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Introduccion

La presente investigacion se refiere al tema de ENFERMEDADES HUERFANAS, que se
puede definir como una patologia poco conocida en la sociedad, tanto en el &mbito médico como
en el juridico, por la complejidad que este tipo de padecimiento presenta, por lo escasas que
suelen ser.

La caracteristica principal de este tipo de enfermedades es que son poco frecuentes en la
poblacién, es decir, que le da a una de cada cinco mil personas, afectando asi a quienes la
padecen, a sus familias y especialmente a los nifios.

Para realizar un andlisis a esta problematica, es necesario hacer mencion a la falta de
conocimiento cientifico y juridico que se presenta ante esta complejidad, lo cual conlleva a un
padecimiento ma dificil a las personas que lo sufren, sin olvidar sus familias que también se ven
afectadas.

La investigacion de esta problematica se realizé con el interés de dar a conocer lo que
padecen los pacientes y sus familia ante la falta de investigacion médico y, sobre todo, la poca
normatividad juridica que hay en Colombia sobre este tema, dejando entrever el desinterés que
tiene el Legislador por proteger este grupo de personas.

En la realizacion de esta investigacion, se estudiaran diferentes sectores para hacer un
analisis de la problematica, con la vision internacional y nacional que se tiene frente a las
enfermedades huérfanas, tomando también las posiciones de asociaciones de pacientes, respecto
a la atencion que se le brinda por partes de las entidades publica.

Como linea de investigacion para la realizacion de esta investigacion tomo las arias de
Derecho Constitucional, Politicas Publicas, Derecho Administrativo, y también la

Responsabilidad Médica Administrativa en el Tratamiento de Enfermedades Huérfanas.



Esta investigacion se desarrollara en 3 capitulos, el primero trata de los Antecedentes de
Investigacion, el segundo nos habla de las Generalidades del Tratamiento y Proteccién dado por
el Estado a las Personas Enfermedades Huérfanas y por ultimo el tercer capitulo que trata de la
Responsabilidad del Estado Derivada de la Prestacion del Servicio de Salud a las Personas con

Enfermedades Huérfanas.



Capitulo 1.

Antecedentes de Investigacion

1.1 Planteamiento del problema

Es necesario analizar el funcionamiento del ejercicio médico administrativo en Colombia
referente al tema de enfermedades de dificil diagndstico, raras 0 cominmente conocidas como
“enfermedades huérfanas”, para de este modo, dar a conocer la realidad que sufren muchas
personas en el pais, en consideracion al tipo de problemas que enfrentan estas personas y sus
familias.

Estas personas en condicion de vulnerabilidad, por su enfermedad, enfrentan muchas
barreras como son: la dificultad en obtener un diagnéstico exacto a opciones de tratamiento, la
poca 0 ninguna investigacion disponible sobre su enfermedad, la problematica para encontrar
médicos o centros de tratamiento con experiencia en tratar una enfermedad de este tipo, lo
cuantioso que pueden llegar a ser en ocasiones los tratamientos, inclusive mayor a los de una
enfermedad comdn, la complejidad para solicitar servicios de apoyo médico, social, asistencial o
financiero en consideracion al delimitado tratamiento sobre las enfermedades, a ésto se suma la
manifestacion de aislamiento y falta de informacion que pueden conllevar a problemas
psicoldgicos en el paciente.

Estas enfermedades son de dificil diagnostico, sus caracteristicas son diversas y muchas de
ellas son imperceptibles a la vista de los médicos tratantes, que en ocasiones, lamentablemente,

no se interesan en estudiarlas 0 no estan capacitados para tratarlas; hay muchas enfermedades



raras y escasas cada una de ellas y, con este dilema, cargan las personas que por herencia o
genética las tienen.

“En el mundo se han identificado entre alrededor de 7.000 enfermedades huérfanas. En
Colombia tenemos identificadas alrededor de 1.920 que se encuentran incluidas en la resolucion
430 de 2013”. El listado de enfermedades huérfanas es dindmico, ya que cualquiera de las
patologias descritas en la literatura puede presentarse en la poblacién colombiana, por lo tanto,
este listado debe ser actualizado cada dos afios.

La falta de conocimiento de estas enfermedades representa uno méas de los tantos problemas
que tiene el sistema de salud Colombiano; muchas personas mueren sin tener un diagnéstico
claro o el tratamiento que se debe, como consecuencia de malas practicas médicas o donde se
niegan a ordenar los exdmenes necesarios para darle el debido tratamiento a cada paciente.

Por més que existe un respaldo internacional por parte de la Organizacion Mundial de la
Salud (OMS) junto con un respaldo jurisprudencial y legal del ordenamiento interno, la realidad
es que en Colombia las personas que padecen estas enfermedades, se ven forzadas a crear
fundaciones para tratar de acoger a los pacientes que el Estado no ayuda conforme a la atencion
médica que se requiere en cada caso.

Esto se agrava cuando este tipo de padecimientos afectan a las poblaciones en condiciones
de pobreza o vulnerabilidad con un limitado acceso a los servicios de salud; especialmente
aquellos que viven en areas rurales remotas, zonas de conflicto o comunidades marginales. La
prevencion y el control de estas enfermedades relacionadas con la pobreza requieren una ayuda
maés profunda.

Son pocos los cientificos interesados en este tema y con el poco apoyo econdmico por parte

del Estado, se trunca més el camino en bdsqueda de mejorar la calidad de vida de estas personas.
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La apatia social frente a estos temas excluye las posibilidades de integracion en la sociedad
generando un desinterés que conlleva a no saber como tratar adecuadamente el problema.

Esta investigacion se enfocard en mostrar la responsabilidad que tiene el Estado Colombiano
frente a las enfermedades huérfanas y los problemas que pasan las personas y sus familias para
obtener el acceso a los servicios de salud, por el poco avance que se tiene en el tema.

Por tal motivo surge la idea de estudiar lo que ha pasado con la normatividad y cudl es la
situacion o grado actual de dificultad a la que se enfrentan los pacientes y sus familias en el
sistema de salud Colombiano antes y después del diagnéstico de una enfermedad huérfana,
haciendo hincapié frente a la necesidad y deber estatal de brindar apoyo a estas personas,
teniendo en cuenta el entorno familiar, psicolégico y social de los mismos.

Como se sabe, estas enfermedades son de baja prevalencia, pero cada vez toma mas
importancia el costo econémico y social que implica la atencion de las mismas. El 16 de febrero
de 2015, el Ejecutivo Colombiano sanciond la Ley Estatutaria de Salud que pretende mejorar el
acceso a los servicios de salud de los Colombianos y que consagra la misma como un derecho
fundamental. Con esta ley se pretende acabar con tramites innecesarios y dilatorios por parte de
las entidades prestadoras del servicio de salud, de los cuales son victimas muchos Colombianos.

Para asociaciones y fundaciones con pacientes con enfermedades huérfanas, la nueva
normativa supone un punto positivo; ven ya que surge como medida para contrarrestar las
adversidades que viven dia a dia los pacientes para obtener las atenciones, examenes y
medicamentos que necesitan.

Sin embargo, es importante verificar la efectividad de la norma, porque aunque en los
ualtimos afios el gobierno ha regulado més la proteccion de estos pacientes, en relacion a su

atencion y servicio de salud por medio de la ley 1392 de 2010, es conveniente sefialar que aun no
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se cuenta con modelos integrales de atencion en salud para estas enfermedades y el estado deja
solas a las aseguradoras al momento de poner en marcha las disposiciones legales al no definir la
financiacion de los tratamientos, la rehabilitacion y necesidades del paciente y su familia,
victimas de enfermedades huérfanas, que alteran no solo la economia familiar sino el entorno
social del paciente propiamente dicho.

Poco es el avance que realmente se tiene frente a ellas; su primer problema comienza en el
diagndstico ya que los médicos e inclusive los mismos especialistas no tienen el entrenamiento
adecuado para realizar un tratamiento y estudio efectivos de este tipo de enfermedades, pues la
sintomatologia del paciente en ocasiones es relacionada con otras patologias no concordantes a
su situacion.

Muchos de los medicamentos para el tratamiento de estos padecimientos, no se encuentran
incluidos dentro del plan de beneficios en salud, lo cual genera que los pacientes no accedan a
los tratamientos en los tiempos indicados y que las personas que padecen esta complicada
situacion tengan escasas posibilidades de recuperarse, o al menos de contar con un tratamiento
que les ayude a sobrellevarlas y poder vivir de una manera digna.

Es necesario estudiar si el gobierno vigila a cabalidad el cumplimiento de las disposiciones
legales y jurisprudenciales, con tal de que las personas cuenten con mecanismos efectivos para
garantizar sus derechos; esto, aunado a un sistema de gestién y orientacion que cuente con
profesionales capacitados para ayudar a este tipo de pacientes especiales.

Es evidente que otra dificultad es la falta de recursos econdémicos que alega el gobierno y es
ahi donde puede verse que no es suficiente el esfuerzo que hacen las asociaciones de pacientes

para defender los derechos de éstos, sino que hay que trascender al plano de la construccion de
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una politica de salud pablica, para lograr una atencion oportuna y con calidad para atender a los
pacientes y sus familias, en el marco del cumplimiento del derecho fundamental a la salud.

Es necesario la implementacion de modelos y rutas integrales de atencion en salud que
incluyan centros de excelencia que tenga en cuenta, no solo lo relacionado con el conocimiento y
aplicacion adecuada de guias de préactica clinica y dominio del tema, sino también donde se
regule el mercado de los medicamentos para que el sistema sea sostenible financieramente. De
este mismo modo, es importante que las asociaciones de pacientes con este tipo de enfermedades
sean incluidas en la toma de decisiones e implementacion de modelos pues son ellos los que
conviven con la patologia.

Es importante hacer resaltar la coherencia de la realidad con lo definido por la Constitucion
Politica de Colombia del afio 1991 y la jurisprudencia constitucional sobre el derecho a la
salud, por ello el gobierno debe fomentar la investigacion en el tema de enfermedades
huérfanas pues las falencias en el tema de conocimiento son un punto importante que obstaculiza
el diagnéstico.

Colombia cuenta con normatividad que le da al tema de enfermedades huérfanas un enfoque
diferencial y esto es una ganancia pues permite a las asociaciones de pacientes la lucha por la
defensa de sus derechos. Sin embargo, en materia administrativa el Estado Colombiano debe
mejorar y actualizar de manera permanente el sistema de informacion relacionado con
enfermedades huérfanas para poder llegar a una aproximacion parecida a la realidad y poder
enfocar los planes de salud publica adecuadamente.

La importancia de estudiar los factores juridicos determinantes en la responsabilidad meédica
por malos procedimientos en enfermedades huérfanas sugiere evitar complicaciones médicas

que conlleven a mas demandas contra entidades hospitalarias del Estado, y que efectivamente se
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garantice, en parte, el derecho a la salud y la vida de las personas que sufren este tipo de
enfermedades especiales.

De lo anterior surge la siguiente pregunta investigativa: ¢Cuéles son los parametros que
determinan la responsabilidad de Estado derivada de la prestacion del servicio de salud a

personas con enfermedades huérfanas?

1.2 Linea de investigacion

Derecho constitucional, politicas publicas, derecho administrativo, responsabilidad médica

administrativa en el tratamiento de enfermedades huérfanas.

1.3 Objetivos

1.3.1 Objetivo general.

Analizar los factores juridicos que determinan la responsabilidad estatal derivada de la
prestacion del servicio de salud a las personas que padecen enfermedades huérfanas en

Colombia.

1.3.2 Objetivos especificos.

e Analizar la pertinencia del marco juridico Colombiano que rige el sistema de salud en lo

referente a enfermedades huérfanas.
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e Explicar en un plano socio juridico los mecanismos de defensa para las personas con
enfermedades huérfanas en Colombia, su tratamiento legal, jurisprudencial y administrativo,
conforme a los presupuestos constitucionales y de derecho internacional.

e Analizar la responsabilidad que tiene el Estado frente a vulneraciones del acceso a la salud

de las personas diagnosticadas con enfermedades huérfanas.

1.4 Marco legal

El marco normativo que es pertinente para el desarrollo de esta investigacion, comprende de
manera Kelseniana la normativa interna Colombiana desde la Constitucion Politica de 1991,
pasando por leyes estatutarias, hasta las resoluciones administrativas del Ministerio de Salud y
Proteccion Social.

La Constitucion Politica de Colombia que impone el deber estatal de organizar, dirigir y
reglamentar la prestacion de servicios de salud, establecer politicas ejerciendo su vigilancia y
control dentro de las competencias de la Nacion, las entidades territoriales y los particulares,
aunado al reconocimiento del derecho a la vida y la atencion fundamental en salud a los nifios y
nifias.

La Ley 100 de 1993, por la cual se crea el Sistema de Seguridad Social Integral y se dictan
otras disposiciones, especificamente el numeral tercero del art. 173 que establece como funcion
del Ministerio de Salud y Proteccion Social expedir las normas administrativas de obligatorio
cumplimiento por las Entidades Promotoras de Salud, por las Instituciones Prestadoras de
Servicios de Salud del Sistema General de Seguridad Social en Salud y por las Direcciones

Seccionales y Distritales de Salud en el marco del Sistema General de Seguridad Social en Salud.
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Junto con ésta, es importante el Decreto 1011 de 2006 mediante el cual se establece el sistema
obligatorio de garantia de calidad de la atencién de salud del Sistema General de Seguridad
Social en Salud.

Ley 1392 de 2010, por medio de la cual se reconocen las enfermedades huérfanas como de
especial interés y adopta normas tendientes a garantizar la proteccion social por parte del Estado
Colombiano a la poblacién que padece enfermedades huérfanas y sus cuidadores (familia del
paciente en la mayoria de casos).

El Decreto 4107 de 2011, el cual determina los objetivos y la estructura del Ministerio de
Salud y Proteccion Social e integré el Sector Administrativo de Salud y Proteccién Social, donde
en el numeral décimo tercero del articulo 2° se establece como funcién del Ministerio de Salud y
Proteccién Social, definir los requisitos que deben cumplir las Entidades Promotoras de Salud e
Instituciones Prestadoras de Servicios de Salud para obtener la habilitacién y acreditacion.

Ley 1438 de 2011, en la cual se reforma el Sistema General de Seguridad Social en Salud
principalmente en su articulo 140 referente a “Enfermedades huérfanas” y, que modifico el
articulo 2° de la Ley 1392 de 2010. La Ley Estatutaria 1751 de 2015, en la que se regula el
derecho fundamental a la salud junto con otras disposiciones. Se resalta el articulo 11 “Sujetos
de especial proteccion” y el paragrafo tercero del articulo 15 “Prestaciones de salud”, normas
aplicables a la poblacién o a los pacientes con enfermedades huérfanas. Seguidamente la ley
1753 de 2015 donde se expidio el Plan Nacional de Desarrollo 2014-2018 “Todos por un nuevo
pais”. Principalmente el articulo 65 referente a la politica de atencion integral en salud.

La Resolucion 2003 de 2014 del Ministerio de Salud y Proteccion Social, en la cual se
definen los procedimientos y condiciones de inscripcion de los Prestadores de Servicios de Salud

y de habilitacion de servicios de salud. También cuenta la Resolucion 2048 de 2015 del
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Ministerio de Salud y Proteccién Social, que actualiza el listado de enfermedades huérfanas y
define el nimero con el cual se identifica cada una de ellas en el sistema de informacion de
pacientes con enfermedades huérfanas. Asi mismo, la Resolucion 0429 de 2016 expedida por el
Ministerio de Salud y Proteccion Social en la cual se adopta y reglamenta la Politica de Atencion
Integral en Salud de la ley 1753 de 2015.

La Resolucion 1441 de 2016 del Ministerio de Salud y Proteccion Social por la cual se
establecen los estandares, criterios y procedimientos para la habilitacion de las Redes Integrales
de Prestadores de Servicios de Salud y se dictan otras disposiciones. Necesaria en el rema de
realizar una ruta de seguimiento y control del paciente que sufre una enfermedad huérfana.

Y en ultima disposicion la Resolucion 651 de 2018 que establece las condiciones de
habilitacion de los Centros de Referencia de diagnostico, tratamiento y farmacias para la
atencion integral de las enfermedades huérfanas asi como la estructura de la red y subredes de

centros de referencia para su atencion.

1.5 Marco conceptual

Es necesario precisar los términos profesionales con el fin de tener claras las referencias
conceptuales y doctrinales que permitan una claridad del tema de estudio aunado con un enfoque
contextual critico para un analisis integro de la situacion. De esta manera se puede desarrollar la
perspectiva que categoriza el tratamiento de enfermedades huérfanas o EH y en qué aspectos
profesionales se considera una responsabilidad médica.

Las enfermedades huérfanas son patologias generalmente que se propagan a lo largo de la

vida del paciente y caracterizadas por ser de un dificil diagnostico, principalmente se establece
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que el concepto de enfermedades raras se origina “a mediados de la década de los afos 80 del
siglo pasado, En Estados Unidos, relacionado con el concepto de medicamentos “huérfanos”. Se
denominan enfermedades “raras” porque se caracterizaban por su baja prevalencia” (Carbajal &
Navarrete, 2015, p. 370), La baja prevalencia hace referencia al niUmero de personas viviendo
con determinada enfermedad en un momento dado y el nimero de nuevos diagndsticos en un

afo.

1.5.1 Enfermedad.

Desde la generalidad una enfermedad se define como: “una condicién patoldgica de una
parte, 6rgano o sistema de un organismo resultante de varias causas, tales como una infeccion, un
defecto genético, o estrés medio ambiental, y se caracteriza por un conjunto de signos

identificables o sintomas” (Eurordis, 2005, p. 3).

1.5.2 Concepto de enfermedad huérfana o EH.

Una enfermedad caracterizada como de rareza es aquella que es poco frecuente en la
poblacion y que se determine asi corresponde a que “cada enfermedad especifica sélo puede
afectar a un nimero limitado de la poblacion total, definido en Europa como menos de 1 de entre
2000 ciudadano” (Eurordis, 2005, p. 3), aunque también se considera que existen enfermedades
ultra raras donde el porcentaje de afectados es mucho menor en consideracion a un rango de
poblacién mas amplio.

Es importante mencionar que estas enfermedades son consideradas como afecciones que de

manera progresiva debilitan y resultan ser de alto riesgo de mortalidad, si bien tienen una
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prevalencia considerablemente baja esto no implica su desconocimiento y olvido, por lo cual ese
conjunto de las mencionadas Enfermedades Raras (ER), Enfermedades ultra huérfanas o raras
(EUH), enfermedades incurables y enfermedades olvidadas deben ser tratadas en virtud de las
leyes que autorizan su incorporacion en el sistema general de salud y el derecho fundamental a la

salud reconocido en la Ley 1751 de 2015.

La Ley 1438 de 2011 establece en su articulo 140 que:

“Las enfermedades huérfanas son aquellas cronicamente debilitantes, graves, que
amenazan la vida y con una prevalencia menor de 1 por cada 5.000 personas,
comprenden, las enfermedades raras, las ultrahuérfanas y olvidadas. Las
enfermedades olvidadas son propias de los paises en desarrollo y afectan
ordinariamente a la poblacion mas pobre y no cuentan con tratamientos eficaces o

adecuados y accesibles a la poblacién afectada.

Paragrafo. De acuerdo con lo ordenado por la Ley 1413 de 2010, el
Departamento Administrativo Nacional de Estadistica hard una encuesta de uso
del tiempo que permitira contabilizar el monto al que hace alusion el articulo

anterior” (Ley 1438/2011, art. 140).

1.5.3 Centros de referencia.

Son aquellas instituciones prestadoras de servicios de salud que cuentan con capacidad

conforme al registro especial de prestadores de servicios de salud o REPS, estas entidades se
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registran y diferencian en Centros de referencia de diagnéstico, farmacia o tratamiento de

pacientes que sufren de enfermedades huérfanas.

1.5.4 Responsabilidad médica.

En materia administrativa es importante recalcar conforme al desarrollo en materia judicial
que ésta se genera y se conceptualiza bajo un concepto probatorio, pues como dice Suérez

(1999):

“La responsabilidad del Estado por los servicios médicos es, de acuerdo con la
jurisprudencia del Consejo de Estado, una responsabilidad por falla del servicio,
sin que se haya admitido que en ella pueda tratarse de una responsabilidad
objetiva en la cual, sin demostrarse la falla, pueda el estado ser condenado a pagar
perjuicios. No se admite que un ciudadano a quien se le ha prestado
adecuadamente el servicio médico y sin embargo sufre un dafio como
consecuencia del mismo tenga la disponibilidad de reclamar indemnizacién de
dicho dafio, pues dicho dafio en forma alguna podria considerarse como
antijuridico, ni puede asumirse que en tal caso la consecuencia del dafio deba ser
asumida por la comunidad; en tal caso estaria obligado a soportar dicho dafio, por
ser producto del riesgo que conlleva una intervencion hecha en favor del

mejoramiento de su estado de salud” (p. 48).
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Respecto a lo anterior cabe aclarar que cuando se trata de una responsabilidad por una falla,
la misma se presume; dicha falla presunta se somete a la demostracion de errores en la

prestacion de los servicios y técnicas médicas. A este respecto, establece Suarez (1999):

“Al actor le corresponde probar, de una parte, que hubo una intervencion
quirdrgica o un tratamiento médico y, de otra, que se produjo un dafio,
presumiendo entonces que este Ultimo le ocasiond el servicio médico. Frente a
esta presuncion, probatoriamente la conducta del ente oficial a través de sus
profesionales no seré otra que la de acreditar que hubo diligencia y cuidado en la
prestacion del servicio, como demostracion en contra de las manifestaciones que
conllevan cargos formulado en la demanda y que por su naturaleza se tornan
dificiles de probar. En las anteriores condiciones le es dable a la administracién
exonerarse de responsabilidad con la sola demostracion de haber prestado el
servicio con la diligencia y cuidados necesarios para que la salud o vida del
paciente no sufriera menoscabo o falleciera. Frente a este tipo de conducta
administrativa, le incumbe al demandado proveer al fallador de las pruebas, con lo

cual se desvirta la presuncion de la falla establecida” (p. 50).
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Capitulo I1.

Generalidades del Tratamiento y Proteccion Dado por el Estado a las Personas con

Enfermedades Huérfanas

El dia 29 de febrero, que generalmente se da en afios bisiestos, es costumbre que se celebre
el dia mundial de las enfermedades huérfanas sin embargo por celebracion anual es mas
frecuente que se celebre el 28 de febrero, dicha celebracion fue organizada por primera vez en el
afio 2008 por la Organizacion Europea para Enfermedades raras, “EURORDIS” por sus siglas en
ingles. En afios posteriores se vino celebrando en diferentes paises generalmente por impulso y
apoyo de organizaciones de pacientes que sufrian este tipo de enfermedades las cuales son raras
conforme al diagndstico de casos por poblacion.

Con apoyo de estas organizaciones en los diferentes paises, resaltando la actuacion de la
Organizacién Mundial de la Salud (OMS) y las politicas publicas de diferentes gobiernos en
materia de atencion y tratamiento para enfermedades huérfanas es que se ha logrado captar y
tratar el problema con la seriedad que éste representa. Aunque el problema constituye un asunto
de dificil manejo es posible prevenir el riesgo en el cual puede surgir y atenderse.

Para entender la magnitud de lo que significan las enfermedades huérfanas y su debido
manejo dentro de las leyes, decretos, resoluciones y politicas publicas en materia de salud, por
parte de un pais, se hace necesario dilucidar el panorama internacional y nacional de estas

afecciones.

2.1 Enfermedades huérfanas y su tratamiento en el &mbito internacional

Referente a declaraciones y tratados en materia internacional es importante resaltar la

Declaracién Universal de los Derechos Humanos la cual en su articulo 25 establece:
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“l. Toda persona tiene derecho a un nivel de vida adecuado que le asegure, asi
como a su familia, la salud y el bienestar, y en especial la alimentacion, el vestido,
la vivienda, la asistencia médica y los servicio sociales necesarios; tiene asi
mismo derecho a los seguros en caso de desempleo, enfermedad, invalidez,
viudez, vejez u otros casos de pérdida de sus medios de subsistencia por
circunstancias independientes de su voluntad

2. La maternidad y la infancia tienen derecho a cuidados y asistencia especiales.
Todos los nifios, nacidos de matrimonio o fuera de matrimonio tienen derecho a

igual proteccion social” (Naciones Unidas, 1948, art. 25)

Si bien es cierto que parte de las convenciones en materia de derechos humanos y
determinados tratados internacionales buscan la obligacién de los Estados para asegurar las
disposiciones y derechos en ellos consignados, en materia de enfermedades huérfanas el
principal estudio y entramado para la atencion oportuna junto con el mejoramiento de los
sistemas para lograr un diagnostico o tratamiento consecuente lo han desarrollado las
organizaciones de pacientes que colaboran a su vez con ciertas organizaciones de Estados como
la Union Europea.

En materia internacional es importante resaltar la accidén de tres organizaciones que han
sido clave en la promocidn y prevencion del tratamiento de enfermedades huérfanas estas son: la
Organizacion Mundial de la Salud (OMS), la Organizacion Nacional para los Trastornos Raros
(NORD por sus siglas en ingles de Estados Unidos) y la Organizacion Europea para
Enfermedades Rraras (EURORDIS), las cuales han integrado un sistema fuerte en materia de

investigacion, reporte, orientacion y atencidn para pacientes con este tipo de padecimientos. A su
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vez, estas organizaciones consolidan dentro de si mismas a otras organizaciones tanto nacionales
como de pacientes que sufren estas afecciones.

La relacion de estas organizaciones respecto al tema de enfermedades huérfanas y su
tratamiento internacional dan una dptica de como debe manejarse integramente los casos de
enfermedades huérfanas; los cuales, si bien representan un diagnostico de casos
considerablemente bajos respecto a la poblacion de un pais, en suma resulta una situacién que
afecta a un porcentaje considerablemente alto de personas que no pueden sufrir por el desinterés
en sus enfermedades especiales ni mucho menos afectaciones en su derecho a la salud.

Para una ilustracion, la Organizacion Europea para Enfermedades Raras —Eurordis-
(Eurordis, 2016, p. 1-3) ha establecido que, los paises que generalmente son los que terminan
brindando la atencion a los pacientes con este tipo de afecciones, deben manejar una serie de

recomendaciones para que la atencidn para una enfermedad huérfana sea eficaz; estas son:

a. Desarrollando politicas apropiadas de salud publica.

b. Aumentando la cooperacion internacional en investigacion cientifica.

c. Compilando y compartiendo el conocimiento cientifico sobre todas las enfermedades
huérfanas, no solo aquellas que sean mas frecuentes.

d. Laimplementacion fundamentada de nuevos procedimientos diagnosticos y terapéuticos.

e. Aumentando la conciencia publica sobre las enfermedades huérfanas.

f. Facilitandose la creacion de redes de grupos de pacientes para que compartan sus
experiencias y puedan orientar mejores practicas

g. Dar apoyo a los pacientes més aislados y a sus familiares con el fin de crear nuevas

comunidades de pacientes
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h. Proporcionando informacién comprensiva de calidad a la comunidad que padece de

enfermedades extrafias.

El impulso de estas recomendaciones surge en cuestion de las principales problematicas
que tienen que sufrir los pacientes con enfermedades raras, como la falta de acceso a
diagnosticos correctos, las demoras en diagndsticos, la falta de conocimiento cientifico de la
enfermedad, consecuencias sociales de alto impacto para los pacientes, falta de atencion médica
adecuada de calidad, inequidades y dificil acceso al tratamiento de estas enfermedades.

Al mirar otro panorama, en Estados Unidos se estima por la Organizacion Nacional para
los Trastornos Raros (NORD) que aproximadamente treinta millones de ciudadanos
estadounidenses viven con una condicién o enfermedad rara. Esto ha sido Obice para que se
estructurara un sistema que propendiera por el manejo y atencion para pacientes basado
especificamente en las caracteristicas especiales de estas enfermedades.

Conforme a la Organizacion NORD (National Organization for Rare Diseases, 2010, pag.
6), un programa llamado “TheRareAction Network” 0 la red para la accion contra enfermedades

raras, la cual conforme a ellos maneja:

e Conexidn con otros pacientes, cuidadores y partes interesadas dentro de su Estado y region a
través de llamadas, seminarios web, y reuniones en persona.

e Participacién en eventos regionales y locales para conectarse, aprender y abordar los
principales problemas del pais en esta tematica.

e Desarrollar relaciones con los principales responsables en la toma de decisiones y lideres de

opinion.
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e Relacion y narracion de historias y experiencias para ayudar a otros pacientes creando
conciencia social.
e Recibir noticias e informacion sobre los eventos y actuaciones de la red, junto con la

participacién activa en las llamadas a la accion de la red.

Es de importancia resaltar las perspectivas de estas dos organizaciones debido a que
conglomeran una fuerte experiencia y trayectoria de la cual se alimenta la Organizacién Mundial
de la Salud para analizar y estudiar la problematica de enfermedades huérfanas en una
perspectiva mas amplia pero que sea referencia para el resto del mundo y otras organizaciones de
pacientes.

Segun la Organizacién Mundial de la Salud (2013) los mas importantes proyectos para

tener una mejor atencion para enfermedades huérfanas son:

“Redes de excelencia que se centran en la infraestructura de investigacion (por
ejemplo, registros), asi como suministro de informacion relacionada con
enfermedades a nivel de la UE y mas alla (directrices, diagnostico, experiencia del
paciente) (...) Iniciativas que se centran en la clasificacion de enfermedades raras
(...) Investigacion fundamental sobre el proceso de la enfermedad para aumentar
la comprension de enfermedades raras, Incentivos para el desarrollo de terapias
(por ejemplo, programas de financiacion de ensayos clinicos) (...) Métodos de
evaluacion adaptados a poblaciones de pacientes pequefios y muy pequeios (...)
autorizacion de comercializacion y reembolso). Ademas, se necesita mas soporte
para: Investigacion traslacional para aumentar la traduccion de la comprension de

la enfermedad a la droga, desarrollo o innovacion de salud (por ejemplo, becas
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NIH de banco a cama) (...) Métodos de diagnostico innovadores de enfermedades
raras para permitir la intervencidon temprana (...) Investigacion, infraestructura e
implementacién de directrices para médicos y atencion psicosocial para
enfermedades raras. Esto seria especialmente beneficioso para aquellos pacientes
para quienes el tratamiento subyacente aln no esta disponible. Incentivos para el
desarrollo de estrategias preventivas y diagndstico validado. Técnicas Incentivos
para aprovechar el conocimiento existente y optimizar el uso de los medicamentos
existentes (sistemas innovadores de entrega de medicamentos y readaptacion de
medicamentos).  Facilitar el acceso a la atenciébn médica disponible (de
diagndstico, médica, farmacoldgica u otros tipos de atencion) a los pacientes

independientemente de dénde vivan” (citado por: Chirveches, 2018, p. 38).

En materia internacional estas son politicas que han sido contrastadas y estudiadas para una
mejor atencién a pacientes con enfermedades raras, basada no solo en el tratamiento sino en la
promocion y prevencion de politicas publicas y sistemas de gestién que ayuden a solucionar las
dificultades tipicas de este tipo de enfermedades en términos de diagnostico y manejo médico. Si
bien se enfoca desde el contexto de estas enfermedades en paises como Estados Unidos y un
conglomerado de ciertas naciones europeas, es claro que son politicas necesarias para lograr una

mejor atencidn y tratamiento a pacientes que sufren de afecciones huérfanas.

2.2 El Estado Colombiano frente a las enfermedades huérfanas

En Colombia el tratamiento respecto a las enfermedades huérfanas es atrasado con respecto

al manejo que se le ha dado en paises mas desarrollados, por este motivo surge la ley 1392 de
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2010 la cual busca tratar la importancia de este tipo de afecciones en el sistema de salud, sin
embargo esta ley no es especializada y las mayores labores de reconocimiento, tratamiento y
control las ha desarrollado el Ministerio de Salud y Proteccion Social.

Junto con la Ley 1392 del afio 2010 que regula de manera general el tratamiento de
enfermedades huérfanas, es importante recalcar el articulo 11 de la ley 1751 de 2015 que deja
revestidos a los pacientes con este tipo de afecciones como sujetos de especial proteccion, asi
mismo esta ley en materia de salud en su articulo numero 15, estipuld la destinacién de los
recursos financieros en salud conforme a criterios especificos empiricos y funcionales, que para
el caso de las enfermedades raras la ley establece que la exclusion o inclusiéon respecto a su
financiamiento debe cumplir criterios especificos en los cuales son importantes los conceptos de
las asociaciones de profesionales y la funcién del Ministerio de Salud y Proteccion Social para
excluir servicio o tecnologias en materia de salud que no cumplan con los rigores de evidencia
cientifica y uso final.

Consecuentemente es de resaltar que si bien la normativa es muy delimitada para el
tratamiento de enfermedades o afecciones de dificil diagndstico, en el Estado Colombiano hay un
marco juridico tanto legal como judicial que cobija a los pacientes que sufren este tipo de
situaciones. Sin embargo, esta proteccion no es completa por el mismo hecho de la dificultad
de tratar estas afecciones pero principalmente por la falta de enfoque investigativo y profesional
para combatirlas, pues si bien existen leyes y pronunciamientos administrativos esta situacion de
salud publica no contempla una politica publica en materia de salud que solucione el tema de
acceso y financiamiento por parte de las EPS y el efectivo amparo de los derechos sin que
necesariamente se tenga que acudir a instancias judiciales mediante la accion de tutela como uno

de los escasos medios para reclamar ante las entidades de salud.
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El escaso conocimiento respecto a las EH en el pais estd compilado gracias a las
asociaciones de pacientes, las instituciones cientificas, hospitales, aseguradoras, entidades del
Estado como el Ministerio de Salud y la Proteccion Social, la Superintendencia de Salud, entre
otras. Si bien las enfermedades huérfanas afectan a pocas personas, representan un estimado del
cinco por ciento de la poblacion nacional, siete mil de éstas existen y un porcentaje inferior al
diez por ciento de estas afecciones, cuenta con tratamientos consecuentes, es decir menos de

setecientas enfermedades.

2.3 La ley 100 de1993 frente a la proteccion de pacientes con enfermedades huérfanas

La Ley 100/1993, que regula el sistema de seguridad social integral de la Republica de
Colombia, es una de las normas principales en materia de salud ya que directamente desarrolla
los fundamentos que rigen su direccion, funcionamiento, control y organizacion. Uno de sus
principios es el de universalidad, el cual garantiza el acceso a toda la poblacion en todos los
niveles de atencién médica.

Si bien esta ley ha regulado el funcionamiento del sistema de salud Colombiano, el
panorama respecto a los servicios administrativos y médicos, las politicas de salud publica y la
relacion entre sectores se ha visto afectado conforme a una dinamica en la cual la libertad
administrativa de empresas promotoras privadas de salud ejercen un manejo irregular conforme a
la prestacion del servicio, delimitado en excusas de funcionamiento, financiacion vy
administracion, cargas que no deberian soportar los pacientes.

El papel que juega el Estado para organizar esta situacion es vital y a través de entidades

como la Superintendencia de Salud y el Ministerio de Salud y Protecciéon Social se ha buscado
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menguar las irregularidades en la atencion de los pacientes que conforme a la libre competencia
de las E.P.S. y la falta de recursos que estas argumentan por culpa del Estado al no financiarlas o
contar con pocos recursos econdmicos se excusan en no cubrir determinado tratamientos o
medicamentos.

Referente al tema de las enfermedades huérfanas es importante resaltar que en un principio
dichas afecciones no estaban contempladas en la Ley 100/1993, por lo cual, diecisiete afos
después se expidio la Ley 1392 del/2010, la cual reconoci6 las enfermedades huérfanas como de
especial interés y regulé normas que garantizaran la proteccion social estatal a los pacientes que
sufren de estas afecciones junto con sus cuidadores.

Conforme a lo anterior, es importante mencionar que por este motivo, parte de la
infraestructura para la atencion de estas enfermedades se encuentra algo retrasada porque no hay
un registro integro de los pacientes que sufren enfermedades huérfanas en Colombia, ni un
registro claro de cudles pudieren llegar a ser estas enfermedades. Por este motivo, en la Ley
1438/2011, en su articulo 140 que modificd el articulo segundo de la ley 1392 de 2010 se
establecié que, era una necesidad estatal la elaboracion y registro en una lista de las
denominaciones de las enfermedades huérfanas, dicha funcién quedo en cabeza del Ministerio de
Salud y Proteccion Social el cual deberia actualizar esta lista cada dos afios mediante acuerdos

con la Comision de Regulacién en Salud o el organismo competente.
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2.4 Politicas publicas del Estado Colombiano para proteger a personas que padecen

enfermedades huérfanas

En Colombia no existe expresamente una politica publica nacional o regional respecto a la
prevencion, informacion, control, diagnostico, tratamiento y atencion de pacientes que sufren de
enfermedades raras o ultra raras. Existen reconocimientos por parte de jueces de tutela,
normativas como la Ley 1751/2015, la ley 1392 de 2010, lineamientos y guias del Ministerio de
Salud para el tratamiento de estos pacientes, protocoles por parte de entidades distritales o
regionales que orientan la informacion, tratamiento y control de esta problematica.

Conforme a lo anterior, es de resaltar que el desarrollo en materia de control de ER
(enfermedades raras) o EUR (enfermedades ultra raras) se ha forjado en unas pocas normativas,
el amparo de los derechos fundamentales por los jueces 0 magistrados, y principalmente en la
funcion de las instituciones y entidades estatales; sin embargo, al no partir de una politica
publica el Estado afronta una situacion en la cual no toma el contexto psicosocial y real de esta
problematica con fundamentaciones técnicas, es decir las entidades estatales y las mismas EPS
junto con los hospitales pueden quedar a la deriva al momento de enfrentarse a esta situacion.

Si bien las medidas no son inexistentes, resultan poco eficientes sobre todo en un pais en
vias de desarrollo como Colombia porque el fundamento en la investigacion profesional, técnica
y social debe ser clave para afrontar esta problemética. Entonces hablamos de dos factores de
responsabilidad una responsabilidad general y eficiente del Estado en brindar proteccion y
asistencia eficaz a los pacientes que sufren de afecciones de dificil diagndstico y la capacitacion
clave de los operarios publicos tanto administrativos como médicos en materia de salud referente

a prevenir la responsabilidad médica y administrativa.
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Junto al tema de la ausencia en materia de politicas publicas, se encuentra el problema de
comunidades de pacientes no reconocidas; las barreras en salud, innovacion, investigacion y
dificultades administrativas para el acceso al servicio y al financiamiento para el tratamiento de
estas enfermedades sin mencionar la capacitacion y el apoyo a los familiares del paciente.

Es necesario que el estado edifique las respuestas que respondan a los requisitos de las
poblaciones, es decir, el amparo a los pacientes debe surgir de leyes y procedimientos
administrativos que respondan a las necesidades de los pacientes conforme a las circunstancias
sociales, econdmicas, medicas, familiares y cognitivas, no en la mera enunciacion de derechos
que no se pueden materializar en la realidad. Esta responsabilidad es tanto del Estado
Colombiano como de las entidades prestadoras del servicio de salud en calidad del servicio que
desempefian.

Factores como la equidad, la igualdad, reconocimiento de derechos, la solidaridad, la
participacién social, la progresividad y la inclusién deben ser principios rectores en el
tratamiento y cobijo especial a este tipo de pacientes. Problemaéticas actGales como la
sostenibilidad fiscal y el procedimiento engorroso ante las EPS o las respectivas juntas médicas
para el diagnostico, financiamiento y apoyo a este tipo de enfermedades deben ser tratadas para

que se minimice la problematica.

2.4.1 Criterios de las asociaciones de pacientes respecto a la situacion en aspectos de

atencion por parte de entidades publicas.

La Fundacion para Pacientes con Enfermedades Raras, FUPER, surge en 2012 como una

de las multiples fundaciones para pacientes que sufren de afecciones huérfanas, segin su pagina
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en Colombia hay aproximadamente 3°800.000 afectados por estas ER, es decir, una persona por

cada cinco mil. Respecto a lo anterior, establecen que:

“1. Son enfermedades cronicas, no se curan, la mayoria son degenerativas y con
alto grado de discapacidad. 2. Son de baja incidencia, 3. La Organizacion Mundial
de la Salud (OMS) estima que existe de 7.000 a 8.000 Enfermedades Raras a nivel
mundial, 4. Afectan a un 7% de la poblacién mundial, 5. En Colombia afectan
aproximadamente a 3°400.000 personas, 6. En Antioquia afectan
aproximadamente a 450.000 personas, 7. Carecen de un abordaje integral

efectivo, medico, técnico-cientifico, social y politico” (Fundacién Fuper, 2017).

Otra institucion es la Asociacion Colombiana de Pacientes con Enfermedades de Deposito
Lisosomal, ACOPEL,; es una entidad creada legalmente en 1997 la cual surgié en razdn de las
multiples barreras que enfrentan los pacientes con diagndstico de depoésito lisosomal y otras
enfermedades de carécter huérfano teniendo en cuenta las necesidades de una poblacion en alto
grado de vulnerabilidad por sus condiciones médicas.

Uno de los casos a mencionar que ha acompariado la anterior entidad es el caso de la

sefiora Doris, madre del joven Juan Felipe.

“La sefiora Doris manifiesta que su hijo menor sufre una enfermedad huérfana y
el pertenecia a la EPS CAPRECOM la cual fue liquidada, por tal motivo el menor
fue trasladado a la EPS CAPITAL SALUD, la problematica que ella presentaba,

por méas de haber radicado derechos de peticion y una tutela que fue concedida a



33

favor de la salud de su hijo, es que no recibia medicamentos desde hace 8 meses y
por mas de que ha presentado incidentes de desacato de la tutela, las respectivas
autorizaciones del medicamento y las correspondientes citas médicas que emiten
los médicos se vencen por malos procedimientos administrativos y demoras de la
EPS CAPITAL SALUD siendo negados o vencidos conforme al tiempo
prolongado en que demora la autorizacion administrativa de la entidad” (Acopel

Comunica, Noticias RCN, 2016).

Respecto a la problemaética, estas asociaciones presentan una parte de las situaciones que
viven muchos pacientes que infortunadamente sufren de las ineficiencias del sistema de salud
respecto a ciertas Entidades Prestadoras del Servicio de Salud y también muestran la falta de
integralidad para atender estas enfermedades.

En la otra orilla, la Federacion Colombiana de Pacientes con Enfermedades Raras,

FECOER, en un Comunicado de prensa dio a conocer que:

“La Comision Interamericana de Derechos Humanos, con sede en Washington
decidio proteger mediante la adopcion de medidas cautelares a una joven que
padece una dolorosa y penosa Enfermedad Rara conocida como Epidermdlisis
Bullosa o Piel de Cristal (o Piel de Mariposa), la cual pueden padecer
aproximadamente unos 300 pacientes en Colombia. Esta enfermedad es genetica,
incurable y no contagiosa. La extrema fragilidad de la piel origina la formacion

recurrente de heridas y ampollas al mas minimo roce. Quienes la padecen se
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encuentran destinados a vivir una vida permanente de dolor, en detrimento de la

salud fisica y siquica y con riesgo de perder su vida” (Fecoer, 2015).

Refiere la fundacion que la accién de tutela no siempre es eficaz para las personas que
sufren enfermedades huérfanas pues si bien en esta tutela del afio 2006 en la cual se ampararon
los derechos de la afectada fue concedida, el pronunciamiento por parte de la Corte
Interamericana de Derechos Humanos (CorIDH) manifiesta la ineficacia de este mecanismo por
la complejidad de las patologias de los pacientes y la ausencia de politicas efectivas en materia

de proteccion social.

Manifiesta Fecoer (2015) que:

“En el afio 2006, un juez de la Republica protegio los derechos constitucionales
fundamentales a la vida e integridad personal de Jessica, por medio de una
sentencia de amparo a estos derechos, la cual resultd ineficaz. Sin embargo, nueve
afos después la Comision Interamericana de Derechos Humanos sefialé “que los
derechos a la vida e integridad personal de Jessica Liliana Ramirez Gaviria se
encontrarian en una situacion de riesgo, como consecuencia de su estado actual de
salud yla alegada falta de tratamiento médico permanente, especializado e
integral” — Es asi, que este Organo Internacional dejo en evidencia la ineficacia de
la accion de tutela para la proteccion de los derechos constitucionales
fundamentales, tal y como fue demostrado internacionalmente por el abogado

litigante de la joven” (parr. 3).
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La integracion de estas asociaciones de pacientes resulta ser de vital importancia en la
realizacion de una politica publica efectiva en materia de seguridad social en salud para afrontar
las enfermedades huérfanas o raras, tanto por las experiencias en materia de acompafiamiento
que pueden brindar como por el conocimiento directo que tienen respecto a esta problemética

tanto en el territorio nacional como en aspectos internacionales.
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Capitulo I11.

Responsabilidad del Estado Derivada de la Prestacion del Servicio de Salud a las Personas

con Enfermedades Huérfanas

Conforme al articulo segundo de la Constitucion Politica de 1991 es responsabilidad de las
autoridades de la Republica de Colombia proteger a las personas residentes en el pais en sus
derechos y libertades, asegurandose también del cumplimiento de los deberes sociales del Estado
y los particulares, esto implica que en materia de salud, al ser un derecho, este debe ser
respaldado y vigilado por las entidades estatales respectivas para la garantia del mismo en un
Estado Social de Derecho, y conforme al articulo quinto de la Carta Politica, el Estado debe
reconocer la primacia de los derechos sin discriminacion alguna.

Para ampliar lo anterior, con la expedicién de la ley 1751 de 2015 o la ley estatutaria del
derecho a la salud se busco legislar y garantizar las obligaciones estatales para con la salud de los
residentes en Colombia, estableciéndose que es obligacion del Estado establecer mecanismos
para evitar la violacion de este derecho asi mismo es deber que éste ejerza una adecuada

inspeccion y vigilancia a través de sus entidades.

3.1 Prestacion del servicio de salud a personas que padecen enfermedades huérfanas en

Colombia

Para la atencion a pacientes que sufren enfermedades raras o huérfanas, el Estado,
mediante Ley 1392/2010 reconocié que dichas enfermedades constituyen un problema de
especial interés en materia de politicas de salud y que debia garantizarse una proteccién especial

a los pacientes que sufrieran estas afecciones.
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De conformidad con el articulo noveno de la norma citada previamente y la Resolucion
2003 del afio 2014 se reglamentaron y definieron lineamientos para la atencion a pacientes con
enfermedades huérfanas dentro del sistema general de seguridad social en salud. Es bueno
mencionar que conforme a la Resolucion 651 de marzo de 2018 del Ministerio de Salud y
Proteccion Social, se definié el procedimiento para habilitar los Centros de Referencia de
Diagnostico, Tratamiento y Farmacias para la atencion integral de las personas con
enfermedades huérfanas.

Este tipo de lineamientos explicados anteriormente son aplicables a las EPS tanto del
régimen contributivo como del régimen subsidiado; a las IPS en donde se llegaren a habilitar lo
mencionados Centros de Referencia de Diagnoéstico, Tratamiento o Farmacias; a las entidades
departamentales y distritales en materia de salud; y a la Superintendencia Nacional de Salud; sin
embargo, es necesario tomar en cuenta que estos lineamientos suponen caracteristicas generales
de habilitacion para prestar el servicio de atencion en salud.

El Decreto 1954/12 que especifica procedimientos necesarios para el tratamiento de
enfermedades huérfanas por parte de las entidades publicas y privadas que presten atencion en
materia de salud, implementé una serie de pasos para seguir la atencion de pacientes con

afecciones raras:

1. Fases para la recopilacion y consolidacion de la informacion: Esta fase
consiste en la elaboracion de un censo de pacientes conforme al momento de
reporte y cruce entre entidades, en el cual finalizado el censo, los pacientes
nuevos que estén diagnosticados seran reportados al Ministerio de Salud y
Proteccion Social conforme al Sistema de Vigilancia en Salud Publica. Dicho

censo se incorpora al Sistema Integral de Informacion de la Proteccion Social.
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2. Consolidacion de la informacion: El registro nacional de pacientes que
padecen enfermedades huérfanas se genera con el cruce de la informacion en
el Sistema Integral de Informacion de la Proteccion Social -SISPRO- donde
debe haber la identificacion adecuada de los pacientes, la calidad de afiliacion
o no afiliacion del paciente al sistema de salud, la patologia con la que esta
diagnosticado y su estado de discapacidad, la relacion de las IPS donde esta
siendo tratado le paciente, los servicios y medicamentos que éste recibe, el
médico que trata al paciente principalmente y los costos de atencion mensual

(Decreto 1954 de 2012, art. 4).

3. Validacion y auditoria de la informacion suministrada: Dicha informacion
previamente expuesta y que es brindada por las EPS y las entidades
departamentales, municipales y/o distritales se somete a una corroboracion por
parte del Ministerio de Salud y Proteccion Social (Decreto 1954 de 2012, art.

7).

El reporte oportuno y eficaz de esta informacion por parte de las EPS del régimen
contributivo resulta de caracter obligatorio conforme al Decreto 1954/2012 y también conforma
un requisito para acceder a la compensacion del Fondo de Solidaridad y Garantias, por sus siglas,
FOSYGA.

Como se puede vislumbrar, la atencion a pacientes con enfermedades huérfanas parte de
una atencion general en el Sistema de Salud que conforme a los sintomas del paciente y las
caracteristicas especiales de su atencidon va encaminandose a poder diagnosticarlo dentro de la

lista de pacientes con enfermedades raras.
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Los procedimientos de clasificacion generales promueven la identificacion de
enfermedades huérfanas y qué pacientes padecen de éstas, para tener un registro adecuado de la
magnitud de estas afecciones en el territorio colombiano, sin embargo la atencidn y prestacion de
servicios de salud es meramente enunciativa, no parece haber un acompafiamiento a los pacientes
ni un procedimiento especial en su atencion mas alld de adelantar un tramite para que se autorice
un tratamiento o medicamento no cubierto en el plan de beneficios ni en el POS — Plan
Obligatorio de Salud- ante la EPS; si bien hay responsabilidades por parte de los profesionales
que prestan el servicio de Salud, es de mencionar que la politica en materia de salud para
atencion de enfermedades huérfanas debe ser integra y contundente para garantizar los derechos
de estos pacientes, debe ir mas alla del mero registro y clasificacion de estas afecciones y las

personas que las padecen.

3.2 Jurisprudencia de la Corte Constitucional y la Corte Suprema de Justicia frente a la

proteccion de los derechos de las personas con enfermedades huérfanas

El reconocimiento de procedimientos para pacientes con enfermedades huérfanas por parte
de las altas cortes ha sentado disposiciones que deben acatar las Entidades Prestadoras del
Servicio de Salud, muchas veces recurrir a una accion de tutela se vuelve indispensable si se
quiere acceder a una atencién o procedimiento necesario para el paciente.

La queja méas preocupante respecto al acceso de estos servicios para pacientes con
enfermedades huérfanas repercute en los desacatos de las ordenes judiciales para amparar estos
procedimientos conexos con el derecho a la salud. La Corte Constitucional de la Republica de

Colombia has reconocido mediante diferentes sentencias el amparo a personas que sufren de



40

enfermedades huérfanas y cuél es la responsabilidad del Estado respecto al tratamiento y
atencion de estas.
El m&ximo Tribunal Constitucional Colombiano, referente a los pacientes de especial

proteccion en la Ley 1751 de 2015, establecio:

“En cuanto al principio de equidad se dijo que tenia asidero constitucional y tras
revisar la jurisprudencia se observo que la expresién mejoramiento de salud de las
personas de escasos recursos, de los grupos vulnerables y de los sujetos de
especial proteccién, implica un deber del Estado de adoptar politicas publica
dirigidas especificamente a mejorar la prestacion del servicio en todas las fases
que involucra la salud, tales como promocion, prevencion, diagnostico, curacion,
rehabilitacion y paliacion.se le reconozcan a este el pago del tratamiento

respectivo” (Corte Constitucional. Sentencia C-313 de 2014).

Si bien surgen obligaciones estatales, las EPS que prestan los servicios de salud también
estan sometidas a aplicar los tratamientos respectivos para pacientes que sufren de enfermedades
huérfanas so pena de vulnerar el derecho fundamental de acceso a la salud por parte de este
grupo especial de pacientes y el Estado también debe velar porque éstas no afecten derechos con
la no prestacion del servicio o la negativa a brindar determinados tratamientos o0 medicamentos.

La Corte Constitucional en un caso de un menor con una enfermedad huérfana de alto

costo manifesto:
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“Una Entidad Promotora de Salud vulnera los derechos fundamentales de un
menor de edad, sujeto de especial proteccion, que presenta diversas patologias
como consecuencia de una enfermedad de alto costo que padece, al desconocer la
normativa vigente y la jurisprudencia constitucional que contempla la
exoneracion de copagos y cuotas moderadoras a los pacientes con enfermedades
de alto costo, asi como al negar el servicio de transporte requerido para asistir al
tratamiento del menor, pese a la manifestacion de su nacleo familiar de no contar
con los recursos econémicos necesarios para asumir dicho costo, obstaculizando
con ello el acceso efectivo al servicio de salud”. (Corte Constitucional. Sentencia

de Tutela T-399 de 2017).

Al tomar en consideracion estos fundamentos que propenden la guarda del nucleo esencial
del derecho a la salud y en este caso el derecho a un diagnostico adecuado es de especial
relevancia para pacientes que por sufrir una enfermedad huérfana se les complica ser
categorizados conforme a sus sintomas y poder tener un tratamiento adecuado.

Dicha evaluacion o diagnostico comprende una etapa de necesaria garantia por parte de las
empresas que prestan servicios de salud en lo privado pero también con necesaria intervencion
estatal en la medida que al prestar un servicio de tal calidad el estado debe velar porque se

cumple dicho objetivo.

Para ampliar lo anterior, la Corte Constitucional recalco que:

“(...) esta Corporacion ha establecido que el derecho al diagnéstico oportuno,

hace parte integral del derecho a la salud. En la sentencia T-904 de 2014, esta
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Corporacién indicé que dicho derecho ha sido amparo cuando un procedimiento o
un medicamento es ordenado por un profesional no adscrito a la red de
instituciones de salud de la respectiva E.P.S. o cuando, sin causa aparente,
“(...) se presenta un cambio en el diagnostico y en los procedimientos para el
tratamiento de una enfermedad”. Segln la Corte constituye una expresion de los

principios de integralidad y eficiencia, e impone “(...) la valoracion oportuna de

las aflicciones que tiene un paciente, con el objeto de concretar la prestacion de
servicios que requiere para recuperar su estado fisico o psicolégico” (Corte

Constitucional. Sentencia de Tutela T-710 de 2017).

Brindar un diagnostico oportuno es importante tanto como que estos pacientes gque tienen
algun tipo de productividad sean amparados en su estabilidad laboral y econémica, es decir, de
manera no exclusiva por un contrato de trabajo ellos tienen derecho a que en razén de su calidad

especial no sean afectados en las escasas posibilidades que se les ha presentado.

Respecto a lo anterior establece la Corte Suprema de Justicia:

“Como se explicé en los fundamentos de esta decision, la proteccion a la
estabilidad de las personas con discapacidad o en condicion de debilidad
manifiesta por motivos de salud se extiende a todas las opciones productivas y no
exclusivamente al dmbito del contrato laboral. Sin embargo, el alcance del
amparo difiere en atencion a cada clase de vinculo” (Corte Suprema de Justicia.

Sentencia del 09 de agosto de 2017, Rad. 71567).
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Asi mismo la jurisprudencia en materia constitucional ha establecido unos lineamientos
para acceder a tratamientos excluidos del plan de beneficios para que el juez de tutela verifique
su procedencia en relacion a brindar proteccién en materia de asistencia médica a los derechos

como la vida y la integridad personal.

Establece la Corte Constitucional:

“En aquellos eventos en los cuales el paciente requiera de elementos excluidos del
plan de beneficios, deben verificarse, por parte del juez, las siguientes reglas: (i)
la falta del servicio médico vulnera o amenaza los derechos a la vida y a la
integridad personal de quien lo requiere; (ii) el servicio no puede ser sustituido
por otro que se encuentre incluido en dicho plan ; (iii) el interesado no puede
directamente costearlo y no puede acceder al servicio por otro plan distinto que lo
beneficie; y (iv) el servicio médico ha sido ordenado por un medico adscrito a la
entidad encargada de garantizar la prestacion del servicio y a quien se le ha

reclamado (Corte Constitucional. Sentencia T-208 de 2017).

Estos parametros establecen que el beneficiario, debido a la complejidad del tratamiento y
la escasa capacidad econdémica de éste, no debe estar desamparado en su derecho a la salud por
no poder costear un determinado tratamiento, debe contar con atencién oportuna, idonea para la
enfermedad, debe ser subsidiado por la entidad y debe ser ordenado dicha atencién por un

médico.
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3.3 Responsabilidad del Estado derivada de la prestacion de servicio de salud a personas

gue padecen enfermedades huérfanas

Referente al tema de responsabilidades administrativas, es obligacién del Ministerio de
Salud y Proteccion Social, como entidad designada para ello, mantener actualizado el listado de
enfermedades huérfanas-raras, el listado de pruebas de diagnostico de éstas en el pais, utilizando
el sistema de fuentes de datos existentes, en esto ayuda programas como el Sivigila, la Cuenta de
Alto Costo, entre otros.

El Instituto Nacional de Salud es responsable de seleccionar y mantener actualizada la
informacion del registro de pacientes con enfermedades huérfanas en el pais, publicar el informe
del comportamiento epidemioldgico de estas enfermedades. Si bien los tratamientos son variados
y diferentes conforme a las caracteristicas de cada enfermedad, dichos tratamientos deben ser
integrales y para los pacientes con régimen contributivo los cargos deben ser apoyados en cargo
a la subcuenta de compensacion del Fosyga y los pacientes financiados por el régimen

subsidiado conforme al sistema del Sistema General de Participacion.

Establece el Ministerio de Salud (2016)

“De acuerdo a lo establecido en la Ley 1392 de 2010, “se faculta al Gobierno
Nacional para que adopte un sistema de negociacion y compra con las
farmacéuticas y laboratorios productores e importadores de medicamentos y

tecnologias diagnosticas para esas patologias”.

Sin embargo debe anotarse que no todas las Enfermedades Huérfanas-Raras

tienen tratamiento por lo cual muchos paises luchan de manera individual por
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encontrar los recursos necesarios para realizar investigaciones, y también a los

pacientes necesarios para realizar ensayos clinicos” (p. 18).

Diferentes organismos compuestos por entidades territoriales de orden departamental,
distrital y/o municipal, la Unidad Primaria Generadora de Datos (UGDP), y las Empresas
Administradoras del plan de beneficios constituyen el sistema de informacion y gestion de
reporte de estas enfermedades. Aparte de la responsabilidad social que debe ejercer el Estado, la
no prestacion del servicio de salud o la irregularidad en el tratamiento de estos pacientes
constituye un marco que se balancea entre la responsabilidad civil extracontractual ante
entidades de caracter privado y la responsabilidad médica estatal ante instituciones del Estado

que efectlan estos procedimientos.

Conforme al Ministerio de Salud (2016):

“Debido a la heterogeneidad de las 2149 Enfermedades Huérfanas-Raras es

indispensable asegurar los mecanismos que permitan:

a. Atencion oportuna e integral: ésta incluye diagndstico, tratamiento y
rehabilitacién o Continuidad en el tratamiento.

b. Notificacion al Sivigila.

c. Atencion especial en nifios y gestantes.

d. Apoyo a los cuidadores primarios de las personas con diagndstico de una

Enfermedad Huérfana-Rara” (p. 19).
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En Colombia muchas veces por la falta de diligencia en la operacién del sistema de salud
por parte de entes prestadores del servicio, se emiten sanciones por parte de la Superintendencia
Nacional de Salud junto con acciones judiciales de responsabilidad médica civil o estatal por
negligencia en el diagnostico o en los tratamientos y procedimientos respectivos, sanciones que
a veces se ven afectadas en su cumplimiento por el desacato de determinadas entidades como se
vio en la experiencia de los pacientes anteriormente.

El Estado, de conformidad con los articulos 2, 5, 11, 29, 44, 47, 48, 49 y 229 de la
Constitucion nacional, debe proteger los derechos de las personas debidamente y esta proteccién
no solo debe delimitarse en las acciones administrativas que resulten como consecuencia de la
accion u omision de las entidades administrativas sino también en la debida formulacion y
ejecucion de politicas publicas en materia de salud. Esto va aunado de lineamientos
institucionales para el tratamiento de estas E.R. como la ampliacién de guias de practica clinica

para los diferentes tipos de enfermedades.
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Conclusiones

En Colombia el reconocimiento para el tratamiento de enfermedades huérfanas tiene su
blindaje legal con el articulo 7 de la ley 1392 de 2010, que ordena elaborar un listado de estas
afecciones y que conforme al decreto 2048 de 2015 se reconocen un aproximado de 2149
enfermedades raras.

Es de reconocer el interés de las instituciones del Estado y algunas EPS en tratar y ampliar
el espectro de estudio referente a los pacientes que sufren de enfermedades huérfanas o ultra-
huérfanas; sin embargo, la politica de salud publica que se divide en diferentes decretos del
Ministerio de Salud y Proteccion Social junto con el Instituto Nacional de Salud esta
fundamentada en los aspectos legales de reconocimiento de las enfermedades de este tipo y no se
puede hablar de una politica en salud respaldada por un CONPES que trace una linea no solo de
reconocimiento sino también de tratamiento y amparo a los derechos fundamentales de esta
poblacién que se ve afectada en su derecho a la salud.

La responsabilidad estatal en materia de elaboracidn, ejecucion y seguimiento de politicas
publicas fundamentadas en estudios técnicos, profesionales y cientificos reviste una diligencia en
la figura de ejercer un Estado Social de Derecho frente a las problematicas en materia de salud
que sufren poblaciones vulnerables.

El ejercicio de vigilancia por parte de las instituciones del Estado a las entidades que
prestan servicios de salud, tanto publicas como privadas, en el reconocimiento, seguimiento,
control y tratamiento de estos pacientes constituye una responsabilidad emanada de la
Constitucion Nacional que no debe delimitarse en la recolecciéon de base de datos pues si bien
esta es importante para a saber que problematica se enfrenta, también es indispensable seguir un

control de tratamiento institucional para estos pacientes.
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La elaboracion de una politica publica adecuada para el tratamiento de enfermedades
huérfanas debe tener en cuenta los procesos y lineamientos de cardcter internacional, tanto
institucionales como profesionales, para que no solo se genere un reconocimiento de estas
enfermedades en el pais sino también la politica de atencion tanto al paciente como a su familia
en este duro proceso.

La correlacion que deben propender las entidades estatales con las asociaciones de
pacientes es fundamental para poder brindar una atencién multi-organizacional para una ruta
guia que busque la atencion adecuada del paciente y su entorno familiar con el fin de amparar
sus derechos inalienables de conformidad con el articulo quinto de la Constitucion Politica de

Colombia.
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