud de la Nacién como
autoridad de aplicacién en el Expediente 1-2002-15931-15-0 referidas a la Actuacion
1400/2015 caratulada “Defensor del Pueblo de la Nacién, sobre presunto incumplimientos
de preceptos de la ley 26689, con relacion al dictado del Programa Nacional de
Enfermedades Poco Frecuentes y Anomalias Congénitas”, como asi, en la informacion
que provee tanto en los medios digitales como en la atencién telefénica o via email en la
actualidad, se observa que:

a. Persiste la omisidon de especificar concretamente como prevé el efectivo
cumplimiento de la Atencién y Acceso a la Salud Integral de las personas con
EPOF. También omite especificar de quién depende especificamente dar
cobertura de salud a las personas que presentan EPOF (en respuesta del 20/5/15
manifestd que esa no es funcién directa de la autoridad de aplicacion de la Ley).

2. Se destaca, nuevamente, que si el Programa no lo hiciera, se estaria discriminando entre
las personas que tienen obra social y los que estdn sometidos a la cobertura publica.
Siendo asi, estos Ultimos, ga través de quién tendrian derecho al tratamiento? Es necesario,
una vez mds, que el Ministerio de Salud de la Nacidn brinde mayores especificaciones.

3. Persiste la necesidad de que el Ministerio de Salud en coordinacién con las jurisdicciones,
especifique cuales son las “vias formales” implementadas a partir de la creacion del
“Programa Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes” que darian acceso a la
asistencia debida.

4. Enla actualidad se observa, que la autoridad de aplicacion se limita sélo a la instancia de
“consulta”, situacién insatisfactoria ante el real acceso al derecho a la salud de las
personas con EPOF.

5.1.2.28 Observaciones sobre invitacion a las provincias

Ley 26.689 - Art. 8°.- Invitase a las provincias y a la Ciudad Auténoma de Buenos Aires a adherir a
la presente ley.

Decreto 794/2015 - ARTICULO 8°.- SIN REGLAMENTAR.

* Observaciones sobre Ley 26.689 Art.8):

5. De lainformaciéon publica como asi de la prdctica cotidiana que viven las personas con
EPOF en las diferentes jurisdicciones nacionales, no se identifica una debida puesta en
marcha de acuerdos entre la autoridad de aplicacién y las provincias al efecto del
presente Art. 8.

6. Se observan como muy escaso el nUmero de provincias que estdn en pleno conocimiento
de las acciones implementadas desde Nacidén y menos aun, las personas con EPOF o sus
familias que reciben los beneficios concretos derivados de dicha coordinacion.

7. Convocar a los representantes de las jurisdicciones del interior del pais - actores
fundamentales para la efectiva implementacién del programa resulta indispensable,
como asi favorecedor para la potenciacion de los recursos disponibles en cada una de las
jurisdicciones.

a. A febrero 2018, son quince (15) las jurisdicciones adheridas a la Ley Nacional
26.689. Y siete (7) las que poseen leyes propias.
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5.1.2.29 Observaciones sobre Art. 9

Ley 26.689 - Art. 9°.- Comuniquese al Poder Ejecutivo nacional.

* Observaciones sobre Ley 26.689 Art. 9°:

1. Sin observaciones.
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Capitulo 5. Informe sombra sobre el cumplimiento de los compromisos
asumidos por Argentina en materia de EPOF.

1. El Programa Nacional destinado a las EPOF en la érbita del Ministerio de Salud de la Nacién
funciona fuera de la norma vigente.

2. Dicho Programa, no cuenta con la dotacién de recursos humanos especializados para el
debido funcionamiento en cada una de las dreas planteadas en los objetivos de la Ley 26.689
y SUS hormas complementarias.

3. Dicho Programa, posee una vision estratégica de las EPOF acotada y desprovista de los
estdndares y buenas prdcticas consensuados a nivel internacional.

4. Su desempeno hasta ahora, no impacta en los destinatarios de modo positivo.

5. Sudesempeio en el dmbito de la formaciéon y capacitacién es confuso y limitado, resultando
insuficiente en relacién al universos de las EPOF.

6. Sin embargo, el Ministerio de Salud de la Nacién como autoridad de aplicacion, posee por
delante la oportunidad de establecer sélidas estrategias sanitarias en materia de EPOF.
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Capitulo 5. Informe sombra sobre el cumplimiento de los compromisos
asumidos por Argentina en materia de EPOF.

1. Disenar un Plan Nacional de EPOF abocado a los lineamientos establecidos en la Ley 26.689,
bajo una visibn multidisciplinar y participativa de todos los actores involucrados en materia de
EPOF. Estableciendo prioridades. Y en coordinacién con las jurisdicciones provinciales.
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Capitulo 4. Propuesta de Plan Nacional de EPOF
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Capitulo 6. Propuesta de Plan Nacional de EPOF.

El presente Plan Nacional de EPOF tiene como medida central garantizar a las personas con EPOF el
acceso al cuidado integral de su salud a lo largo de su vida, como asi a sus familias, mediante servicios
de calidad, seguros y eficaces.

Destacando la necesidad de priorizar la transicién de pediatria a la medicina para adultos.

6.1.1 Objetivos

* Lograr tan pronto como sea posible diagnosticar, mitigar las dificultades de la baja
prevalencia de la enfermedad, y proporcionar un cuidado de calidad del paciente durante
toda su vida.

e Brindar acompanamiento a los familiares.

¢ Incrementar el conocimiento de los profesionales médicos especializados, servicios
diagndsticos y tratamientos disponibles a nivel nacional.

6.1.2 Lineas estratégicas

1. Sistemas de informacién sobre EPOF: registros, recursos especializados y sistemas de
informacion.

Prevencidn, deteccién precoz y seguimiento.

Acceso a tratamientos y tecnologias sanitarios.

Formacién continua.

Investigacion.

Participacion colaborativa con organizaciones de la sociedad civil.

ok wN

Linea Estratégica N° 1: Sistemas de informacién sobre EPOF: registros, recursos especializados y
sistemas de informacién.

La mejora del acceso a la informacién es un elemento clave.

Es prioritario establecer un Sietema de informacién sobre EPOF a nivel federal robusto, debido a que la
informacidn disponible tanto para los afectados, la poblacién general y los propios profesionales de la
salud no se encuentra ordenada, es escasa y de dificil acceso, en comparacion con la informacién
disponible para otras patologias de mayor prevalencia.

Medida 1: Registro de EPOF (pacientes, patologias y centros de atencidén actuales).

a) Creacién e implementacién de plataforma IT de vigilancia epidemioldgica en EPOF.

b) Dictado de normas complementarias para el adecuado cumplimiento por parte de
los agentes de salud, a nivel federal.

c) Establecer acuerdos de cooperacion con las jurisdicciones provinciales.

d) Soporte de registracién y comunicacién de plataforma a todas las fuentes.

e) Reportesy andlisis de los datos.

Medida 2: Mapa de recursos socio-sanitarios especializados en EPOF (profesionales de la salud, centros
de estudios diagndsticos, recursos asistenciales, y organizaciones de la sociedad civil de contencién)
de acceso publico.

a) Diseno de criterios de requerimientos bdsicos para Centros de atencidn especializados.

b) Relevamiento de las Unidades de referencia especializados por enfermedades o
grupos de enfermedades existentes (formales y/o informales). Coordinacién con
jurisdicciones provinciales (priorizando las provincias ya adheridas a la Ley Nac. y/o
que posean leyes propias incumplidas)

c) Implementacion en plataforma IT de bUsqueda publica, por patologia y
geolocalizacién.

d) Diseno de criterios y procesos de designacién de Centros de Atencidn especializados
en EPOF a nivel nacional.
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e) Dotar de los recursos necesarios para consolidar los nuevos Centros de Atencién
especializados en EPOF a nivel nacional.

f)  Organizar y coordinar los equipos multidisciplinarios entre los distintos
niveles asistenciales que prestan atencién especializada a personas con
enfermedades poco frecuentes y sus familias.

a) Implicar alos agentes de servicios sociales de los diferentes niveles de atencién en la
atencién a personas con EPOF.

Nota: Se presenta propuesta de RENEPOF impulsado por la Federacion Argentina de Enfermedades
Poco Frecuentes (FADEPOF) como Plan de Accién de la Medida 1y 2 del presente Plan Nacional de
EPOF.

e Ver apartado 6.2 Propuesta de Plan de Accidn por FADEPOF. (pdgina 184)
Medida 3: Listado de EPOF segUn datos epidemioldgicos nacionales.

a) Elaboracién de Listado de EPOF en Argentina.
b) Difusién pUblica del Listado de EPOF en Argentina, entre la comunidad de afectados y
profesionales de la salud.

Medida 4: Sistema de Orientacidn e Informacidn sobre EPOF.

a) Disenar e implementar una plataforma IT de seguimiento de casos, base de datos de
recursos informativos con datos asisteniales socio-sanitarios, normativa vigente y
bibliografia sobre EPOF, guias de informacién y auto-cuidado, evidencia cientifica y
otros.

b) Asistencia y apoyos sociales, educativos, laborales en coordinacién con las
dependencias afines de las jurisdicciones provinciales y nacional.

c) Servicio de apoyo y contencién en etapas tempranas (etapa de “odisea diagndstica”,
diagndstico y asimilacion)

Linea Estratégica N° 2: Prevencion, deteccién precoz y seguimiento.

Debido que el nUmero de enfermedades poco frecuentes sobre las que se pueden implementar
estrategias de prevencién primaria es escaso, es fundamental focalizar las estrategias en la deteccién
precoz (a través de pesquisa neonatal, sospecha ante signos y sinfomas y/o la adecuada derivacién
que favorezca un diagndstico cetero y posterior tratamiento).

Medida 5: Elaboracion de Protocolos de atencién integral, diagnéstico y derivacion.

a) Elaborar protocolos de atencién integral basados en un abordaje biopsicosocial
incluyendo desde las etapas mds tempranos de la atencién, apoyo psicoldgico,
terapéutco y de rehabilitacién.

Medida é: Sistema pUblico de Guias clinicas de manejo y fratamiento (por EPOF).

a) Relevamiento de las Guias clinicas de manejo y tratamiento (destinadas a
profesionales de la salud) existentes a nivel nacional y/o internacional en idioma
espanol u otros. En este Ultimo caso, nacionalizacién y validacién cientifical).

b) Difusién de las Guias clinicas de manejo y fratamiento en el sistema de salud nacional.

Medida 7: Sistema publico de Guias de informacién general y auto-cuidado (por EPOF).
a) Relevamiento de las Guias de informacién general y auto-cuidado (destinadas a
pacientes y familiares) existentes a nivel nacional y/o infernacional en idioma espanol
U ofros. En este Ultimo caso, nacionalizacién y validacién cientifica).
b) Difusién de las Guias de informacién general y auto-cuidado en el sistema de salud
nacional.

Medida 8: Control del cumplimiento de Programa de Pesquisa Neonatal y ampliacién.

a) Dictado de normas complementarias orientadas a las facultades de poder de policia
por parte del Ministerio de Salud.

Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina | FADEPOF - Febrero 2018 - 185



b)

c)

Difusién de las normas vigentes en la materia entre la poblacién general y los
profesionales de la salud.

Ampliacién de las enfermedades incluidas en el Programa de Pesquisa Neonatal, en
base a evidencia cientifica disponible, segpun criterios de inclusidon consolidados
internacionalmente.

Medida 9: IT aplicado a la medicina.

a)

b)
c)

d)

Disefio e implementacion de protocolos de Telemedicina (incluyendo diagndstico a
distancia).

Disponibilizar desarrollos de IT internacionales existentes.

Establecer un plan de ordenamiento de la complejidad de los servicios de genética
que permita la coordinaciéon de los servicios (estudios, interpretacion y consejo
genético), con el fin de garantizar la equidad del acceso a pruebas genéticas y
adecuado asesoramiento genético para las personas susceptibles de padecer o estar
afectadas por una enfermedad genética o con riesgo de transmisién a su
descendencia.

Identificacion de patologias acéfalas de recursos locales para su posterior articulacion
con centros infernacionales.

Medida 10: Casos sin diagndstico.

a)

b)
c)

Elaboracion y puesta en marcha de Programa de casos sin diagndstico o de dificil
diagndstico.

Elaborar protocolos de actuacién y derivacion.

Difusién de los protocolos de actuacion y derivaciéon en el Sistema de Salud (pUblico y
privado).

Linea Estratégica N° 3: Acceso a tratamientos y tecnologias sanitarios.

Medida 11: Facilitar el acceso a los tratamientos y tecnologias sanitarias para las EPOF.

a)

b)

c)

d)

e)

f)

g

Elaborar listado de tecnologia sanitaria destinada a las diversas EPOF en base a los
consensos internacionales plasmados en las Guias Clinicas de manejo y tratamiento.
Elaborar recomendaciones de utilizacién de medicamentos huérfanos basados en la
evidencia cientifica disponible especificando los criterios de inicio, seguimiento y
finalizacién, para uso del sistema de salud.

Establecer un registro de medicamentos huérfanos comercializados/ ingresados al
pais.

Establecer vias administrativas dgiles para los casos de tratamientos indicados a un
mismo paciente de prescripcion a largo plazo, con el fin de disminuir las barreras
administrativas y tiempos de dispensacion.

Modernizar los procedimientos administrativos de las diversas dreas vinculadas al
acceso de tratamientos y tecnologias sanitarias.

Dictar norma complementaria y aclaratoria del Decreto 794/2015 donde se
especifique la cobertura de enfermedades poco frecuentes en forma generalizada,
digase (consultas con especidlistas, medicamentos, estudios diagndsticos y/o con
finalidad terapéutica, estudios genéticos tanto a la persona como su grupo familiar,
todo ello conforme la evidencia cientifica asi lo respalde. Se sugiere se establezca
como referencia de dicha cobertura, la evidencia cientifica que los consensos de
expertos nacionales e internacionales han elaborado como Guias Clinicas de Manejo
y tratamiento.

Establecer mecanismos que incluyan la financiacién de los medicamentos de alto
costo y baja incidencia mediante los alcances del SUR, CUS y PMO. (evaluar costos
compartidos y por beneficios)

Medida 12: Credencial de EPOF.

a)

Establecer norma de efectivo acceso a los derechos establecidos en la Ley 26.689 a
través de la entrega de una credencial de beneficiario a las personas con EPOF
registradas en el Registro Nacional de EPOF, en igualdad de condiciones segun
hubiere sido instaurado dicho derecho a las personas Trasplantadas en el marco del
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Sistema de Proteccidon Integral para Personas Trasplantadas creado a partir de la Ley
26.928. Habilitando a los beneficiarios a:
i. Acceder a cobertura del 100% en provision de medicamentos, estudios
diagndsticos y prdcticas de atencién de la salud (incluyendo rehabilitacién).

ii. Tramitar ante las empresas de transporte terrestre o fluvial de corta, mediana y
larga distancia el derecho de gratuidad para trasladarse dentro del territorio
nacional.

ii. Obtener una asignacién mensual no contributiva, para las personas en
situacién de desempleo forzoso y que no cuenten con ningun otro beneficio
de cardcter provisional.

iv. Acceder a planes y programas de vivienda, empleo, emprendimientos y
talleres protegidos.

Linea Estratégica N° 4: Formacién continua.

Medida 13: Capacitacién y actualizacién constante sobre las diversas EPOF.

a)
b)

c)

d)

e)

Identificar las necesidades de capacitacdn y actualizacién en materia de EPOF entre
los agentes de salud y profesionales médicos.

Elaboraciéon de programas de sensibilizacién y formacién en coordinacién con las
sociedades cientificas afines por patologias o grupo de enfermedades.

Planificacion de actividades de formacién en cooperacién con las sociedades
cientificas afines destinadas a agentes y otros profesionales de la salud (presenciales y
a distancia).

Elaborar tips sobre sinftomas y signos de sospecha de las diversas enfermedades poco
frecuentes, para la difusidén entre las dreas de la atencién sanitaria, como ser: clinicos y
médicos de familia, Pediatria, Enfermeria y otros profesionales de la atencidon primaria
y ofros niveles de mayor complejidad.

Difusién de las Guias Clinicas de Manejo y tratamiento de las diversas EPOF con el
propdsito de mejorar la valoracién y evaluacién de la discapacidad por parte de los
profesionales de las Juntas Evaluadoras de Discapacidad.

Medida 14: Facilitar los apoyos necesarios para garantizar la continvidad terapéutica e inlcusion en los
diferentes entornos en los que participe el paciente (domicilio, escuela, trabajo, vida social).

a)

b)
c)

Coordinacion con servicios sociales para la elaboracién de estudio del entorno para
propiciar la debida adecuacién y continuidad terapéutica.

Articular con las dreas destinadas a discapacidad.

Elaboracion de programas de formaciéon sobre cuidados y apoyos destinados a
familiares, cuidadores o otros grupos del entorno.

Linea Estratégica N° 5: Investigacion.

Medida 15: Incentivar la investigacién en EPOF basica, clinica, epidemiolégica, medicina traslacional y
medicina genémica/ precision.

a)

b)
c)

d)

e)

Dictar normas de incentivos fiscales para la investigacién en coordinacién con las
dreas del Estado afines.

Impulsar la incorporacién del item de “investigacion” en leyes de Mecenazgo.
Mejorar las herramientas de informacién digital referidas a las investigaciones clinicas
en el pais destinadas a la comunidad.

Establecer una Unica fuente de informacién sobre otras investigaciones cientificas en
el pais sobre EPOF.

Celebrar convenios de colaboracién con organizaciones de la sociedad civil de
pacientes y familiares con el fin de promover mayor investigacién y desarrollo en EPOF
a nivel nacional.
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Linea Estratégica N° é: Participacién colaborativa con organizaciones de la sociedad civil.

Medida 16: Garantizar la participacion de las organizaciones de pacientes y familiares en la
elaboracién de politicas en materia de EPOF.

a)
b)
c)

d)

Establecer convenios de colaboracién con organizaciones de la sociedad civil
representativas de las diversas EPOF, nacionales e internacionales.

Difundir las colaboraciones realizadas bajo los convenios de colaboracién por diversas
vias de comunicacion (digitales y grdficas)

Establecer la participacion efectiva de las organizaciones de pacientes y familiares en
la elaboracién de las politicas en materia de EPOF.

Establecer lineas de financiacion en proyectos de cooperacion publico- privados con
las organizaciones con el fin de garantizar la sustentabilidad de los proyectos
conjuntos.

Impulsar la participacién de las organizaciones de pacientes y familiares en los
espacios de discusidbn en materia de EPOF en todos los Poderes del Estado.

Disefar e implementar actividad de informacion y formacion en auto-cuidados para
personas con enfermedades poco frecuentes, sus familias y cuidadores.

Establecer espacios de colaboracion entre profesionales sanitarios, trabajadores
sociales y organizaciones con el fin de desarrollar actividades formativas.
Identificacidn de las diversas organizaciones de pacientes y familiares destinadas a
EPOF. Incorporacién al Mapa de recursos especializados en EPOF y ofros espacios de
difusién del Ministerio de Salud.

6.1.3 Implementacién del Plan Nacional de EPOF

Para la implementacién del Plan Nacional de EPOF se requiere dotar de un mayor nUmero de recursos
humanos especializados en la materia, designdndolos bajo las diversas lineas estratégicas y
asigndndoles responsabilidades y objetivos a alcanzar en plazos pre- establecidos.

El Plan Nacional de EPOF debe impulsarse en colaboracién con el Consejo Consultivo Honorario. Y
mediante la articulacién con las provincias mediante la firma de instrumentos legales.
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Capitulo 6. Propuesta de Plan Nacional de EPOF.

El pasado 8 de Febrero 2018, la Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF)
ha presentado al Ministerio de Salud de la Nacidn el presente Informe sobre “Las EPOF en Argentina”
junto ala propuesta de impulsar de modo conjunto el “Plan Nacional de EPOF”. El Plan presentado
propone, enfre sus principales acciones, laimplementacién de un Registro Nacional de EPOF y un
Mapa de Recursos Especializados en EPOF

a nivel nc,m'on,al (por patfologiasy * Ministerio de Salud: Ministro Dr. Adolfo Luis RUBINSTEIN
geolocalizacioén).

FADEPOF ha propuesto que las referidas * Secretaria de Promocién de la Salud, Prevencién y
acciones sean encausadas mediante la Control de Riesgos: Secretario Dr. Mario Sergio
firma de un instrumento legal “Carta RALER

compromiso” enfre ambas instituciones. * Subsecretaria de Programas de Promocién,
Dicha propuestas se presentaron en el Prevencion y Atencién Primaria: Subsecretario
marco de lo que fuera la audiencia Dr. Daniel Horacio ESPINOSA

So"CitOdo al Mjnis’rro de Soluq dela + Unidad Coordinadora del Programa de
Nacion en Diciembre 2017, siendo que Fortalecimiento de la Estrategia de Atencién
ésta fue derivada a la Subsecretaria de Primaria de la Salud - FEAPS: Coordinador
Programas de Promocidn, Prevencion y General del Programa de Fortalecimiento de la
Atencidn Primaria, a cargo del Estrategia de Atencidn Primaria de la Salud -
Subsecretario Dr. Daniel Horacio ESPINOSA FEAPS

(dependiente de la Secretaria de * Direccion Nacional de Maternidad, Infancia
Promocidon de la Salud, Prevencién y y Adolescencia: Directora Nacional Dra.
Control de Riesgos, a cargo del Diana Farifia

Secretario Dr. Mario Sergio KALER).

La reuniéon fue encabezada por el Subsecretario Dr. Daniel Espinosa acompaiado por la Directora
Nacional de Maternidad e Infancia Dra. Diana Farifia; parte del equipo técnico del Programa
Nacional de EPOF con presencia de la Dra. Romina Armando y la Ps. Soledad. También se contd con
la presencia del abogado responsable del drea legal y técnica de la direccién nacional; el
Responsable de SISA Mariano Soratti y la responsable del drea de Relaciones con la sociedad civil del
MINSAL Prof. . Ménica Carles. Por parte de FADEPOF estuvieron presentes su presidente Sra. Inés
Castellano, Roberta Anido vicepresidente, Lic. Luciana Escati Penaloza Directora Ejecutiva y Diana
Zamora voluntaria de la organizacion APORTES DE GESTION para el Tercer Sector para el proyecto de
FADEPOF “RENEPOF".

En dicho marco, FADEPOF solicitd a la autoridad de aplicacion el pronto despacho del expediente N°
EX-2017- 31326796-APN-DD#MS sobre “el estado de situacion y las acciones concretas emprendidas
por el Programa Nacional de EPOF” con fecha de ingreso 5.12.2017, fundado en el Derecho de acceso
a la informacién publica, conforme lo dispuesto por la Ley 27.275 que establece respuesta en el
término de 15 dias hdbiles.

e  Ver ANEXO XXXIV - texto completo EX-2017- 31326796-APN-DD#MS “Pedido
Info_MINSAL_2017.pdf”
o Link de acceso a ANEXO XXXIV:
https://www.dropbox.com/s/y8zcirthr95m7jy/ANEXO%20XXXIV%20-
%20Pedido%20de%20Info%20MINSAL_2017.pdfedI=0

FADEPOF ha presentado al Ministerio de Salud de la Nacién como autoridad de aplicacién de la Ley
26.689 y del Programa Nacional de EPOF, los siguientes documentos:

1. Solicitud de pronto despacho del expediente N° EX-2017- 31326796-APN-DD#MS sobre “el
estado de situacion y las acciones concretas emprendidas por el Programa Nacional de
EPOF”

2. Informe sobre “Las Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina”

» Cap. 1 -Las Enfermedades Poco Frecuentes en el mundo
» Cap.2-Lla Salud en Argentina
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> Cap. 3-Situacion de las Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina
» Cap. 4 - Antecedentes de trabajo de FADEPOF
» Cap. 5 -Informe sombra sobre el cumplimiento de los compromisos asumidos por
Argentina en materia de EPOF
» Cap. 6 - Propuesta de Plan Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes
Propuesta de implementar conjuntamente entre el Ministerio de Salud de la Nacién y FADEPOF
un Plan Nacional de EPOF, mediante la firma de un instrumento legal "Carta compromiso™.
> Implementacién conjunta del Registro Nacional de EPOF (RENEPOF) y
> Mapa de Recursos Especializados en EPOF a nivel nacional (por patologia y
geolocalizacién), entre otras acciones detalladas en la propuesta
Pedido al SISA (Sistema Integrado de Informacidn Sanitaria Argentino) de listados maestros
para su utilizacién como fuente de datos oficiales en el RENEPOF
> Listado de establecimientos de atencién sanitaria publicos y privados (detallando
provincia, ciudad, y tipo de atencién -puUblica o privada-)
> Listado de especialidades médicas
> Listado de profesionales de la salud (incluyendo nombre y apellido, matricula y
especialidad)

6.2.1 Propuestas presentadas por FADEPOF a MINSAL (8.2.18)

Plan Nacional de EPOF - Plan de Accidn - propuesta de Etapa I:

1.

2.

Propuesta de “Carta compromiso” de trabajo conjunto entre Ministerio de Salud de la Nacidén y
FADEPOF como organizacién de pacientes y familiares referente en materia de EPOF.
implementacién de Medida 1: Registro de EPOF y Medida 2: Mapa de recursos socio-sanitarios
especializados en EPOF.

6.2.1.1 Carta compromiso entre MINSAL y FADEPOF EPOF (propuestas por FADEPOF)

Propuesta de “Carta compromiso” entre MINSAL y FADEPOF tiene el propésito de establecer de modo
formal el frabajo conjunto entre ambas instituciones en una serie de aspectos en materia de EPOF,
basdndose en lo establecido en la Ley 26.689 Art. 3inc. c), a saber:

Disenar e impulsar conjuntamente un Plan Nacional de EPOF de desarrollo e implementacién de
estrategias socio- sanitarias en Enfermedades Poco Frecuentes dotdndolo de los recursos
suficientes y garantizando la coordinacion entre las diferentes jurisdicciones que incluya como
minimo:

e Protocolos Nacionales de atencién integral, de diagndstico y de derivacion de las EPOF.

e Listado de EPOF, por prevalencia en todo el territorio nacional

e Registro Nacional de EPOF (patologias, pacientes, investigacion clinica)

e Estudios epidemiolégicos nacionales que den cuenta de la prevalencia de las EPOF.

¢ Mapa Nacional de Recursos socio-sanitarios, incluyendo los centros y servicios de
referencia especializados en la atencion de las EPOF en todos los niveles de atencion.

e Guias Clinicas de manejo y tfratamiento basadas en la evidencia cientifica, en
articulacién con las sociedades cientificas nacionales e internacionales afines.

e Guias de informacion general y de autocuidados de EPOF destinadas a pacientes y
entorno familiar.

e Capacitaciéon y actualizacion constante sobre las EPOF a los profesionales sociales y
sanitarios.

e Incentivar la investigacion en EPOF bdsica, clinica, epidemioldgica, medicina
traslacional y medicina de gendmica/ precision.

Ver ANEXO XXIX - texto completo de propuesta de “Carta Compromiso entre MINSAL Nacién y
FADEPOF”.
o Link de acceso a ANEXO XXIX:
https://www.dropbox.com/s/siOv3zclpbgwjak/ANEXO%20XXIXCarta%20Compromiso_M
INSAL%20NACION_2018.pdf2dI=0
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La Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) viene desarrollando desde el
ano 2017 una estrategia de incidencia en politicas publicas en materia de EPOF a nivel federal, con el
objetivo de reunir a todas las jurisdicciones provinciales y nacién en un frabajo mancomunado y
sostenible a favor del cuidado integral de las personas con EPOF en Argentina, mediante similar
propuesta de firma de “Carta compromiso” con las autoridades sanitarias de las provincias federales.

¢ Acuerdo “Carta compromiso” con jurisdicciones provinciales presentadas por FADEPOF
1) Chaco. La provincia de Chaco ha sido la primera jurisdiccién en manifestar el
compromiso mediante la firma y porterior ratificacion, segun Resoluciéon 1391/2017 del
10 de Julio 2017. ANEXO XXX.
i. Link de acceso a ANEXO XXX:
https://www.dropbox.com/s/2hhgeigkblrbpyé/ANEXO%20XXX%20-
%20Resolucion%201391-17-%20CHACO%20%26%20FADEPOF.pdf2dI=0

2) Se han iniciado las gestiones en: Misiones, Corrientes, Salta, Mendoza, Buenos Aires,
Entre Rios, Santa Fe, La Pampa, San Juan, Chubut, Rio Negro, Catamarca, La Rioja,
Cérdoba, Tucumdn.

3) Pendientes de gestiéon: Santiago del Estero, Tierra del Fuego, Formosa, Jujuy, CABA,
Neuguén.

6.2.1.2 Implementacion Medida 1y 2 del Plan Nacional de EPOF (propuestas por FADEPOF)

Implementacion de Medida 1: Registro de EPOF y Medida 2: Mapa de recursos socio-sanitarios
especializados en EPOF.

En Diciembre de 2016, la Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) inicid el
proceso de creacidn de un Registro Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes, hoy llamado
RENEPOF, debido a que no habia una iniciativa similar.

En Octubre de 2017, FADEPOF anuncié la materializacion del RENEPOF a fravés de sus medios de
comunicacion institucionales (http://fadepof.org.ar/noticias/204). Dicha nofificacion tuvo
repercusiones a nivel regional, siendo que ofras instituciones se pusieron en contacto con el interés de
replicar la iniciativa.

En la reunién con el Ministerio de Salud de la Nacién, del 8 de Febrero 2018, se presentd el RENEPOF
junto alos lineamientos técnicos. Asi mismo, se propuso al Ministerio de Salud de la Nacién, como
autoridad de aplicacién, que el RENEPOF sea gestionado conjuntamente con FADEPOF, como acciéon
prioritaria para la generacién de datos epidemioldgicos sobre las EPOF que permitan una adecuada
toma de decisiones sobre las estrategias socio-sanitarias en materia de EPOF en Argentina.

6.2.1.2.1 Sobre el RENEPOF

El RENEPOF ha sido impulsado por la Federacién Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes
(FADEPOF) a través de un trabajo colaborativo con la organizacién sin fines de lucro APORTES de
GESTION y el desarrollo técnico de la empresa Red Hat en consultoria de informdtica y cddigo abierto.

Las enfermedades poco frecuentes (EPOF) constituyen un amplio y diverso conjunto de patologias que
se caracterizan por su baja prevalencia en una poblacién, y por reducir de forma significativa la
esperanza de vida y/o la calidad de vida. En la mayoria de los casos, las personas con EPOF afrontan
dificultades para la obtencion de un diagndstico certero y su posterior acceso a tratamiento, debido a
que estas patologias son escasamente conocidas y hay una baja cantidad de especialistas que las
fratan, que a su vez, se encuentran habitualmente dispersos en dreas geograficas distintas a las del
paciente.

Internacionalmente se reconoce la relevancia de los registros de pacientes como instrumentos clave
para aumentar el conocimiento, poner en marcha una adecuada vigilancia epidemioldgica y toma
de decisiones politica socio-sanitaria, mejorar la planificacién de los servicios de salud y atencion al
paciente, y desarrollar investigacion clinicas4,
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Especialmente, se ha demostrado que los registros de pacientes de EPOF son un factor determinante
para una investigacién traslacional exitosa en el campo de las enfermedades poco frecuentes. Donde
existen registros bien implementados y organizaciones activas de pacientes, la probabilidad de
desarrollar un fratamiento para las enfermedades en cuestion aumenta considerablemente 85
Ademds, la recopilacion longitudinal consistente de datos de pacientes facilita la creacién de
estdndares de atencién y mejora dramdticamente los resultados del paciente y la esperanza de vida,
incluso, en ausencia de nuevas terapias. Los registros de pacientes son un elemento bdsico de
cualquier politica sélida sobre EPOF8¢,

Argentina hasta la actualidad, no cuenta con datos epidemioldgicos que determinen la cantidad de
enfermedades poco frecuentes descriptas en el territorio nacional (listado de EPOF) ni datos sobre
incidencia por cada una de las entidades (registro de pacientes), como tampoco el relevamiento de
los centros de atencién especializados a nivel federal (mapa de recursos especializados en EPOF), si
bien se prevé en la Ley Nac. 26.68987 de “Cuidado integral de la Salud de las personas con
enfermedades poco frecuentes”, reglamentada por el Decreto 794/2015.

Argentina debe extrapolar los datos internacionales de la OMS que establecen que el 8% de la
poblacién mundial vive con alguna de las 8.000 EPOF identificadas, estimando el niUmero de personas
a nivel federal en aproximadamente 3.5 millones de Argentinos, baséndose en los Ultimos indicadores
de la poblacién total estimada en el aio 2017 del INDECS8,

Bajo esta realidad, la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) realizé una
prueba piloto a fravés de la implementacion de una encuesta en formato electrénico y de acceso
libre via internet a fravés del link: http://www.pocofrecuentes.org.ar/encuesta/ con el objetivo de
recabar informacién sobre el estado de situaciéon de la poblaciéon con EPOF en Argentina. Con los
datos registrados entre el 28 febrero y el 31 de diciembre del 2016, se realizd un estudio de tipo
descriptivo “Dimensionamiento de Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina: Resultados para una
encuesta pUblica 2016/ 2017, FADEPOF - Andlisis descriptivo.8? A partir de las respuestas de 800
voluntarios pacientes/ familiares/ allegados, se pudo saber que en Argentina, al menos estdn
presentes 306 enfermedades poco frecuentes de Ias 8000 identificadas por la OMS, siendo que el
89,25% cuenta con diagnéstico certero. Y que todas las provincias Argentinas cuentan con al menos 1
persona con EPOF. Porlo que las EPOF son una realidad en las 24 jurisdicciones provinciales.

La experiencia acumulada de FADEPOF ha permitido crear las bases para establecer la creacién del
Registro Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes (RENEPOF) de base poblacional de personas
afectadas por éstas enfermedades a nivel nacional, de uso administrativo, clinico y epidemioldgico a
partir de la integracion de informaciéon brindada por 3 fuentes: profesionales de la salud, pacientes, y/o
sus representantes/cuidadores.

La colaboraciéon de éstos 3 niveles de fuentes se ha basado en las recomendaciones sobre buenas
prdcticas para el desarrollo de Registros de pacientes con EPOF de NIH/ EPIRARE?! y EURORDIS® que
especifican que los datos brindados directamente por los propios pacientes y/o sus familiares/
representantes legales en el proceso de registro -junto con los datos informados por profesionales de la
salud- contribuyen a la integridad de la deteccién de casos!, y a mejorar la robustez, amplitud y
calidad de los registros.8s

La estructura de los elementos de datos comunes (CDE) a recopilar en el RENEPOF se definidé a partir de
las mejores prdcticas consensuadas, probadas y validades por el NIH/ NCATS GRDR® 90 y ofros
estdndares internacionales establecidos por EPIRARE (Plataforma Europea de Registros de EPOF)?T,
ORPHANET?2, EURORDIS®¢ e Instituto de Salud Carlos III.93 La adopcidn de dichos CDE tiene el objetivo
principal de promover la recopilacién, de acuerdo con las especificaciones comunes estandarizadas
internacionalmente que permiten la interoperabilidad de los datos, la comparabilidad de los
indicadores con ofras fuentes locales o de otros paises y/o regiones, estableciendo un didlogo a nivel
global sobre evidencia mds amplia de cada una de las EPOF.

Para prevenir el acceso no autorizado, mantener la precision de los datos y asegurar el uso correcto
de la informacidn, el RENEPOF implementa medios fisicos, electrénicos, informdticos administrativos y
procedimientos de seguridad para resguardar y asegurar los Datos Personales que recopila conforme
la Ley 25.326 de Argentina.

En ningUn caso se comercializard la base de datos del RENEPOF, sino que su Unico fin es de interés
sanitario.
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Para ingresar al RENEPOF el sistema le solicitard la gestion de alta como usuario de la persona que estd
brindando los datos (médico, paciente o representante/cuidador).

Para darse de alta como usuario, se deberd aceptar los términos y condiciones del RENEPOF, las
politicas de privacidad y un consentimiento informado.

A cada persona se asignard un identificador Unico para facilitar el enlace de los datos y evitar la
duplicacion de entradas, siguiendo los esténdares internacionales, se anonimizardn los datos
garantizando la privacidad de la informacién filiatoria, resguarddndolos por separado de los datos
clinicos, bajo un doble proceso de seguridad.

Silos datos del usuario que se ha registrado en el RENEPOF cambian, éste podrd revisar, modificar,
eliminar y actualizar su perfil de usuario en el momento que lo desee.

Cada usuario sdlo podrd acceder a los datos brindados por él. En ningun caso, el sistema permite la
consulta de otra persona que no sea el propio usuario.

La informacién recopilada en el RENEPOF, permitird:

a) Elaborar un listado de EPOF de Argentina;

b) Elaborar un Mapa de Recursos Especializados en EPOF de Argentina (por enfermedad y
localidad/ provincia);

c) Elaborar un Registro de Personas interesadas en participar de Investigaciéon en EPOF de
Argentina;

d) Elaborar propuestas de protocolos de derivacion a nivel federal, relacionado por patologias y
centros de atencién especializados.

e) Elaborar un listado de tratamientos por EPOF, detallando los que se comercializan en Argentina
o ingresan por RAEM;

f) Elaborar un listado de vinculacién por EPOF y dificultades de largo plazo.

g) Elaborar evidencia epidemiolégica que permita la generaciéon de un listado de prevalencia
por patologia posible de vincular con la futura plataforma de Orphanet Argentina.

A su vez, el RENEPOF brindard reportes sobre estadisticas de consulta publica, que en ningin caso,
contendrdn datos personales de los usuarios, es decir, los datos se manejardn de forma andénima.

Dichos reportes estadisticos tienen el propdsito de:

i) Analizar y elaborar politicas socio- sanitarias para las EPOF, basados en el conocimiento de la
prevalencia, distribucién, y necesidades de los usuarios registrados;

i) Implementar un sistema de vigilancia de las EPOF en Argentina mediante los indicadores que
surjan del andlisis de los datos del registro;

iii) Promover el desarrollo de investigacion en EPOF a nivel nacional;

iv) Mejorar la calidad de la informacién sobre cada una de las EPOF registradas, con el fin de
aumentar la sospecha y diagndstico.

e Ver ANEXO XXXI - texto completo “Sobre el RENEPOF_FINAL.pdf”.
o Link de acceso a ANEXO XXXI:
https://www.dropbox.com/s/2awistgvaxy1759/ANEXO%20XXX1%20-
%20Sobre%20el%20RENEPOF_FINAL.pdfedI=0
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6.2.1.2.2 RENEPOF - Reportes pUblicos EPOF (propuestos por FADEPOF)

NOTA
El sistema no deberia reportar ningun dato cuyo conjunto origen sea menor a 5 registros y permita identificar
de alguna forma a la persona
Todos los reportes deben incluir totales generales de filas y columnas al incio del detalle
Los nombres de las enfermedades deberan presentarse siempre con el codigo Orphanet y el CIE10
REPORTES
TITULO HOJA

1 Bajadas sin filtros de todo el contenido de la base, EXCEPTO datos filiatorios(nombre, direccion,
mail, fecha de nacimiento (VER bajar aiio), etc)
2 Totales por 1 o mas variables, para acceso desde pagina o similares
2,5 Ficha
3 Mapa
4 Reportes tipo "Informe"
4.1 Informe de Totales generales del registro
4.2 Detalles de informes pre establecidos - PUBLICOS
Generales
Indicadores clave 2,j
Pacientes por enfermedad (ordenado por enfermedad) 2.a
Pacientes por enfermedad (ordenado por cant de pacientes) 2.b
Pacientes por enfermedad y provincia 2.c
Enfermedades distintas por provincia 2.k
Sexo de los pacientes por enfermedad 2.i
Etnias por enfermedad 2.n
Pacientes por cobertura médica 2.0
Diagnéstico
Plazos promedio en arribar a diagndstico certero por enfermedad 2.d
Promedio de enfermedades erroneas antes de ultimo diagnostico 2.e
Provincias visitadas en busqueda de diagnédstico 2.f
Sintomas reportados por enfermedad 2.k
Participacion en investigacion por enfermedad 2.m
Tratamiento
Enfermedades que utilizan medicamentos de uso compasivo 2.8
Pacientes que se atienden en su provincia o fuera de su provincia - Prov de residenciay [2.h
Pacientes diagnosticados en su provincia o fuera de su provincia - Totales 2.p
Pacientes que se tratan en su provincia o fuera de su provincia - Totales 2.q
Otros

. Ver ANEXO XXXII - texto completo “RENEPOF_REPORTES.pdf”
o Link de acceso a ANEXO XXXII:
https://www.dropbox.com/s/skcydsm4h51nfo?/ANEXO%20XXXI1%20-
%20RENEPOF_REPORTES.pdfedI=0

Enfermedades Poco Frecuentes en Argentina | FADEPOF - Febrero 2018 - 194



6.2.1.2.3 Plataforma web del RENEPOF EPOF (propuesta por FADEPOF)

Pagina de inicio

RENEPOF
’ " ional de Enf dades Poco F " Consultar enfermedad poco frecuente

Sobre el RENEPOF REPORTES y ESTADISTICAS MAPA DE RECURSOS AYUDA CONTACTO

Mapa de Recursos

NUEVO USUARIO
USUARIO REGISTRADO

¢ Olvido su contrasefia?

Reportes y
Estadisticas

453
EPOF
reportadas

1834
pacientes
registrados

93
centros de
atencion

El Registro Nacional de Enfermedades Poco Freceuntes | 2018 es impulsado por la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) Politica de privacidad
Todos los derechos reservados

Pagina de Nuevo USUARIO

RENEPOF Consul fermedad 0
: gistro Nacional de Enfermedades Poco F 1 onsultar enfermedad poco frecuente

Sobre el RENEPOF REPORTES y ESTADISTICAS MAPA DE RECURSOS AYUDA CONTACTO

Bienvenido al Registro Nacional de Enefermedades Poco Frecuentes

Ud. ha comenzado el proceso de registro. *Campos obligatorios.

NUEVO USUARIO

TIPO DE USUARIO: Seleccione la opcion segun corresponda.

Médico
Representante

Pacienfe

l:l Aceptar Términos y condiciones

El Registro Nacional de Enfermedades Poco Freceuntes | 2018 es impulsado por la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) Politica de privacidad
Todos los derechos reservados
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Pagina de USUARIO REGISTRADO

RENEPOF Consul fermedad f
Regi Nacional de Enf jades Poco Fi onsultar enfermedad poco frecuente E

@ Benjamin Sostaric

Bienvenido al Registro Nacional de Enefermedades Poco Frecuentes

USUARIO REGISTRADO

Usuario o Email: ‘ ‘

Contrasefia: ‘ ‘
¢ Olvidé su contrasefia?
El Registro Nacional de Enfermedades Poco Freceuntes | 2018 es impulsado por la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) Politica de privacidad
Todos los derechos reservados
Péagina de REPORTES Y ESTADISTICAS
RENEPOF
Registro Nacional de Enf dades Poco Fi

Sobre el RENEPOF REPORTES y ESTADISTICAS MAPA DE RECURSOS ‘ CONTACTO

Inf?rme de Reportes y Resumen de
Indicadores estadisticas reporte por EPOF
clave registrada

INGRESAR INGRESAR INGRESAR

453 1834 93
EPOF pacientes centros de
reportadas registrados atencion

El Registro Nacional de Enfermedades Poco Freceuntes | 2018 es impulsado por la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) Politica de privacidad
Todos los derechos reservados
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Pagina de REPORTES Y ESTADISTICAS/ Resumen de reporte por EPOF registrada

RENEPOF
Registro Nacional de Enfermedades Poco F t

Sobre el RENEPOF REPORTES y ESTADISTICAS MAPA DE RECURSOS AYUDA CONTACTO

Resumen de reporte por EPOF registrada en Argentina

Consultar por enfermedad poco frecuente E

La informacion se mostrara en pdf. para su descarga.
Todo los reportes son anonimizados.
EI RENEPOF se rige bajo estrictas normas de privacidad de datos. Ley XXX.

El Registro Nacional de Enfermedades Poco Freceuntes | 2018 es impulsado por la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) Politica de privacidad
Todos los derechos reservados

Pagina de REPORTES Y ESTADISTICAS/ Informe de indicadores clave

RENEPOF
Registro Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes

Sobre el RENEPOF REPORTES y ESTADISTICAS MAPA DE RECURSOS AYUDA CONTACTO

453
EPOF
reportadas

1834
pacientes
registrados

93
centros de
atencion

Informe de indicadores clave

Figura 1.Distribucion de EPOF reportadas Figura 2. Distribucién proporcional de pacientes Figura 3. Porcentaje de pacientes con

en ARG seg(in tipo de diagndstico. con EPOF por provincias Argentinas. diferentes periodos de tiempo entre la
Proporcion: n° total de pacientes por provincia aparicion del primer sintoma de la EPOF
respecto del n° de pacientes de la provincia y su correspondiente diagnostico.

con mayor incidencia.

El Registro Nacional de Enfermedades Poco Freceuntes | 2018 es impulsado por la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) Politica de privacidad
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Pagina de REPORTES Y ESTADISTICAS/ Informe de indicadores clave (continuacion)

RENEPOF
-+ Registro Nacional de Enfermedades Poco Fi

Sobre el RENEPOF REPORTES y ESTADISTICAS MAPA DE RECURSOS CONTACTO

453
EPOF
reportadas

1834
pacientes

93
centros de
atencién

Informe de indicadores clave
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Figura 4. Cantidad de pacientes segtn el tipo Figura 5. Distribucion del namero de pacientes Figura 6. Distribucion del nimero de pacientes
de cobertura médica que emplea para el que son tratados en una provincia diferente a la frente a diferentes situaciones problematicas
tratamiento de EPOF de sulugar de residencia. asociadas a la EPOF.
El Registro Nacional de Enfermedades Poco Freceuntes | 2018 es impulsado por la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) Politica de privacidad

Todos los derechos reservados

Pagina de REPORTES Y ESTADISTICAS/ Reportes y estadisticas

RENEPOF
-/ Registro Nacional de Enfi dades Poco Fr t

Sobre el RENEPOF REPORTES y ESTADISTICAS MAPA DE RECURSOS CONTACTO

Reportes y estadisticas

La informacién se mostrara en pdf. para su descarga.
Todo los reportes son anonimizados. EI RENEPOF se rige bajo estrictas normas de privacidad de datos. Ley XXX.

REPYESTAD 01 REPYESTAD 04
>> Cantidad pacientes por EPOF en Argentina. >> XXXXX.
REPYESTAD 02 REPYESTAD 05
>> Cantidad pacientes por EPOF y provincia. >> XXXX.
REPYESTAD 03 REPYESTAD 63
>> Sexo pacientes por EPOF. >> XXXXX.
El Registro Nacional de Enfermedades Poco Freceuntes | 2018 es impulsado por la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) Politica de privacidad

Todos los derechos reservados
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Pagina de MAPA RECURSOS

| de Enfermedades Poco Fi

Sobre el RENEPOF REPORTES y ESTADISTICAS

MAPA DE RECURSOS

Consulta de Centros de atencion de EPOF en Argentina

Consultar por enfermedad poco frecuente E

453
EPOF
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1834
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registrados

centros de
atencion

El Registro Nacional de Enfermedades Poco Freceuntes | 2018 es impulsado por la Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) Politica de privacidad
Todos los derechos reservados

Ver ANEXO XXXIII - texto completo “Diseiio_web_RENEPOF.pdf”
o Link de acceso a ANEXO XXXIII:
https://www.dropbox.com/s/ltpabp3lfv71i2g/ANEXO%20XXXI1%20-
%20Dise%C3%B10_web_RENEPOF.pdfedI=0
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Capitulo 6. Propuesta de Plan Nacional de EPOF.

En la reunién mantenida entre el Ministerio de Salud de la Nacién y la Federacién Argentina de
Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF) del 8 Febrero 2018, la autoridad de aplicacion se refirié a:

1. Elexpediente, presentado por FADEPOF, de pedido de informacidn publica sobre la situacién
y las acciones concretas emprendidas por el Programa Nacional de EPF EX-2017- 31326796-
APN-DD#MS, manifestando que el mismo ha sido respondido y se encuentra a la espera de
despacho en la Unidad de Ministro.

2. El Ministerio de Salud de la Nacién posee un borrador “hace un tiempo” sobre Listado de EPOF
bajo prevalencias de Argentina (que incluye cddigo ORPHANET) dispuesto para Resolucién
Ministerial. El listado maestro tiene la base de las EPOF de Orphanet Internacional, bajo el
debido proceso de “nacionalizacion para Argentina’.

3. El Ministerio de Salud de la Nacidén ha iniciado la creacién de un Registro de EPOF bajo la
orbita del SISA, con la siguiente metodologia:

o Serd una prueba piloto que se iniciard con un nUmero reducido de usuarios (fuentes
de registro) y datos a recolectar.

o Tendrd una Unica fuente de registro (usuario) que serdn profesionales de la salud,
designados a priori por el propio Ministerio (dentro de los establecimientos puUblicos).

o Recopilard nombre y apellido de paciente; patologia; lugar de residencia.

4. El Ministerio de Salud de la Nacién ya ha implementado un “Mapa de Recursos especializados
en EPOF” en http://www.msal.gov.ar/congenitas/mapa/

5. ElPrograma Nacional de EPOF ha impartido capacitaciones sobre EPOF en diversos puntos del
pais, favoreciendo la difusidén de las EPOF, la Ley 26.689, fuentes de informacidn sobre las
diversas EPOF y el funcionamiento de dicho Programa. Por lo que entiende que su desempeno
es adecuado.

6. ElPrograma Nacioanl de EPOF a diario brinda respuesta a las consultas de los ciudadanos en
lo referido a las EPOF (via email y telefénical).

7. ElEquipo Técnio del Programa Nacional de EPOF estd compuesto por 4 integrantes: 1 médica
pediatra genetista + 1 psicdloga/ abogada + la incorporacién reciente de 2 médicas de
adultos especializadas en epidemiologia. Cuenta con el soporte de 1 abogado perteneciente
a la Direccién Nacional de Maternidad e Infancia, direccidn de la cual depende el Programa.

8. Losreferentes del Programa Nacional de EPOF del Ministerio de Salud de la Nacidn, han
manifestado que consideran no correcta la iniciativa de FADEPOF sobre las propuestas de
trabajo conjunto con las jurisdicciones provinciales, mediante la firma de “cartas
compromiso”.

9. La autoridad de aplicacién comentd como sugerencia que “seria importante” retomar las
sesiones del Consejo Consultivo Honorario (CCH), cuyo funcionamiento manifestaron que se
habia visto “discontinuado”. Desde el Equipo Téchico también se frasladd la intencion de
reducir el nUmero de miembros del CCH y analizar su integracion.

10. La Direccién de Maternidad e Infancia menciond que “no es obligacion” informar a la
federacion las acciones que el Programa Nacional de EPOF estd impartiendo.

11. Elresponsable del SISA ha puesto de manifiesto que seria interesante poder evaluar la
posibilidad de complementariedad entre ambos “Registros” (del MINSAL y FADEPOF) para lo
qgue ha convocado a una reunién para el proximo 19.2.18 donde se hard una demostracion
del Registro de EPOF del Ministerio de Salud de la Nacién.

Notas: Sobre Punto 1, FADEPOF manifestd la necesidad de respuesta por parte del Ministerio.

Sobre el Punto 2, FADEPOF solicité que dentro del listado de EPOF de Argentina sean incluidas las
patologias indentificadas por la federacion en el afio 2012 que no se encontraban en el listado
maestro tomado de Orphanet Internacional (por diferencia de prevalencias segin regiones).

Sobre el Punto 3, FADEPOF reiterd el ofrecimiento de trabajo conjunto entre ambas instituciones con el
fin de que el Registro Nacional de EPOF que sea utilizado contenga los estandares internacionales,
recomendaciones de consenso y los elementos de datos comunes establecidos a nivel mundial para
la interoperabilidad con otras bases de datos.

Sobre el Punto 4, 5, 6, 7y 9, FADEPOF remitié a la lectura del andlisis y las observaciones plasmadas en
el Capitulo 5 “Informe sombra sobre el cumplimiento de los compromisos asumidos por Argentina en
material de EPOF".
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Sobre Punto 8, FADEPOF ha destacada la necesidad de articulacion formal con las provincias dado
que en Argentina la Salud es federal, teniendo cada jurisdiccion la potestad de adoptar sus propias
normas. Por lo que la propuesta de FADEPOF es aunar a las provincias y a la Nacién.

Sobre Punto 10, FADEPOF dejé de manifiesto no estar de acuerdo con lo referido por la autoridad de
aplicacion.

Sobre Punto 11, FADEPOF ha confirmado su presencia en la reunién convocada, y ofrecié poder
presentar alli una demostracién del RENEPOF con el propésito de encontrar sinergias entre ambos

desarrollos. Esperando que en dicho encuentro se pueda dar respuesta a las solicitudes de listados
maestros del SISA.

Otros puntos planteadso desde FADEPOF, fue la inquietud en torno a qué respuestas se dardn desde el
Programa Nacional de EPOF en lo relacionado a cobertura de tratamiento y/o rehabilitacion de las
personas con EPOF, vinculado con la reciente implementacion de la Cobertura Universal de Salud.

No se ha recibido respuesta desde el Ministerio a ambos planteos.
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Capitulo 6. Propuesta de Plan Nacional de EPOF.

1) El Ministerio de Salud de la Nacion analizard las propuestas presentadas por FADEPOF y
brindard una respuesta.

2) Enlareunién del préximo 19.2.18 en oficinas del SISA se llevard a cabo una demostracién de
los “Registros” de ambas instituciones con el propdsito de evaluar una posible sinergia de
desarrollo y datos.

3) Ala brevedad, el Ministerio de Salud de la Nacién dard despacho al expediente N° EX-2017-
31326796-APN-DD#MS.

(actualizado al 14.2.18)
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