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1. Introduccion

Se conoce como raras a un amplio y variado
grupo de enfermedades que de manera
individual afectan a un ndmero reducido de
personas en el mundo, la definicion de las
enfermedades raras varia en diferentes
paises o regiones, pero tienen caracteristicas
comunes: baja prevalencia, en su mayoria
cronicas, debilitantes y potencialmente
mortales. Se estima que existen alrededor de
7 000 enfermedades raras en el mundo,
aunque no se conoce el origen de todas, se
estima que el 80 % pueden ser de origen
genético, pueden afectar a personas de
cualquier edad, pero alrededor de dos
terceras partes se identifican en la infancia.

Dada su baja prevalencia, es posible que la
investigacion e informacion disponible de
algunas enfermedades, su tratamiento, asi
como el desarrollo y produccion de
medicamentos sea limitado lo que trae como
consecuencia dificultades para que las
personas tengan acceso a un diagnéstico
preciso y oportuno y que se retrase el
tratamiento, lo que puede implicar que se
empeore su condicién y se afecte en mayor
medida su calidad de vida.

1.1. Situacion epidemiolégica

Segln la organizacion europea para las
Enfermedades Raras (EURORDIS) se estima
gue existen alrededor de 5.000 a

7 000 enfermedades raras (1), que de
acuerdo con las estimaciones del Global Gene
afectan alrededor de 400 millones de
personas en el mundo (2), sin embargo, las
definiciones legales varian en cada pais, por
ejemplo, en términos de prevalencia, en los
paises de la Unidbn Europea se consideran
enfermedades raras aquellas que afectan a
una de cada 2 000 personas, en Estados
Unidos las que afectan menos de 200 000
personas y en Japoén las que afectan a menos
de 50 000 personas. (3,4).

De acuerdo con el listado de prevalencia de
enfermedades raras publicado por Orphanet
en enero de 2022 (prevalencia por 100 000),
las enfermedades mas prevalentes en el
mundo son: el sindrome de Down con una
prevalencia al nacimiento de 95,0, fisura
labiopalatina 80,0, agenesia renal unilateral
50,0, enterocolitis necrotizante 45,0 vy
esclerodermia 42,0 y las enfermedades mas
frecuentes en Europa son: sindrome de Down
97,7, anomalias del tubo neural 91,0, tumores
de glandulas endocrinas 64,0, paladar
hendido 53,6 y Sindrome 47XYY 50,0 (5). Se
estima que en la Union Europea
aproximadamente 36 millones de personas
tienen una enfermedad rara, es decir entre el
6 al 8 % de la poblacién, en los Estado Unidos
se estima que la cifra también es superior a
los 30 millones. (6).

Las enfermedades huérfanas-raras han sido
definidas por el Estado Colombiano como
aquellas crénicamente debilitantes, graves,
gue amenazan la vida y con una prevalencia
menor de 1 por cada 5 000 personas (7).

En Colombia la fuente oficial de informacion
de enfermedades huérfana-raras es el
Registro Nacional de Pacientes con
Enfermedades huérfanas, con corte al 10 de
abril de 2024 hay 84 175 personas con
enfermedades raras. Los diagnésticos mas
frecuentes son: esclerosis mdultiple (5 166
casos), la enfermedad de Von Willebrand (3
951 casos), déficit congénito del factor VIII (3
328), sindrome de Guillain Barré (3 275),
esclerosis sistémica cutanea limitada (2 682),
displasia broncopulmonar (2598),
drepanocitosis (2 144), miastenia gravis (1
865), enfermedad de Crohn (1 734) y
esclerosis sistémica cutanea difusa (1 689)

(8).

Respecto al lugar de residencia el 48,1 % de
las personas se concentran en tres entidades
territoriales: Antioquia (19 926), Valle del
Cauca (10 832) y Bogota (9 689). Aunque la
edad y sexo varia segun las caracteristicas de
cada enfermedad en general el 39 % de los
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casos registrados corresponden a personas
entre los 0 y 24 afos y el 57,2 % a mujeres.

(8).

1.2. Estado del arte

Las enfermedades raras se caracterizan por
ser de baja prevalencia en la poblacion
general, potencialmente mortales 0
debilitantes en el largo plazo y de alto nivel de
complejidad para su diagnostico y tratamiento
dado que son poco conocidas y estudiadas.
Este grupo de enfermedades pueden ser de
origen genético (80 %), pero también existen
enfermedades raras de origen infeccioso,
téxico o alérgico, enfermedades autoinmunes,
degenerativas e incluso algunos canceres
poco frecuentes (1, 3, 4). Las enfermedades
de tipo genético se asocian a exposiciones
ambientales durante el embarazo o durante el
transcurso de la vida o a procesos hereditarios
en la familia (9, 1).

Dada la gran variedad de enfermedades raras
su prevalencia puede variar en cada pais, por
lo tanto, hay enfermedades frecuentes en
algunos paises que son consideradas raras
en otros. Se estima que entre el 60y el 75 %
de las enfermedades raras se manifiestan en
la infancia antes de los dos afios y que el 30
% de los afectados fallece antes de los cinco
afnos, las enfermedades raras son en su
mayoria crénicas e incurables y pueden
afectar la capacidad fisica, mental, sensorial y
la conducta de los pacientes (3,4). La
expectativa de vida varia de acuerdo con la
enfermedad, algunas son altamente
degenerativas 0 potencialmente mortales y
otras pueden ser compatibles con una vida
normal si se diagnostican a tiempo y se tratan
adecuadamente. (1)

Las caracteristicas de las enfermedades raras
implican una serie de dificultades para
garantizar la atencién oportuna de los
pacientes: dada su baja prevalencia se
dificulta el diagnéstico oportuno; ya sea por
falta de conocimiento sobre la enfermedad,
falta de médicos especialistas con capacidad
de realizar el diagnostico o porque son mal
diagnosticadas, dificultades de acceso al
tratamiento; la reducida investigacion de

algunas enfermedades trae como
consecuencia que no tengan un tratamiento
conocido 0 que los tratamientos sean
costosos 0 no estén disponibles en algunos
paises, dificultades para la insercién social;
teniendo en cuenta que las enfermedades
raras pueden generar discapacidad, los
pacientes pueden ser objeto de
discriminacion, estigmatizacion y en general
pueden ver reducidas sus oportunidades
educativas y laborales. (1, 4)

El estudio ENSERIo (Estudio de necesidades
socio sanitarias de  afectados  por
enfermedades raras) realizado en Espafia,
aplicé una encuesta a pacientes y tutores de
menores de edad diagnosticados con una
enfermedad rara entre noviembre de 2008 y
enero de 2009. Los resultados mas
sobresalientes estiman que el promedio de
tiempo que transcurre entre la aparicion de los
primeros sintomas hasta la consecucién del
diagnéstico es de 5 afios, en uno de cada
cinco encuestados la demora en el
diagnéstico fue de 10 afios 0 mas; este retraso
tiene diferentes consecuencias: no recibir
apoyo ni tratamiento (42,7 %) siendo mas
visible en los pacientes con enfermedades del
sistema locomotor, tratamiento inadecuado
(27,2 %) mas evidente en los pacientes con
discapacidades psiquiatricas y agravamiento
de la enfermedad (27,9 %) mas comun entre
los afectados por cuadros de tipo respiratorio
(20).

1.3. Justificacion de la vigilancia

La Ley 1392 de 2010 por medio de la cual se
reconocen las Enfermedades Huérfanas
como de especial interés, establece en su
articulo 7, la implementacion de un sistema de
informacion de pacientes con enfermedades
huérfanas, cuyas condiciones y
procedimientos fueron dados en el Decreto
1954 de 2012 compilado en el Decreto 780 de
2016. El registro de los pacientes “busca
generar un sistema de informacién basico
sobre enfermedades huérfanas-raras que
proporcione mayor conocimiento sobre la
incidencia de casos, prevalencia, mortalidad o
en su defecto, el nimero de casos detectados
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en cada area geografica, identificando los
recursos sanitarios, sociales y cientificos que
se requieren para su atencién, neutralizar la
intermediacion de servicios y medicamentos,
evitar el fraude y garantizar que cada paciente
y su cuidador o familia en algunos casos,
reciba el paquete de servicios disefiado para
su atencion con enfoque de proteccion social”.
(11, 12, 13)

El Decreto 1954 de 2012 establece las
disposiciones generales para la
implementacion del sistema de informacion de
pacientes con enfermedades huérfanas-raras;
en su articulo 4 se establece que la
recoleccion de informacion se realizara en dos
fases: la fase inicial de recopilacion y
consolidacion del censo de pacientes con
enfermedades huérfanas-raras por Unica vez
a través de la Cuenta de Alto Costo y la
segunda fase una vez concluido el censo
inicial, cuando los pacientes nuevos
diagnosticados con enfermedades huérfanas-
raras se reportaran mediante la notificacion de
casos al Sistema de Vigilancia en Salud
Publica, Sivigila (12-13), de acuerdo con los
procedimientos e instrumentos establecidos.

La Resolucion 946 de 2019, mediante la cual
se establecen disposiciones en relacion con el
Registro Nacional de Pacientes con
Enfermedades Huérfanas y la notificacion de
enfermedades huérfanas al Sistema de
Vigilancia en Salud Publica, establece en el
articulo 5 que, las Entidades Administradoras
de Planes de Beneficios y los Prestadores de
Servicios de Salud, deben realizar la
notificacion de los casos de enfermedades
huérfanas al Sivigila, de conformidad con el
Protocolo de Vigilancia en Salud Publica de
Enfermedades Huérfanas-Raras del Instituto
Nacional de Salud. La fuente oficial de
informacion de Enfermedades Huérfanas en
el pais es el Registro Nacional de Pacientes
con Enfermedades Huérfanas que agrupa
todas las fuentes de informaciéon en el tema,
incluido el Sivigila y es administrado por el
Ministerio de Salud y Proteccion Social (14).

1.4. Usos y usuarios de lavigilancia

El propdsito de la vigilancia del evento es
incluir los casos nuevos en el Registro
Nacional de Pacientes con Enfermedades
Huérfanas, de acuerdo con el listado vigente
y las definiciones de caso establecidas por el
Ministerio de Salud y Proteccién Social (anexo
1). Los datos del Registro Nacional permitiran
generar informacion sobre la incidencia y
distribucion geografica de los casos y facilitar
la identificacion de medidas necesarias que
permitan orientar acciones en recursos
sanitarios, sociales y cientificos requeridos
para su atencion. La fuente oficial de
informacion de Enfermedades Huérfanas en
el pais es el Registro Nacional de Pacientes
con Enfermedades Huérfanas administrado
por el Ministerio de Salud y Proteccién Social.

Los usuarios de la informacién generada por
el sistema de vigilancia en salud publica
seran:

¢ Ministerio de Salud y Proteccién Social.

e Direcciones departamentales, distritales y
municipales de salud.

e Unidades Primarias Generadoras de
Datos y Unidades Informadoras.

e Entidades Administradoras de Planes de
Beneficios.

e Comunidad médica.

e Poblacion en general.

2. Objetivos especificos

¢ Notificar los casos nuevos de pacientes
con diagnéstico confirmado de
enfermedades huérfanas-raras en el
territorio nacional.

e Realizar el andlisis de informacion de la
notificacion de las enfermedades
huérfanas.

o Realizar el seguimiento a los indicadores
establecidos para el evento.
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Los casos nuevos de enfermedades huérfanas-raras ingresan al Sivigila Unicamente confirmados
de acuerdo con las siguientes definiciones de caso (tabla 1)

Tabla 1. Definiciones operativas de caso de enfermedades huérfanas-raras. Colombia 2024.

Tipo de caso

Caracteristicas de la
clasificacion

Caso nuevo
confirmado
con prueba
diagndstica
(laboratorio o
procedimiento)

Todo caso nuevo, residente en Colombia, de cualquier edad a quien se realiza diagndstico
de enfermedad huérfana con resultados de pruebas diagndsticas de laboratorio, o
imagenoldgicas, o histoldgicas, o fisioldgicas, de acuerdo con lo establecido por el
Ministerio de Salud y Proteccién Social en el anexo técnico vigente del protocolo de
vigilancia. (Anexo 1)

Caso nuevo
confirmado

con criterios clinicos

Todo caso nuevo, residente en Colombia, de cualquier edad, a quien se realiza diagndstico
de enfermedad huérfana basado exclusivamente en criterios clinicos declarados por uno o
mas médicos tratantes, con base en las definiciones nosoldgicas aceptadas por la
comunidad cientifica y los antecedentes de historia clinica y otros registros del paciente
que confirmen la presencia de la enfermedad huérfana.

Nota: Para orientar la confirmacidn clinica, en el anexo técnico vigente del protocolo de
vigilancia se encuentran la lista de las especialidades médicas sugeridas para confirmar el
diagndstico de cada enfermedad.

Caso en tratamiento
certificado por junta
de profesionales en
salud

Toda persona, residente en Colombia, de cualquier edad, no reportada en el censo de 2013
o en los registros de hemofilia, que se encuentra actualmente en tratamiento, que cumple
con los criterios clinicos de la enfermedad pero sin evidencia de una prueba diagndstica
confirmatoria y que es declarado mediante concepto de junta de profesionales en salud de
la Entidad Administradora del Plan de Beneficios (EAPB), o de la Unidad Primaria Generadora
de Datos (UPGD) que notifica, confirmando la presencia de la enfermedad huérfana con base

en evidencias clinicas y paraclinicas registradas en historia clinica.

* Se entiende como caso nuevo notificado al SIVIGILA, el caso que no fue reportado en el censo de 2013 o en los
reportes de hemofilia de 2015, 2016 y 2017, independientemente de la fecha de diagnéstico.

4. Estrategias de vigilanciay

Vigilancia activa

responsabilidades por niveles

4.1. Estrategias de vigilancia

e Bulsqueda de fuentes

mediante BAI de

secundarias
RIPS de |las

Vigilancia pasiva

Notificacién individual e inmediata, por parte
de las UPGD O Ul, de los casos confirmados
de enfermedades huérfanas mediante la ficha
de datos complementarios codigo INS 342. La
notificacion al aplicativo Sivigila incluye la
informacion de las fichas de datos basicos y
complementarios. No debe ingresarse
informacion en el componente de laboratorios
del modulo individual.

enfermedades huérfanas-raras usando el
listado de enfermedades huérfanas
vigente que cuenta con codigo CIE 10 y el
nombre de la enfermedad (anexo 1). Se
recomienda que los municipios y EAPB
realicen busquedas activas periddicas a
través del aplicativo SIANIESP incluido en
el aplicativo Sivigila y que realicen los
requerimientos a las respectivas UPGD
para la verificacion y reporte de los casos
identificados en la BAI que cumplan
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definicion de caso y que no hayan sido
notificados.

e Se recomienda hacer busqueda de los
casos de defectos congénitos que también
son enfermedades huérfanas (Q431:
Enfermedad de Hirschsprung, Q793:
Gastrosquisis, Q042: Holoprosencefalia,
Q172: Microtia, Q792: Onfalocele y Q969:
Sindrome de Turner), para verificar que
también hayan sido notificados en el
evento enfermedades huérfanas.

e Se recomienda hacer busqueda de casos
con diagnostico de sindrome de Guillain
Barré en las bases de datos de Zika
(evento 895) y paralisis flacida aguda
(evento 610) para verificar que también
hayan sido notificados en el evento
enfermedades huérfanas.

4.2. Responsabilidades por niveles

Las responsabilidades de los integrantes del
sistema de vigilancia en salud publica son las
establecidas en el Decreto 3518 de 2006 (por
el cual se crea y reglamenta el Sistema de
Vigilancia en Salud Publica), compilado en el
Decreto 780 de 2016 (por medio del cual se
expide el Decreto Unico Reglamentario del
Sector Salud y Proteccion  Social).
Adicionalmente, para la vigilancia de las
enfermedades huérfanas:

e Administrar el Registro Nacional de
pacientes con enfermedades huérfanas.

e Mantener actualizado el listado oficial de
enfermedades huérfanas-raras y disponer
su publicacion en el Repositorio
Institucional Digital (RID) del Ministerio de
Salud y Proteccién Social.

Actualizar el listado de pruebas
diagnésticas para la confirmacién de los
casos de enfermedades huérfanas-raras,
cuando existan pruebas especificas
reconocidas y disponer su publicacion en
el RID del Ministerio de Salud y Proteccion
Social.

Actualizar el listado de especialidades
médicas relacionadas para la
confirmacion clinica de las enfermedades
huérfanas-raras, que no cuentan con
pruebas especificas reconocidas o
disponibles en el pais, y disponer su
publicacion en el RID del Ministerio de
Salud y Proteccién Social.

Definir el listado de laboratorios que

realizan pruebas diagndsticas
confirmatorias de enfermedades
huérfanas y establecer las pruebas

realizadas por cada uno de ellos.

Establecer prioridades y coordinar e
implementar con organismos
especializados publicos y privados, del
orden nacional e internacional, el
desarrollo de investigaciones en
enfermedades huérfanas-raras.

Depurar semanalmente la informacién

notificada al Sivigila.

Realimentar a EAPB, IPS, entidades
pertenecientes al régimen de excepcion
de salud, y secretarias de salud o quienes
hacen sus veces en el orden
departamental, distrital y municipal, sobre
los hallazgos de calidad del dato producto
de los procesos de depuracion de las
bases de datos.
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Realizar oportunamente los ajustes al
proceso de vigilancia acordados con el
Ministerio de Salud y Proteccion Social.

Orientar y prestar asistencia técnica,
cuando se requiera, a EAPB, entidades
pertenecientes al régimen de excepcion
de salud y secretarias de salud o quienes
hacen sus veces en el orden
departamental y distrital con el fin de
procurar la notificacién de todos los casos
confirmados de enfermedades huérfanas
al Sivigila.

Remitir semanalmente al Ministerio de
Salud y Proteccién Social las bases de
datos acumuladas y depuradas de
enfermedades huérfanas-raras, en
cumplimiento de lo establecido en el
articulo 4 de la Resolucion 946 de 2019.

Participar virtual o presencialmente en las
convocatorias a espacios de discusion y
andlisis de las enfermedades huérfanas-
raras en los niveles regional, nacional e
internacional.

Verificar semanalmente los casos nuevos
o los casos pendientes de notificacién de
enfermedades huérfanas-raras
identificados en los servicios de salud
especializados.

La EAPB debe notificar los casos
antiguos, no confirmados actualmente en
un prestador y que no fueron reportados
en el censo de 2013 o en los registros de
hemofilia.

Identificar consultorios de especialistas
inscritos en el Registro Especial de
Prestadores de Servicios de Salud

(REPS) y que no se encuentran
caracterizados en el Sivigila y gestionar su
caracterizacion  desde los niveles
departamentales o distritales.

Notificar los casos confirmados por los
especialistas adscritos a su aseguradora,
gue no estan inscritos en el REPS y, por
tanto, no pueden ser caracterizados en el
Sivigila.

Establecer mecanismos para fortalecer los
procesos de confirmaciébn de casos,
diligenciamiento de fichas y notificacion al
Sivigila.

Se recomienda realizar BAI por periodo
epidemiolégico usando el listado de
enfermedades huérfanas vigente que
cuenta con codigo CIE 10 y el nombre de
la enfermedad (anexo 1) y mediante cruce
de bases de datos de Sivigila de vigilancia
de defectos congénitos, vigilancia de
pardlisis flacida aguda y vigilancia de Zika.

Realizar depuracién de la informacion por
periodo epidemiolégico para identificar
casos repetidos o con doble natificacién y
diagndsticos diferentes. Con base en los
resultados de dicha depuracién realizar
los ajustes pertinentes.

Realizar analisis de calidad del dato de
sus casos notificados en cuanto a la
consistencia y completitud de todas las
variables de la ficha de notificacion con
énfasis en: datos de identificacion del
paciente, nombre de la enfermedad y
nombre de la prueba de laboratorio.

Realizar los ajustes relacionados con la
calidad del dato cuando se requiera.

Retroalimentar desde las EAPB del nivel
nacional a sus EAPB del nivel regional
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sobre los casos notificados por ellas al
INS.

Divulgar e implementar en la red de
prestadores de servicios de salud el
presente protocolo, garantizando la
notificacion y atencion oportuna de los
casos.

Garantizar las acciones individuales en
beneficio de la atencibn, manejo o
rehabilitacion de las personas con
enfermedades huérfanas-raras acorde a
lo establecido en el sistema general de
seguridad social en salud y en la
normatividad vigente.

Informar oportuna y periédicamente a las
unidades notificadoras municipales los
hallazgos encontrados en el proceso de
validacién, depuracién y analisis del
evento.

Apoyar, cuando los municipios lo
requieran, en la caracterizaciéon de los
consultorios  de  especialistas no
caracterizados en el Sivigila identificados
por el INS, las EAPB, las UNM, o la
sociedad civi, en el marco de Ila
ampliacién de la red de operadores del
Sivigila.

Realizar seguimiento  periédico al
indicador de oportunidad en la
notificacion, teniendo en cuenta que el
reporte tardio puede generar demoras en
el proceso de atencién de los pacientes
(tabla 3).

Verificar por periodo epidemiolégico el
subregistro en la notificacion frente a otras
fuentes de informacibn como RIPS,
vigilancia de defectos congénitos,
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vigilancia de pardlisis flacida aguda y
vigilancia de Zika.

Realizar depuracioén de la informacion por
periodo epidemioldgico para de identificar
casos repetidos o con doble notificacion y
diagndsticos diferentes. Con base en los
resultados de dicha depuracién realizar
los ajustes pertinentes.

Realizar andlisis de calidad del dato de
sus casos notificados en cuanto a la
consistencia y completitud de todas las
variables de la ficha de notificacion con
énfasis en: datos de identificacion del
paciente, nombre de la enfermedad y
nombre de la prueba de laboratorio.

Realizar los ajustes relacionados con la
calidad del dato cuando se requiera.

Al identificar casos de enfermedades
huérfanas-raras remitidos a otras
entidades territoriales o a UPGD de
mayores niveles de atencion para la
confirmacién del diagnéstico, realizar
gestion con la EAPB para verificar si se
confirmo6 el diagnostico y se realizé la
notificacion.

Divulgar, en los espacios departamentales
como el COVE u otros, los hallazgos y
resultados de los analisis realizados al
evento.

Se recomienda realizar BAI por periodo
epidemioldgico priorizando: las UPGD con
capacidad de diagnostico de
enfermedades huérfanas (de acuerdo con
la especialidad o especialidades de cada
una) y aquellas que sean grandes
notificadoras del evento y presenten
silencios epidemiolégicos o reduccion en



(J)

INSTITUTO

MNACIONAL DE

SALUID

Protocolo de vigilancia en salud publica

COLOMBIA

POTENCIA DE LA

VIDA

Enfermedades Huérfanas - Raras

la notificacion, y solicitar la notificacion de
los casos identificados en la BAI que
cumplan con la definicion de caso del
evento.

Realizar  seguimiento  periédico  al
indicador de oportunidad en la
notificacion, teniendo en cuenta que el
reporte tardio puede generar demoras en
el proceso de atencion de los pacientes
(tabla 3).

Caracterizar los consultorios de
especialistas no caracterizados en el
Sivigila identificados por el INS, las EAPB,
las UND o la sociedad civil, en el marco de
la ampliacion de la red de operadores del
Sivigila.

Realizar andlisis de calidad del dato de
sus casos notificados en cuanto a la
consistencia y completitud de todas las
variables de la ficha de notificacion con
énfasis en: datos de identificacion del
paciente, nombre de la enfermedad y
nombre de la prueba de laboratorio.

Divulgar, en los espacios municipales
como el COVE u otros, los hallazgos y
resultados de los andlisis realizados al
evento.

Notificar los casos nuevos y los que se
encuentren en tratamiento en su
institucion. Si no se cuenta con la
informacion suficiente para la notificacion
de los casos en tratamiento, se debe
informar a la EAPB para que realicen la
verificaciéon y notificacion.
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Establecer mecanismos para fortalecer los
procesos de confirmaciébn de casos,
diligenciamiento de fichas y notificacion al
Sivigila.

Se recomienda realizar la BAI por periodo
epidemiolégico  mediante  SIANIEPS,
priorizando las enfermedades que mas se
diagnostican en la IPS de acuerdo con
su(s) especialidad(es) y usando el listado
de enfermedades huérfanas vigente que
cuenta con codigo CIE 10 y el nombre de
la enfermedad (anexo 1), realizar revision
de historias clinicas de los casos
identificados para verificar que cumplan
con la confirmacién del diagndstico de
acuerdo con lo establecido en el anexo
técnico vigente del protocolo de vigilancia
y realizar la notificacién de los casos.

Garantizar la calidad del dato de sus
casos notificados en cuanto a la
consistencia y completitud de todas las
variables de la ficha de notificaciébn con
énfasis en: datos de identificacion del
paciente, nombre de la enfermedad y
nombre de la prueba de laboratorio.

Realizar los ajustes relacionados con la
calidad del dato cuando se requiera.
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5. Recoleccion de datos, flujo y fuentes de informacioén

5.1. Periodicidad de la notificacién
Tipo Observaciones
Inmediata Una vez se realice la confirmacion del diagndstico de las enfermedades
huérfanas segun lo establecido en el anexo técnico vigente del protocolo
de VSP del evento (anexo 1) se debe realizar la notificacion inmediata de
los casos
5.2.  Periodicidad de ajustes y reportes
Tipo Observaciones
Ajustes Teniendo en cuenta que los casos ingresan al sistema confirmados por

prueba diagndstica estandar, por criterios clinicos o certificados por junta
de profesionales de la salud, solo se permiten los siguientes ajustes:

Ajuste 6: caso descartado por clinica o laboratorio porque no
cumple la definiciéon de caso, es decir no es una enfermedad
huérfana.

Ajuste D: caso descartado por error de digitacion, este ajuste se
usa cuando se cometid un error en las variables que no pueden ser
modificadas (cddigo del evento, cédigo UPGD, cddigo subindice,
semana y ano epidemioldgico, nimero y tipo de identificacion,
fecha de notificacion), se debe hace el ajuste D en el caso que
presenta errores y notificar nuevamente el caso con la informacion
correcta.

Ajuste 7: se usa para actualizar la informacién de cualquier variable
susceptible de modificacion.

Ajuste R: caso repetido, se consideran repetidos los registros que
tengan los mismos datos de identificacidn del paciente y el mismo
diagndstico, y que hayan sido notificados dos (2) o mas veces. Este
ajuste sdlo puede ser realizado por el INS.

COLOMBIA

POTENCIA DE LA

VIDA

5.3.  Flujo de informacion

El flujo de informacién para la recoleccion de
datos corresponde al procedimiento nacional
de notificacion de eventos. El flujo de
informacion se puede consultar en el
documento: Metodologia de la operacién de
“estadisticas de vigilancia de eventos de salud
publica” que puede ser consultado en:
https://www.ins.gov.co/BibliotecaDigital/7-
metodologia-de-la-operacion-estadistica-de-
vigilancia-de-evento-de-salud-publica.pdf
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5.4. Fuentes de los datos

El conjunto de datos requerido para describir
el comportamiento de la vigilancia en salud
publica del pais, se obtiene a partir de la
recoleccion realizada por las UPGD y Ul en el
territorio nacional, de los datos de pacientes
gue cumplen con la definicion de caso de cada
evento de interés en salud publica y que son
diligenciados en el Registro Administrativo
"Sivigila" utilizando cualquiera de las
herramientas disponibles de la suite de
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Sivigila 4.0 desarrollada por el Instituto

Nacional de Salud — INS.

La Operacion Estadistica de Vigilancia de
eventos de salud pudblica, hace un
aprovechamiento  de  dicho Registro
Administrativo y se constituye en una de las
fuente oficiales para Colombia, de Ila
informacion referente a los eventos de interés
en salud publica. Para algunos eventos, esta
fuente se integra a otros sistemas de
informacion del tipo Registro, que, de acuerdo
con la legislacion colombiana, son la fuente
oficial del evento.

Para complementar los datos obtenidos del
sistema de vigilancia se hace uso de otros
registros como:

e Registros individuales de Prestacion de
Servicios de Salud - RIPS.

e Historias clinicas.

De acuerdo con lo definido en la resolucion
946 de 2019, el Ministerio de Salud y
Proteccion Social se encargara de integrar
todas las fuentes de informacion de
enfermedades huérfanas para conformar el
Registro Nacional de Pacientes con
Enfermedades huérfanas, fuente oficial de
informacidn sobre este evento en el pais.

6. Anadlisis de la informacion

Es importante sefialar que la base de datos de
enfermedades huérfanas permanece abierta
en el sistema de informacién, lo que significa
gue se pueden notificar casos diagnosticados
en afos anteriores y hacer ajustes a los casos
notificados previamente, por lo tanto, los datos
son susceptibles de cambio con respecto a la
informacion publicada.

6.1. Procesamiento de los datos

Durante la depuracion de la base de datos se
excluyen los registros con ajuste 6 y D
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(descartados porque no cumplen definicion de
caso para el evento o por error de digitacion)
y ajuste R (registros repetidos identificados
por el nivel nacional del mismo paciente con
el mismo diagnostico notificados
previamente).

Se debe verificar la calidad del dato con
énfasis en las variables de identificacion del
paciente (nombres, apellidos, tipo y numero
de identificacion) y el nombre de la
enfermedad y solicitar ajuste de la informacion
en caso de ser necesario.

En caso de identificar registros repetidos del
mismo paciente con diferente diagnéstico
verificar si el paciente tiene dos o mas
enfermedades huérfanas confirmadas o si se
trata de un error en la notificacién y solicitar
ajuste de la informacion en caso de ser
necesario.

6.2. Analisis rutinarios y

comportamientos inusuales

El andlisis de la informacion registrada en la
ficha de notificacion del evento se realiza de
manera semestral mediante estadistica
descriptiva e incluye el analisis del
comportamiento y la tendencia de la
notificacion de las enfermedades huérfanas-
raras en términos de persona, tiempo y lugar
por entidad territorial de residencia mediante
el céalculo de frecuencias absolutas, relativas
y medidas de tendencia central.

Se realiza por trimestre analisis de
comportamientos inusuales para identificar si
se presenta incremento o decremento en la
notificacion de este grupo de enfermedades
asi: se compara el total acumulado de casos
notificados durante el periodo de andlisis del
afio en curso (valor observado), con el
promedio de la notificacion en el mismo
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periodo de los 5 afios anteriores (valor
esperado)

e Para valores de n= a 30 se calcula la
desviacion estandar, el coeficiente de
variacion y con base en los resultados se
establecen limites superior e inferior. Se
calcula la razén entre lo esperado y lo
observado; si la razén observada se ubica
por encima del limite superior se
considera incremento significativo y si se
ubica por debajo del limite inferior se
considera decremento significativo.

e Para valores de n< a 30 se calcula la
diferencia entre lo observado y lo
esperado y se establece la significancia de
la variacion mediante el estadistico de
Poisson, se considera significativo un
valor de p=0,05.

Se recomienda hacer el andlisis de

comportamientos inusuales por

departamento/distrito y  municipio  de
residencia y para las enfermedades mas
frecuentes en cada territorio.

7. Orientaciones parala accién

7.1. Acciones individuales

Las acciones estan orientadas a garantizar
procesos de atencion integral de los casos
notificados al sistema y son responsabilidad
de las direcciones municipales o distritales de
salud y de las EAPB responsables de la
atencion, con la participacion de las IPS
involucradas en el proceso de atencién de los
casos identificados.

Se deben tener en cuenta las
recomendaciones descritas en los siguientes
documentos:

e Rutas Integrales de Atencién en Salud
desarrolladas por el Ministerio de Salud y
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Proteccién Social dentro de la Politica de
Atencién Integral en Salud —PAIS.
Resolucion 3202 de 2016

e Guia de practica clinica (GPC) Deteccién
de anomalias congénitas en el recién
nacido. Sistema General de Seguridad
Social en Salud — Colombia. Para uso de
profesional de salud 2013 — Guia No0.03
basadas en evidencia, desarrolladas por
el MSPS.

e Guia de préactica clinica (GPC) Para la
prevenciéon, diagndstico, tratamiento y
rehabilitacion de  Fibrosis  Quistica.
Sistema General de Seguridad Social en
Salud — Colombia. Para uso de profesional
de salud 2014 — Guia No.38 basadas en
evidencia, desarrolladas por el MSPS.

e Guia de practica clinica (GPC) Para la
deteccion temprana, atencion integral,
seguimiento y rehabilitacion de pacientes
con diagnostico de distrofia muscular.
Sistema General de Seguridad Social en
Salud — Colombia. Para uso de profesional
de salud 2014 — Guia No.37 basadas en
evidencia, desarrolladas por el MSPS.

7.2. Acciones Colectivas

Informacién educacién y comunicacion

Las acciones colectivas estan orientadas a la
articulacion  sectorial, intersectorial 'y
comunitaria de la estrategia de Informacion,
Educacion y Comunicacion (IEC), que busca
el desarrollo de capacidades en la comunidad
para la identificacion temprana y reporte de
situaciones inusuales o rumores que permitan
la identificacion y alerta de casos del evento,
informando asi a la autoridad sanitaria
pertinente, generando respuesta oportuna y
adecuada con respecto a la naturaleza del
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evento con un enfoque integral de salud con
participacién social y ciudadana.

8. Comunicacién y difusion de los
resultados de la vigilancia
La comunicacion y difusién periédica de la
informacion resultante del analisis de la
vigilancia en salud publica es un insumo
fundamental que apoya la toma de decisiones
y contribuye en la generacion de acciones de
prevencion y control sobre el evento.

Con el fin de divulgar de forma sistematica el
andlisis de los eventos de interés en salud
publica el Instituto Nacional de Salud, dispone
de diferentes herramientas como el Boletin
Epidemiolégico Semanal (BES), informes
graficos e informes finales con los cierres
anuales del analisis del comportamiento del
evento.

15

Las entidades territoriales departamentales,
distritales o municipales, tienen la
responsabilidad de difundir los resultados de
la vigilancia de los eventos de interés en salud
publica, por lo cual se recomienda realizar de
manera periodica diversas herramientas de
divulgacion como boletines epidemiol6gicos,
tableros de control, informes gréficos,
informes de eventos, entre otros, asi como,
utilizar medios de contacto comunitario como
radio, television 0 redes  sociales,
manteniendo los flujos de informacién vy
comunicacion del riesgo establecidos en las
entidades.
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9. Indicadores

Tabla 3. Indicadores de vigilancia de enfermedades huérfanas - Raras

Nombre del indicador

Tipo de indicador

Definicion

Propésito

Definicion operacional

Coeficiente de
multiplicacion

Fuente de informacion

Interpretacion del
resultado

Nivel de desagregacion

Periodicidad

Meta

Nombre del indicador

Tipo de indicador

Definicion

Propdsito

Definicion operacional

Coeficiente de
multiplicacion

Fuente de informacion

Interpretacion del
resultado

Nivel de desagregacion

Periodicidad

Meta

Oportunidad en la notificacion de casos nuevos de enfermedades huérfanas

Proceso

Tiempo en dias transcurrido entre la fecha de diagndstico de la enfermedad
huérfana y la fecha de notificacion del caso a Sivigila Nota: se entiende como
fecha de confirmacion del diagnéstico la fecha de la consulta en la que el
médico especialista confirma el diagnéstico

Promover la notificacion oportuna de los casos

Diferencia en dias entre la fecha de notificacion y la fecha de diagndstico.
Este indicador se calcula solo para los casos diagnosticados durante el afio de
analisis

No aplica

Sivigila

Por ser un evento de notificacién inmediata, se considera notificacién oportuna
cuando se realiza dentro de las 24 horas siguientes a la fecha de confirmacién
del diagnéstico de la enfermedad huérfana.

Departamental, Municipal, UPGD

Por periodo epidemioloégico

100 % de los casos notificados dentro de las 24 horas siguientes a la fecha de
confirmacidn del diagndstico

Tasa de notificacion de enfermedades huérfanas por ET de residencia

Resultado

Total de casos con diagndstico confirmado de enfermedad huérfana notificados
en una poblacién y tiempo determinados (segun entidad territorial de
residencia, independientemente de la fecha de diagndstico)

Evaluar la magnitud del evento

Numerador: Nimero de casos con diagndstico confirmado de enfermedad
huérfana notificados
Denominador: Poblacion general - Proyeccion DANE

100.000

Sivigila — Proyecciones de poblacién DANE

La tasa notificacion de enfermedades huérfanas por ET de residencia esde
casos por 100.000 habitantes

Nacional, departamental/distrital y municipal
Enfermedades huérfanas mas frecuentes en cada territorio

Semestral

No aplica
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Elaboracion del protocolo de
vigilancia de enfermedades
huérfanas-raras

Ajuste en definicion de caso
confirmada por clinica y responsa-
bilidades.

Inclusion de especialidades
idéneas para la confirmacion en

anexo 03

Revision de responsabilidades por
niveles, plan de analisis y acciones
colectivas

Ajuste definiciones de caso acorde
con Resolucion 946 de 2019
Ajuste de responsabilidades por
niveles

Ajuste de periodicidad de Ia
notificacién
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ELABORACION O ACTUALIZACION

Ministerio de Salud y Proteccion Social

Consuelo Pinzon Gutiérrez

Fredy Orlando Mendivelso Duarte
Profesionales Especializados

Direccion de Epidemiologia y Demografia
Grupo de Vigilancia en Salud Publica

Instituto Nacional de Salud

Martha Lucia Ospina Martinez

Directora de Vigilancia y Analisis del Riesgo en
Salud Publica (E)

Oscar Pacheco Garcia

Subdirector de Vigilancia y Andlisis del Riesgo en
Salud Publica (E)

Sandra Patricia Misnaza Castrillon

Profesional Especializado

Grupo Funcional de Enfermedades Crénicas no
Transmisibles

Sandra Patricia Misnaza Castrillon

Profesional Especializado

Grupo Funcional de Enfermedades Crdnicas no
Transmisibles

Martha Lucia Mesa Correa

Contratista

Oficina de Calidad

Ministerio de Salud y Proteccién Social

Sandra Patricia Misnaza Castrillon

Profesional Especializado

Grupo Funcional de Enfermedades Crénicas no
Transmisibles

Oscar Pacheco Garcia

Subdirector de Vigilancia y Andlisis del Riesgo en
Salud Publica

Sandra Patricia Misnaza Castrillon

Profesional Especializado

Grupo Funcional de Enfermedades Crdnicas no
Transmisibles

Victor Hugo Alvarez Castafio

Asesor

Direccidn de epidemiologia y demografia
Ministerio de Salud y Proteccidn Social

Patricia Gonzalez Varela

Contratista

Oficina de Calidad

Ministerio de Salud y Proteccidn Social

Nidia Esperanza Gonzalez Toloza

Profesional Especializado

Grupo Funcional de Enfermedades Crdnicas no
Transmisibles
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DESCRIPCION

Actualizacion de informacion
epidemioldgica

Eliminacion del SAT
Inclusion de fuentes de los datos

Actualizacion de informacion
epidemioldgica

Ajuste de los objetivos, estrategias
de vigilancia, responsabilidades
por niveles, recoleccion de datos y
flujo de informacién, analisis
rutinarios y comportamientos
inusuales, acciones colectivas e
indicadores

ELABORACION O ACTUALIZACION

Nidia Esperanza Gonzalez Toloza

Profesional Especializado

Grupo Funcional de Enfermedades Crdnicas no
Transmisibles

Nidia Esperanza Gonzalez Toloza

Profesional Especializado

Grupo Funcional de Enfermedades Crdnicas no
Transmisibles

1. En el siguiente enlace encontrard el anexo técnico del protocolo de vigilancia de
enfermedades huérfanas-raras: https://www.ins.gov.co/buscador-eventos/Paginas/Fichas-
y-Protocolos.aspx
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