I DESAFIOS DE LAS
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Equilibrio entre Acceso y accesibilidad




Enfermedades Raras
Paradoja a los Paradigmas del Sistema

e Retos
e iConocer situacion en Latam ?

Soluciones
e Reconocimiento

 Método
* Primera Propuesta

SOCIET)
\o‘\b\’ o,

ISPOR 6™ LATIN AMERICA CONFERENCE




CUANDO TE VISITA LO
INSOLITO

Insélito pago de indemnizacion: $1 El insélito error de un banco aleméan
millén en monedas e

Un juez de Bogota ordend el pago del dinero a varios vendedores
informales que agredieron 2 otro colega en el centro de la ciudad. r e rqs . p
i : Demanda mas insolita contra el pais lo haria

quebrar

El nacionalizado Hypo Real Estate incurrié en un error de balance de..
56.000 millones de euros, una cifra que obligé al revisar a la baja la deuda
alemana. El ministro de Finanzas exige explicaciones y la prensa alemana

FL DVvID ) yk
«\o‘\ 04
se muestra escandalizada.

anerciantes informales llegazon con una maleta llena de monedas que

fuvieron que contas
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e Retos de las Enfermedades Raras
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Definicion de la Enfermedad Rara

No hay definicion establecida por una
autoridad Mundial sobre quée es una
“Enfermedad Rara”. Las definiciones
cambian tanto de una legislacion a otra
como de uno a otro investigador. La baja
prevalencia es un factor determinante en
toda definicion de enfermedad rara.

ISPOR 6™ LATIN AMERICA CONFERENCE
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DEFINITIONS

MINISTRY LAW 29698/2011 LAW 30/2014 -
AGREEMENT 1829/
e D On CREHEN ARGENTINA RARE DISEASES.
RARE DISEASES
COLOMBIA MEXICO o o ¢ Chronically
ncluding those of T
¢ Potentially fatal or ST LAW. 26,689 / 2011 - debilitating.
debilitating in the long genessong = * Serious, life
LAW 1392/2010 term, high complexity, S htrsketideation i
2 * Chronicand disabling. GENERAL LAW chronic disability LOW FREQUENCY threatening.
ORPHAN DISEASES o Its therapeutic OF !"EALTH . ¢ Have alow DISEASES (LFD) * Prevalence of less
resources are limited Article 224 bis frequency than1per 2,000
S{Chronicall and expensive, some /2012 Have many  LFD are considered people, RARE DISEASES
de:i,l'i:;;ny areinthe difficulties to be those whose * Including rare
o Iifge. experimental stage. RARE DISEASES diagnosed and prevalence in the diseases, * Those affecting
T g * One for every 10,000 monitored, Have an population is equal to ultra-orphans and not more than 65
 Prevalence of less o sioplg. " + Conditions that unknown origin or less than one in neglected.
than1per 5,000 pr;:m:nr:é Sless affect less than 5 ¢ Involving multiple two thousand (1in
people. than one per 50,000 per 10 thousand social problems and 2000) people, inhabitants or 1.3
« Include, Rare diseases, people. inhabitants. few/Spicsmiiogical IeiSIDdicEhe people per 2,000
ultra-orphans and data. national
forgotten. epidemiological
situation.
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Mas de CINCO MIL
Enfermedades Raras
descritas

v’ Diversas
v' Heterogéneas

v Poco Prevalentes

Orphanet. Portal de Informacion de Enfermedades raras y Medicamentos Huerfanos. Disponible en:
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES




* EI50% de los afectados
por enfermedades raras
tienen un pronostico
vital de riesgo. *

10 % delas Hospitalizaciones pediatricas

20 % enla mortalidad infantil

S. F. Kingsmore, C J. Saunders, Deep Sequencing of Patient Genomes for Disease Diagnosis: ¢ When
Will It Become Routine? Sci. Transl. Med. 3, 87ps23 (2011)

* Producen alta
carga familiar y
(- SOCIETY o, socia I *

%
K
z
m
0
g
S
0\*

ISPOR 6™ LATIN AMERICA CONFERENCE

80% de las

enfermedades raras

tienen origen
genético *

Las enfermedades raras
son patologias debilitantes
con el paso del tiempo y

potencialmente mortales *

 El 65% son gravesy
altamente incapacitantes

35% de las muertes en nifos menores
de un ano

Una de cada diez muertes entre
el primer afio y los 15 afos de

e d a d Direcgao-Geral da Satde, Portugal. (2008). Programa Nacional para Doencas Raras (PNDR)

n Obtenida en Noviembre 12 de 2011. http://www.min-saude. pt/ NR/rdonlyres/555DD3B345F0-
| | 4F74-B633-28889E721BF1/0/i010420. pdf
n
n
"
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* FEDER, Federacion Espafiola de Enfermedades Raras. “Estudio sobre situacion de Necesidades Sociosanitarias de las
personas con Enfermedades Raras en Espafia” Estudio Enserio. Octubre de 2009.



Los pacientes con ER presentan

discapacidad fisica en 87,7%,
discapacidad emocional en 83,6%,
discapacidad social en 75,6%;

y discapacidad sensorial en 53%

Sociosanitary impact on patients with rare diseases (ERES study). Avellaneda
o‘.»”c'"r% Fernandez A, Layola M, Izquierdo Martinez M, Guilera M, Badia Llach X, Ramodn
JR. 17, 2007, Med Clin (Barc), Vol. 129, pags. 646-51.
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Aumento del gasto
social

T
[ |

Insatisfaccion y pérdida de confianza con Efectos Sociales
los servicios meédicos y sociales indeseados

1 )

Muerte Calidad de vida
prematura reducida

T t

| Inequidad y dificultades en el acceso a los servicios sociales y de salud |

T N
[ I

F.alta qe acceso a un Retraso en el Tratamientos
diagnostico correcto diagnéstico inadecuados
L) £ T
Falta de informacion y apoyo de c:!llidad para el Diagnostico y I I l
Tratamiento Sistema de Sistema de Programas de Integracion
Financiamiento Aseguramiento en Salud Social insuficientes o
I ™ inadecuado Inadecuado inadecuados
Falta de una atencion Conocimiento fraccionado o ausente T T ‘f
multidisciplinar apropiada entre los profesionales de la salud
4 A
1
Ausencia de Modelos de investigacion y atencion Ausencia de Modelos Administrativos y de Proteccion
en Salud adecuados Social adecuados
A A

y de Proteccion Social para los afectados por Enfermedades Raras dentro del Sistema de Seguridad
Social

'_J

Necesitan soluciones especiales sociales y de

lAusencia de Enfoque Diferencial en los Modelos de Atencion en Salud, Invesu?aclén, Admlnlstratlvosl

salud
‘\F\' SOCIETyk l I I I
O %% 1 1 Enfermedades | :
3 Enfermedades J Enfermedades J Graves Crénicas - 8D9ﬂutnldages de - P o ¢ a
atamiento esarrollo - . i 3 i
Diversas Heterocgéneas PRI de terapias ¥ecientes y Riesgo de recurrencia investigacion
algunas costosas K
A 2
[ - 1
Enfermedades de Enfermedades En;?;n';erg::es
baja prevalencia Genéticas p
eograficamente
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INSOLITAS en el

e 5-30 anos para obtener

un diagnostico

* 25% de los
pacientes viajan fuera de

Su region para tener un
diagnostico confirmatorio

EURORDIS, EurordisCare2: survey of diagnostic delays, 8 diseases, Europe. http://www.eurordis.org/big article.php3?id article=454

Accessed: June 2010
ISPOR 6™ LATIN AMERICA CONFERENCE
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JUNTA DE EXTREMADURA . “Calidad de vida en pacientes con Enfermedades Raras en Extremadura”. Disponible
en: http://saludextremadura.gobex.es/documents/19231/3156752/CalidadVida+Enf+Raras.pdf

ISPOR 6™ LATIN AMERICA CONFERENCE

INSOLITAS en el

El t|em pO que llevan los
cuidadoresdEdicadO al

enfermo oscila entre 1 y 44
anos, siendo la media de

15,76 afhos.



INSOLITAS para la ATENCION

* En un cupo de un Médico de Familia
(1.500-2.000 pacientes), se tienen
apenas unos 15-20 pacientes con ER.

* Dos terceras partes se diagnostican a
través de la Observacidon Clinica, pero el
medico no puede diagnosticar o tratar

lo que no conoce

« A menor prevalencia, menor atencién

y especializacion institucional. Las ER
despiertan escaso interés profesional, en
contraste con el interés humano.”

Las ER no cumplen con las leyes de
oferta y de demanda
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1. RIBES GARCIA MIGUEL et al. “Abordando las Enfermedades Raras
desde la consulta de Atencién Primaria: si se quiere, se puede.”



INSOLITAS en la
INVESTIGACION

* Riesgo a Fallar o

. . s I | -
- Dispersion geografica Ilila:: :::nc::rlz: g;l;f’;mcdadcs raras: son pocos hasta
® Poca d iS po n i b I I id a d e I nte rés po r Un estudio del primer firmaco para ¢l liposarcoma necesita reclutar 30 personas

D)

parte de investigadores clinicos,

e Poca financiaciéon y reclutamiento
de pacientes !

* Variedad , cantidad y

heterogeneidad de Enfermedades
Raras. ¢ Cudl investigo?

®0G) vioeos NEWSLETTERS
TE PUEDE NTERESAR

0 Estade coge s Chuantes oue
Gevaber o Renotn Puarts on
1owrrs on busaras Condecones

M 36 @7 ve L0 P B0 1) A0 M W e
20na recreativa

: o A »
. 1 £ . -
* Hacer otros proyectos con mejor — L |
£S5 ¢ COIMO 08 138 enlermecaces raras: Como Son s que Mectan a muy pocas L hastarks apeeiel que arese i
reto r n 0 personas (Una cada 2 000, como Mmucho). No interesan econdmicaments a los estando en trbits

labor atorios, que deben invertir 10 MISMO que encostraries un tratamiento que
DArS UNE dOMNCIA Que Afectara & MINes dé PErsonas; Como $on tan poco

* Diferencias en los requerimientos
regulatorios alrededor del mundo

SOCIEY
STV 3 para aprobacion de medicamentos
% huérfanos
gé’ 1. CARRETERO Vivancos M2 José. Situacién de los pacientes con Enfermedades
o‘* ISPOR 6TH LATIN AMERICA CONFERENCE Raras ante la investigacion biomédica en Espafia. Septiembre 2011.
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Rare Diseases: Drug Approvals for Rare Diseases
Have Increased

Rare diseases are those that affect 200,000 or fewer people in the United States.? The FDA has approved
more than 500 orphan drugs since the passage of the Orphan Drug Act in 1983.23

Number of Drug Approvals for Rare Diseases*

600
500 B Cumulative Prior Orphan Drug Approvals l
B New Orphan Drug Approvals m o ‘
400 ]
-
=
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0 _I- 1 T T
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NN NN Y NN NYNNNNSYNNNNSYNNNNSYNNYNYYVYNYNNYYNYYNYNYNY Y YN N Y

*Drug approvals for rare diseases include initial approvals of new medicines and
subsequent approvals of existing medicines.

Source: FDA?223

Phrma, “Biopharmaceuticals in perspective”. Spring 2016. Disponible en:
http://chartpack.phrma.org/biophrma-chartpack/introduction/introduction
Recuperado Mayo 31 de 2016.
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INSOLITAS PARA las finanzas estatales

worIdWIde orphan Drug sales & Share °f Prescr'ption Source: EvaluatePharma® 30 September 2015
Drug Market (2000-2020)
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EvaluatePharma® Orphan Drug Report 2015 Disponible en : http://info.evaluategroup.com/rs/607-YGS-
364/images/EPOD15.pdf
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INSOLITAS PARA las finanzas estatales

Average Cost per patient per year 2014 (Top 100 Orphan and Top 100 Non-Orphan Drugs)

Orphan rrrlrrlrrrrrrrrrrrrrr r r r r r v r r r I I Iv I I X35iK: 1)
Non-Orphan (@@ @@ @@ 0@ $23,331

EvaluatePharma® estimates that the average cost Per patient costs for Orphan Drugs is 13.8 times higher
per patient per year in 2014 for an Orphan Drug was than Non-Orphan Drugs using median prices.
$111,820 versus $23,331 for a Non-Orphan Drug.

EvaluatePharma® Orphan Drug Report 2015 Disponible en :
ST~ o, http://info.evaluategroup.com/rs/607-YGS-364/images/EPOD15.pdf
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INSOLITAS PARA las finanzas estatales

Trends in Sales Sales 2020

Worldwide Orphan Drug | 1:‘_}‘ )
sales forecast to be
Vi,

$178 Billion

Compound Annual Growth Drugs
Rate for Orphan Drugs will be

2x overall
d r U g m a r k et Orphan Drugs will be 20.2% of worldwide

prescription sales, excluding generics.

Non-Orphan
Drugs

SOCIET)
o‘\b" o,

EvaluatePharma® Orphan Drug Report 2015 Disponible en : http://info.evaluategroup.com/rs/607-YGS-
364/images/EPOD15.pdf
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PARADOIJA: Al mismo tiempo que se estimula 1a
produccion de medicamentos huérfanos, no se trabaja

progresivamente para resolver el problema de adq uirirlos =

Trabas en el acceso enlos diferentes paises

)

Desde la entrada en vigor del reglamento de medicamentos huérfanos en
Europa hasta la actualidad se han presentado 634 propuestas. pe
ellas han optado a la designacion de medicamento
huérfano 422, pero sélo 30 han alcanzado la fase de
autorizacion para la comercializacion. 2

Factores que influyen en el acceso:
2 .Posada dela Paz M. Las Enfermedades Raras y su
impacto en lagestion de los servicios de salud. Rev Adm

Sk 2008, S=28T-A78. * Lanaturaleza delos presupuestos
* Mecanismos de aseguramientoyreembolso
* Existenciao no de Centros especializados

* Elvalor de |la terapia en términos de la relacion

te-eficacia. !
ISPOR 6™ LATIN AMERICA CONFERENCE coste-eficacla
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El menor

Volumen lo
ocupan las
Enfermedades de
Alto Costo

Pago real de alto
costo

2 . Posada de la Paz M. Las Enfermedades Raras y su impacto en la gestion de los servicios de salud. Rev Adm Sanit 2008; 6: 157-178.

LATIN AMERICA CONFERENCE

soBRE LOS COSTOS pe LAs ENFERMEDADES RARAS*

* Mayor
volumen de
las ER entran en
el rango de
mediano
costo

* Algunassonde

b aj O Costo

* Calculo basado en los datos
extractados del articulo de Posada de
la Paz @ - en cuanto a designacion y
comercializacion de medicamentos
huérfanos



INSOLITAS PARA LAs finanzas familiares

para pacientes con Distrofia Muscular de Duchenne

Los costes promedios anuales por paciente oscilan entre 18300 € para pacientes con Esclerodermiay 94.200 €

Tabla 3. Costes anuales medios por enfermedad y categoria (€).

x-

DMD | EB | ESCL | FQ |HEMO [HISTIO | PW | '

Costesdirectos | 13 000 | 3664 | 8.819 | 13.737 | 5.561 | 17.070 | 6.129 | 5.681
sanitarios

Costesdirectos no | g 315 | 9957 | 3.312 | 21.517 | 10.039 | 12.886 | 51.243 | 53.492
sanitarios

Costes indirectos 1.031 287 6.157 2.089 4.146 581 400 651

Costes totales 94.171 | 33.903 | 18.288 | 37.343 | 19.746 | 30.537 | 57.772 | 59.824

| SOCIET)
\0\\" *o,

en Espafia”

ISPOR 6™ LATIN AMERICA CONFERENCE

Julio Lopez Bastida et al. “Los costes socioecondmicos y la calidad de vida relacionada con la salud en pacientes con Enfermedades Raras
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PARADO.IA Es paraddjico que las familias con Enfermedades

Raras en las que cONcurren mas vulnerabilidades tengan que
cubrir sus propios tratamientos para mantener la calidad de
vida mientras NO pueden tra bajar para conseguir los recursos

ISPOR 6™ LATIN AMERICA CONFERENCE




e iConocer situacion en Latam?
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399 DISEASES
-WITH

“‘ PRIORIZATION
N IN HIGH HALF
\ AND LOW
IMPORTANCE
-DESIGNATION
OF LIMITED
FUNDS
-FOR
COVERAGE
CHILE
COLOMBIA -32 DISEASES
) “ -WITH PRIORIZATION
' FOR COVERAGEI
\\\\ DISEASES \ -DESIGNATION OF
NN Not LIMITED FUNDS
Prioritized

ARGENTINA

) DONT
HAVE A
LIST

ECUADOR

. 106 DISEASES
N W
\ PRIORIZATION

18 diseases
theoretically
covered in the
National Policy
of 2009 with
treatment
protocol
granted*®

MEXICO -32DISEASES
-WITH
7~ 3 ;‘ PRIORIZATION
8, Recorrer N S
\‘,‘ dades Cronicas y Raras

14 remaining
diseases have a
pharmacological
treatment thatis
marketed in

YEARS OLD :
Brazil.
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*Soluciones
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OPORTUNIDADES PARA RESOLVER
PROBLEMAS COMUNES
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Inclusién Educativa
Inclusién laboral
Aulas Intrahospitalarias
Proteccién familiar del Riesgo Financiero
Valoracién de la discapacidad
Pensiones
Cuidado del cuidador y servicios especiales

Articulacion Interinstitucional en Salud-

En Servicios Sociales

Maodelo de atencién
Integral, biopisicosocial,
coordinado , trans e
interdisciplinario con
implicacion de organizaciones
de pacientes

Con disefio de Modelos y Rutas
de atencién

Centros de Referencia

Centros de Excelencia

Social

Guias y Protocolos

Protocolo general para la
atencion especial de las ER
Sistema de informacién sobre
las patologias y oferta de

ntegracion

Redes de atencién
Cuidados Paliativos
Servicios Domicilarios
Aplicacién de las TIC
Telemedicina

Centros Rehabilitacion

servicios

Servicio de Orientacion y
Referencia para profesionales
de la Salud y pacientes

Atlas de ER para Medicos
atencion primaria

Algoritmo General de
Sospecha de existencia de ER

Modelo Administrativo
sujeto al modelo de atencion y no al
contrario

Modelo diferencial para superar
barreras administrativas

Modelo de aseguramiento
Articulacion Interinstitucional Salud-
Servicios Sociales

Formacion Obligatoria basica

para sospecha, derivacién y
Legislacion

reporte de ER
po Politicas publicas con enfoque diferencia
5 CONPES, Planes Nacionales, Programas y
Formacion en uso del Proyectos Articulados
Sistema de Informacién en y efici luacion de

ER Tecnologias en salud
Politicas de acceso a medicamentos huerfanos
* Formacion Pregrado y gi y vigilancia epidemiologi
posgrado profesionalesde la Estructura especial del Estado para gestion de las
salud y Profesionales ciencias ER con asignacion de recursos
sociales § Articulacion Politicas Publicas
S Articulacion Interinstitucional
* Formacion de Tecnologos de ‘ég Difusion y acerca de la
la Salud y poblacion general &

Investigacion Traslacional en Centros de Muy relevantes en razon a la rareza de las enfermedades y el

| deficit de conocimiento
Excelencia Apoyo Gub | ClFeGr T e
* Reglamentacion y Creacion de Redes o Consorcios Articulacion Inter | para la prestacion de servicios y
\ SOCIET), de investigacion Nacionales; Regionales y asesorias
\o“F *o, Mundiales Promover y brindar espacios para la participacion activa en

é o * Asignacion de fondos y recursos Nacionales paa politicas publicas, investigacion, desarrollo de guias y modelos,
Q* % investigacion prestacion de servicios , servicios de informacién
Lu ’g + Cooperacion Internacional en Convenio con Articulacién en las Redes de Prestacion de servicios de salud y
5 2 Organizaciones de pacientes y grupos de servicios soda'_es (Asesoria Legal i i . CHAVES RESTREPO, Angela. Situacién de los afectados con Enfermedades Raras en
° ; 8 ” p yerup Asesoria F Ori ion en C ¥ ) Colombia: Una poblacién vulnerable y minoritaria que requiere abordaje con enfoque
1’: 8 investigacin diferencial. En: VI Simposio de Enfermedades Raras Asociadas a Procesos Genéticos. 26 y
% g 27, febrero, 2016 : Bogotd, Colombia.
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v Defensa del
Derecho Humano

v’ Proteccidn
Financiera

v Apoyar en
necesidades sociales

v’ Priorizacién

VRN
TRUE

RECOGNITION

~
N N

Sujetos de Especial Enfermedades de
proteccion Especial Interés
T 7N \\T 7N
PROTECCION ATENCION
N S N S

v" Acceso a la salud
v’ Cobertura
v' Reembolso
v’ Estructuras
v" Priorizacion

ENFOQUE DIFERENCIAL

Soluciones de equidad para una situacion especial

ISPOR 6™ LATIN AMERICA CONFERENCE



e Articulacion Interinstitucional
 Coherencia Normativa
* Trabajo transdisciplinario

‘@‘e ISPOR 6™ LATIN AMERICA CONFERENCE
N\



e Reuniones (chat
virtual)
Corderance on Te stes results for
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{5 wel e mary weh seas S i ther sy Fadezes
30 met page edeors row iS2 Lorer s 25 ther Zefak

OsE 2

dbe gt W Comemaron @ Campars

nos encanta hacer?
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Enfermedades Raras en Latlnoamérlca

Desafios y op idad pmla q y propues
Org iones de Paci
Angela P. Chaves R’
Migdalia Denis
Las Enfermedades Raras: Definicion y C: risti

Las Enfermedades Raras (ER) como concepto emergente, se utiliza pare

f dades de baja prevalencia, de alta gravedad y de curso crénico ¢

tienen isticas particulares méas alld del pequ¢

pacientes afectados: a menudo son sufridas por los pacientes desde la

mltiples sistemas y érganos, son tes, red 1

la esperanza de vida y perjudican las capacidades fisicas y mentales. L:

ER, por lo general, r i poyos para d I tvidadas héai

la vida diaria, principalmente en su vida doméstica (44,06%), desplazamie

movilidad (39,58%). S6lo 1 de cada 10 no necesita ningun tipo de apoyo '

Las ER también suelen tener un impacto desproporcionado mas alla del
sufre. Muchas de estas enfermedades son genéticas, lo que significa
miembro de una familia puede estar afectado. Representan una carga c¢
los cuidadores y su curso grave significa que los pacientes a menudo rec
intensivos dados en general por un miembro de la familia, lo que reduce st
trabajar. Se ha estudiado que el tiempo que llevan los cuidadores dedi

oscila entre 1 y 44 afios, siendo la media de 15,76 afios. *

g Profesi - Fundador y Presideen Eipcutve FECOER, Mieres Junta Dirociva
< Putilcas en ER para Latrcamérca.

* Homorary Founcing Presicent and Exeostve Drrecior of the SLHP (Sccecac Lasncamencana de Hipertensién Pulmanar). M
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Introduccién

Con el desarrollo de la dinamica globaliz
de salud sigue siendo un reto. Muchc

teridad, envejecimiento de la po
expectativas de los ciudadanos, acelera
Salud y eliminacion de fronteras a Ut
Informacién y Comunicacion.

En medio de este pancrama, los pac
plantean retos insdlitos a los sistema
tradicionalmente para enfermedades mas
desafios han sido reconocidos en la t
reciente -en la década de los 80 en los E:
en Europa y otros lugares del mundo- a
medicamentos huérfanos.

Merece destacarse el desarrollo de las
consigo avances relevantes para el abol
formulacién que, partiendo del enfoqu
interinstitucional y la colaboracién transna
europeo ha tenido papel relevante par
continente a favor de los pacientes.

En Colombia y Latinoamérica el reconoci
década del 2000 (Renée J.G., y otros, !
Terry, 2017) con la aparicion de marcos
desarrollando en mayor o menor medida
de patrones de formulacion de politica pd
y proteccion social, la conducta de |
reguladora publica, el empoderamienk
ciudadana.

El conocimiento de los tomadores de dec
el punto de partida a la hora de abordar |

‘Cdontélogs Se ls Unwersdad del Daague. Frafeicnal e Clencaade s
Mierbro Jinta Directiva 2o ISPOR Capituls Colombla. Comukser

 Mintariadee. Maghter on Andlan do Problersan Polticas @ Irgeraaciznal
' Quimkao farmactutico y Maghter en Clesclas Farmactaticas. Unhvenids
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Estado del arte en politicas phblicas en enfermedades raras
y defectos congémtos en Colombia

State of art in public policies on rare diseases and birth defects in Colombia

Angela-Patricia Chaves-Restrepo'

las puegunlas ¢Las Enfermedades Raras
merecen un enfoque diferencaal”? ; Cudles
son recomendaciones pera el dxscnmk po-
liticas publicas? Los resul

que h Lonpid . Ll

RESUMEN 1, coh
R tlacion de k2 evolucidn de p ABSTRACT
publx:as y medidas Jegislativas para las
dades Raras en Colombia y  Gathering the evolution of public palicies
descnpendn de Jos retos que la ilad  and legiskati for Rare Diseases
que las sufre impone al func i in Colombiz and description of the cha-
d:lSBlunnckSaludcnelmnwdelas llmg:slhecammumlylhlsuﬂmlhcm
lobales. La p 18 implica d over the operation of the Health

Syskm m the context of global changes.

The psper involves the queuwm ,,Rm

s deserve a di Py

What are the recommendations for the

dcngl oe’publ: pullms"m results show
andy <

ondl Y PP O GRS
[pana ot
Jos tres pilares de cualquier Sistems de
Salud - sostenibbdad, equidsd y acceso 2
1a salud-. También que las Enfermedades
Raras imponen retos 3 Jos Sistemas de
Salud que son muy diferentes = los de las
enfermedades comunes, retos a los que el
actual Sisterna de Salud Colombiano sun
no responde mtegralmente. Se propone ks
mplmhnon de politicas de enfoque

changes
dtlld: difficulty bdanulg the three pa-

lkers of any health system - sustamability,
equity and access 1o health-. Also that
Rare Disesses pose challenges to health
systemns that sre very different from those
of common diseases, challenges that the
current Colombian Health System still not
fully d. The impl won of
policies with dafferentisl appmach fr the

! para ls aclad de Enfe Rare Disease community through inters-
dades Raras con concurrencia interinsti-  gency work, palicy-normative coherence
tucional, coherencia politics-normativa y  and mult: sectorsl approsch 18 proposed.
perspectiva multisectonal.

Keywords:
Palabras dave Colombas, rare diseases, pudlic palicies,
Colomb dades raras, politi differential spproach, interagency wor-
pibl foque dif ial, trabgjo  king, polxy coherence.
Chaves-Restrepo AP. Estado del ante en politicas publicas en dades raras y defe génitos en Colombia. Salutem Scaentia

Spiritus 2016; 2(Suppl 1):33-34.
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Buscador

que usa al VIH comoO vehiculo

nifios con una terapia génica

publicidad

ulio de 2013

rfila como uno delos
su consagracion no

a terapia génica esta plagada de fracasos- Desde hace afios s€ pe
metedores paraun sinfin de enfermedades s sin embargo,

termina de produc'\rse. Por €s0, resultados como los que hoy se publican ent Seience suponen ult nuevo

azo para todos los grupos de investigadores que trabajan en este campo. En concreto, 1os dos

tituto San Raffaele Telethon para la Terapia Génica (TIGET), de Milan

ja génica de dos

espaldar:
estudios realizados en el Ins
jdad yla eficacia del tratamiento con terapl

(Ttalia) confirman 1a segurl
cnfcrmcdadcs, la 1eucodislroﬁa metacromaticay ¢l sindrome de Wiskou—Aldr'\ch, causadas por

alteraciones en dos genes.

La historia de jt
{ratamientos mAs pro

hace?
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Conclusione

Los modelos clinicos, matematicos, sociales y econdmicos que se usan comunmente para
explicar los fendomenos en salud, educacidn, trabajo y proteccidn social son retados por la
comunidad que padece Enfermedades Raras. (Problemas en acceso, atencion, aseguramiento y
financiacion)

Dos enfoques son necesarios para resolver problemas: Reconocimiento Integral y enfoque
diferencial dentro de la justicia Distributiva

Innovacion Contundente

Entender las particularidades del comportamiento de las ER y sus modelos podra aportar en el
hallazgo de las soluciones propias y de otros fenomenos mas comunes

Acabar con el pensamiento reduccionista cortoplacista y las islas de accidén y conocimiento
Necesidad de trabajar como equipo inter y transdisciplinario

Necesidad de Transferencia del conocimiento

Colombia presenta la CoP como inicio para resolver problemas de brechas de conocimiento y
acciones de cambio
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