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INTRODUCCION

Las enfermedades raras (ER), o también llamadas enfermedades poco
comunes, son un problema importante para la salud publica del pais, no solo
por su alto costo en tratamientos y diagndstico, sino también porque son
muchas y diversas, y a pesar de que afectan a pocas personas cada una por si
sola, en conjunto generan una importante presion sobre el sistema de salud.

Su baja prevalencia (entendida como el porcentaje de personas dentro del total
de la poblacion que padecen estas enfermedades) que justamente es lo que las
hace llamarse enfermedades raras, provoca que sea muy dificil generar politicas
publicas para cada una de ellas, por lo que se ha optado por enfrentarlas en su

conjunto.

Ahora, es importante aclarar que a pesar de que individualmente cada una de
estas enfermedades afecta a un porcentaje reducido de la poblacion, todos los
pacientes que padecen enfermedades raras en su conjunto representan una
parte importante del pais. Esto quiere decir que a pesar de que las ER son poco
comunes, los pacientes que tienen una ER son muchos. Por lo mismo se han
transformado en un grave problema de salud publica que ha sido poco atendido

desde el Estado.

Debido a que pocas personas las padecen también hace que la investigacion y
los laboratorios no innoven mucho en torno a tratamientos y medicamentos, 1o
que hace que los que existen sean muy caros. Su baja prevalencia provoca que
los tratamientos no sean considerados de interés econdmico para la industria,
generando que el problema sea aun mas grave para el Estado pues el costo

para tratarlas es alto.



Informe Mayo 2022: Discapacidad en Chile y la Regién del Biobio

Por otra parte, cuesta diagnosticarlas lo que provoca que sea aun mas dificil su
tratamiento. Desde el momento de los primeros sintomas hasta finalmente el
diagnostico pueden pasar afnos. Ademas al ser enfermedades raras existe
mucho desconocimiento de ellas, alargando aun mas el tiempo promedio en

que se diagnostican.

Hoy en dia una limitada cantidad de estas enfermedades estan cubiertas por
programas del Estado, y la gran mayoria no tiene ninguna ayuda estatal. Tanto
el GES como la Ley Ricarte Soto han sido importantes avances en torno al
apoyo para el diagnostico y tratamiento de estas enfermedades pero solo para
un porcentaje pequeno de ellas. En este documento se definira que se
considera como enfermedad rara, también se hara una descripcion de la
situacion actual en el pais, y cuales son las coberturas que hoy dia tienen.
Finalmente se plantearan los desafios y caminos que se estima conveniente

seguir desde el presente hacia el futuro.
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DEFINICIONES EN TORNO A LAS ENFERMEDADES RARAS

Una de las deficiencias que actualmente tiene nuestro pais es que no existe una
definicion sobre qué se considera una enfermedad rara. Esto sin duda es un
primer impedimento para el desarrollo de politicas publicas para el conjunto de

estas enfermedades.

La Unidon Europea define a las “enfermedades raras o poco comunes”
incluyendo a las de origen genético, como las enfermedades con peligro de
muerte o de invalidez crénica que tienen una prevalencia menor de 1 caso por
cada 2.000 habitantes. Por otra parte en Estados Unidos se consideran
“Enfermedades poco comunes o sin interés comercial” aquellas que afectan a
menos de 200.000 personas, lo cual rige para todos sus estados. Cuando
pasamos este numero al porcentaje de la poblacion del pais norteamericano

equivale a 1 caso por cada 1.500 habitantes.

Debido a que en Latinoamérica y Chile no existe una definicion, lo primero seria
establecer una similar a la de Europa o Estados Unidos. Pareciera mas prudente

acercarse a la definicion europea debido a que es la mas compartida.

Esto quiere decir que dentro de la legislacion chilena de salud debiéramos
avanzar a tener una definicion, la cual pudiera ser en torno a entender a las
enfermedades raras como “aquellas que tienen una prevalencia menor de 1

caso por cada 2.000 habitantes”.
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SITUACION EN CHILE Y EL MUNDO

Las enfermedades raras afectan en torno al 6-8% de la poblacion mundial
(Reppeto, 2017), y se calcula que existen casi 8.000. En Europa se calcula que
en su conjunto las ER afectan entre 3,5y 5,9% de la poblacion, de una lista de

mas de 7.000 enfermedades.

En nuestro pais no existe un registro de pacientes con enfermedades raras,
pues ni si quiera existe formalmente una definicion de ellas. Pero si
extrapolamos los datos de paises desarrollados al nuestro, podriamos estimar
que en Chile hay alrededor de 1 a 1,5 millones de personas con alguna

enfermedad rara.

Estos nUmeros hacen que si sean un problema importante para la salud publica,
sobretodo en un contexto en que no existe una politica publica que englobe el
tratamiento y diagndstico de estas. Mas bien existen algunos programas como
el GES y la Ley Ricarte Soto que en su conjunto financian el diagnostico y
tratamiento de solo 30 de las mas de 7.000 enfermedades raras. Urge poder
avanzar en un programa macro que apoye a los pacientes de estas diversas

enfermedades.

Cabe destacar que el ano 2021 la Comision Nacional de Enfermedades Poco
Frecuentes liderada por la Senadora Carolina Goic y compuesta por mas de
150 médicos, pacientes y profesionales de la salud, entregaron una serie de
propuestas al Ministerio de Salud, y que bajo la administracion del Presidente
Sebastian Pifera y del Ministro Enrique Paris se decidié incorporar estas

enfermedades a la Estrategia Nacional de Salud 2021-2030
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COBERTURA DE LAS ENFERMEDADES RARAS EN CHILE

Actualmente no existe una institucionalidad en torno a estas enfermedades, y
como ya se menciono anteriormente tampoco existe una definicion ni un
registro en torno a ellas. Lo que si existe es la incorporacion de algunas ER a
programas Y leyes en torno a la salud. Entre estas esta la Ley 19.966 sobre
“Garantias Explicitas en Salud”, la Ley 20.850 sobre el “Sistema de Proteccion
Financiera para Diagnosticos y Tratamientos de Alto Costo” también llamada
Ricarte Soto, y el “Programa de Tamizaje Neonatal PKU e Hipotiroidismo
Congénito”. Entre las dos leyes y el programa nombrado, y utilizando la
definicion europea de Enfermedades Raras, actualmente en Chile solo se

cubren diagndsticos y tratamientos de 30 de estas enfermedades.

La ley de Garantias Explicitas en Salud GES tiene un amplio marco de
enfermedades frente a las cuales el Estado cubre su diagndéstico y tratamiento
independiente de si el paciente se trata en el sistema de salud publico o privado.
Dentro de estas 80 enfermedades hay algunas que bajo la definicion europea
son consideradas enfermedades raras, como la Fibrosis Quistica y Hemofilia,
ademas de la Artritis Idiopatica Juvenil, Esclerosis Multiple Recurrente

Remitente y Lupus Eritematoso Sistémico.

Por otra parte el Programa de Tamizaje Neonatal e hipotiroidismo congénito,
que existe desde los anos 90, ha ayudado con el diagndstico y manejo desde
la neonatologia para prevenir estas discapacidades intelectuales. Se ha
expandido a otros proyectos piloto que han ayudado al tamizaje de otras
enfermedades metabdlicas de nacimiento en ninos, promoviendo que exista un
diagnostico oportuno y por tanto un tratamiento a tiempo, evitando

complicaciones mayores en el desarrollo de estas personas.
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La Ley “Ricarte Soto” o formalmente la Ley 20.850 sobre el Sistema de
Proteccion Financiera para Diagndsticos y Tratamientos de Alto Costo, se crea
luego de una serie de presiones sociales lideradas por el conocido personaje
de la television ya fallecido, quien se encontraba padeciendo una dificil
enfermedad con un costoso tratamiento que lo llevo a protestar. De las 29
enfermedades que esta ley incluye, considerando la definicion europea se

puede considerar que 14 de ellas son enfermedades raras.

Por Ultimo también existe el Programa Nacional de Alimentacion
Complementaria para Errores innatos del Metabolismo. En este programa de
ayuda considera la entrega de alimentos especiales para los pacientes

diagnosticados de alrededor de 10 enfermedades raras.

En total, sumando las enfermedades raras cubiertas por las dos leyes y los dos
programas nombrados, solo 30 de las mas de 7.000 enfermedades raras
cuentan con alguna proteccion por parte del estado para su tratamiento y
diagndstico. Esto sin duda es un antecedente para la urgencia de avanzar hacia

politicas publicas globales en torno a las ER.

En la tabla siguiente se detallan las prestaciones cubiertas de enfermedades
raras agrupadas por Ley o Programa de Salud, extraida del trabajo de la

Comision Nacional de Enfermedades Poco Frecuentes.



Sistema de proteccién
financiera

Sistema de Garantias
Explicitas en Salud (Ley N°
19.966)
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Enfermedad o patologia con cobertura

Hemofilia

Prestaciones cubiertas

Diagnéstico y tratamiento

Fibrosis quistica

Diagnéstico y tratamiento

Sistema de Proteccion
Financiera para Enfermedades
de Alto Costo (Ley N° 20.850)

Mucopolisacaridosis Tipos I;

Diagnéstico: Examen de
medicién actividad enzimatica
en fibroblastos o leucocitos o
examen genético molecular
segun indicacion.
Tratamiento:terapia de
reemplazo enzimatico con
Laronidaza.

Mucopolisacaridosis Tipo II;

Diagnéstico:Examen de
medicion de la actividad
enzimatica en fibroblastos o
leucocitos o examen genético
molecular segun indicacién.
Tratamiento:terapia de
reemplazo enzimatico con
Idursulfasa

Mucopolisacaridosis Tipo VI;

Diagnéstico:examen de
medicion de la actividad
enzimatica en fibroblastos o
leucocitos o examen genético
molecular segun indicacion.
Tratamiento:terapia de
reemplazo enzimatico con
Galsulfasa

Tirosinemia Tipo I;

Diagnéstico: Examen de
determinacion de  niveles
elevados de succinilacetona
en plasma u orina.
Tratamiento:terapia de
reemplazo enzimatico con
Nitisinona

Enfermedad de Gaucher;

Diagnéstico:examen de
medicion de la actividad
enzimatica en leucocitos.

Tratamiento:terapia de
reemplazo enzimatico con
Taliglucerasa o Imiglucerasa

Enfermedad de Fabry;

Diagnéstico: en hombres
medicién enzimatica en
leucocito o examen genético
molecular y el mujeres
examen genético molecular.

Tratamiento:terapia de
reemplazo enzimatico con
Agalsidasa

Angiodema Hereditario;

Tratamiento con Inhibidor de
C1 esterasa
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Tumores Neuroendocrino;

Tratamiento con Sunitinib o
Everolimus

Distonia Generalizada

Dispositivo de estimulacién
cerebral profunda

Esclerosis Muiltiple.

Tratamiento con Fingolimod o
Natalizumab o Alemtuzumab o
Cladribina u Ocrelizumab

Inmunodeficiencia Primaria.

Tratamiento:Inmunoglobulina

G endovenosa o
Inmunoglobulina G
subcutanea

Enfermedad de Huntington.

Diagnéstico: Test de repeticion
de CAG del exén 1 del Gen
HTT.
Tratamiento
Tetrabenazina

con

Epidermolisis Bullosa.

Tratamiento: Dispositivos de
uso médico.

Esclerosis Lateral Amiotréfica.

Tratamiento: Ayudas técnicas
para el desempefio de la vida
diaria.

Hipoacusia Sensorioneural Bilateral

Severa o Profunda Postlocutiva.

Implante coclear unilateral,
recambio de accesorios segun
vida utili y reemplazo del
procesador del habla cada 5
anos,

Tumores del Estroma Gastrointestinal.

Diagnéstico:examen

inmunohistoquimica de

proteina c-kit/CD117 y
tomografia computada.
Tratamiento con Imatinib o
Sunitinib

Fenilcetonuria (PKU) Tratamiento: Entrega  de

Programa Nacional de sustituto lacteo sin fenilalanina
Alimentaciéon Complementaria desde el diagnéstico hasta los
para Errores Innatos del 17 afios, 11 meses y 29 dias,
Metabolismo y a las mujeres con PKU
fértiles y embarazadas.

Déficit de transportador Glut 1 y Glut 2 Entrega gratuita y mensual de

Enfermedad de orina olor a jarabe de | alimentos ~ especiales  a

arce (MSUD) pacientes diagnosticados..

Acidemias propiénica y metilmalénica

Alteraciones del ciclo de la urea

Tirosinemia tipo |

Aciduria glutarica tipo |

Acidemia Isovalérica

Déficit de betaoxidacion de acidos

grasos

Homocisteinuria

Fenilcetonuria Recoleccion de muestras y
Programa de tamizaje diagnéstico en todos los recién
neonatal de fenilcetonuria nacidos del pais
(PKU) e hipotiroidismo
congénito(HC) Hipotiroidismo congénito Recoleccion de muestras y

diagnéstico en todos los recién
nacidos del pais

Tabla 1: Enfermedades o patologias que cuentan con proteccion financiera en el GES o LRS, o con algun tipo

cobertura en programas.

Fuente: Propuesta de Plan Nacional de Enfermedades Raras o Poco Frecuentes.

de
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PLAN NACIONAL DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES

Tal como se menciond anteriormente, se cred una Comision Nacional de
Enfermedades Poco Frecuentes la cual elabord una propuesta de Plan
Nacional, que se elabord a través de 5 subgrupos de trabajo donde participaron
mas de 150 médicos, pacientes, profesionales de la salud e investigadores de

diversas universidades, liderados por la H. Senadora Carolina Goic.

Esto marca una primera hoja de ruta en torno a las enfermedades raras en Chile,
donde también se pone énfasis en las urgencias. En resumen, el plan de accion
que planean busca “Generar desde una institucionalidad espacios de
colaboracion que promuevan la visibilizacion, formacion de especialistas,
atencion de salud coordinada e integrada y asequrar el diagnostico precoz,
acceso a tratamiento integral, oportuno y de calidad respaldado a partir de un
registro que apoye la toma de decision, incorporando la equidad, proteccion e
inclusion social de las personas que padecen enfermedades raras, pPoOcoO

frecuentes o huerfanas.”

Algunas prioridades que esta propuesta plantea son:

1. Marco normativo e institucional para las enfermedades raras, con
estandares internacionales y monitoreo establecido.

2. Acceso a un tratamiento integral, oportuno y de calidad, junto con acceso a
screening neonatal y diagndstico precoz, ademas de estrategias de
prevencion de factores de riesgo. Todo esto acompanado de programas de
seguimiento, rehabilitacion y cuidados paliativos en un sistema de atencion

de salud coordinado e integrado.
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3. Visibilizacion y educacion en torno a las enfermedades raras y compromiso
desde la sociedad con las personas que las padecen. Formacion de
especialistas y capacitacion de profesionales de la salud.

4. La creacion de un Registro Nacional de enfermedades Raras, que permite
tener informacion para el disefio y toma de decisiones en torno a politicas
publicas.

5. Robustecer la cobertura de las necesidades financieras y sociales con foco
en la proteccion e inclusion en la educacion y trabajo de las personas con

enfermedades raras.

DESAFIOS Y POSIBLES POLITICAS PUBLICAS

Actualmente no existe una institucionalidad en torno a estas enfermedades, y
como ya se menciond ni si quiera existe una definicion en la normativa chilena.
Por tanto los espacios para avanzar en torno al tema son muchos. Sin embargo
casi todos requieren de muchos recursos, y €so significa que bajo la actual

constitucion, cualquier propuesta legal debe ser iniciativa del poder ejecutivo.

A pesar de lo anterior, desde el Senado ya se ha avanzado con mucha fuerza
en torno al tema, partiendo por la iniciativa de la Senadora Goic de crear una
Comision Nacional y una propuesta para un Plan Nacional de Enfermedades
raras. Esto es un avance porque plantea una primera hoja de ruta, de la cual al
menos la administracion anterior al mando del ministro de salud Enrique Paris,

estuvo dispuesta a incorporar en parte para su Plan de Salud.
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Actualmente no se sabe si el gobierno del Presidente Gabriel Boric insista en
avanzar en ese camino, en consideracion que la agenda se ha llevado a la
Nueva Constitucion (Que cambia radicalmente el diseno de la institucionalidad
en torno a la salud). Esto abre oportunidades a que se pueda marcar agenda
politica fomentando alguna de las propuestas que el trabajo de la Senadora

Goic ya habia planteado.

En ese sentido pareciera un primer e importante paso, incorporar en la
normativa chilena la definicion de enfermedades raras segun los estandares
europeos, para luego crear el primer registro de enfermedades raras,
permitiendo asi una base de informacion para la toma de decisiones desde la
politica publica. Luego de esto se podria avanzar en torno a los otros objetivos

mas complejos que la propuesta de Plan Nacional plantea.

Sin duda es un tema por el cual queda todo por hacer, y a la vez un tema que
afecta a casi un milldn y medio de chilenos y sus familias. Esto abre una puerta
por la cual marcar la agenda, y seguir contribuyendo a mejorar la vida de los

chilenos desde el trabajo legislativo del Senado.
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