puy
DT

IETS

Instituto de Evaluacién
Tecnoldgica en Salud

Metodologia para la actualizacion del
listado de enfermedades
huérfanas/raras

Informe de avance: Desarrollo de protocolo de revision de la
literatura; revision de experiencias previas, referenciacion
internacional y normatividad; extraccion y sintesis de
metodologias detectadas

28 de agosto de 2024




Ped W
Del
(1Y W 4
L I [

fern
| |

IETS

Instituto de Evaluacién

Tecnoldgica en Salud
Evidencia que promueve confianza

Adriana Maria Robayo Garcia
Directora Ejecutiva

Luz Mery Barragan Gonzalez
Subdirectora General y de Operaciones

Kelly Patricia Estrada Orozco
Gerente Técnica

Javier Salamanca Rincon
Jefe de Gestion del Riesgo, Calidad y
Proyectos

César Ricardo Huérfano Herrera
Lider del proyecto

Claudia Marcela Vargas Pelaez
Directora de Medicamentos y Tecnologias
en Salud

Sandra Consuelo Manrique Mojica
Directora de Promocidén y Prevencion

()



SN Lamh)
‘\\‘/f” " .

IETS
Sa lu d Instituto de Evaluacion

Tecnoldgica en Salud

El Instituto de Evaluacion Tecnoldgica en Salud (IETS) es una corporacion sin animo de
lucro, de participacion mixtay de caracter privado, con patrimonio propio, creado segun lo
estipulado enla Ley 1438 de 2011. Su mision es contribuir al desarrollo de mejores practicas
asistenciales en salud, mediante la produccion de informacién basada en evidencia, a
través de la evaluacion de tecnologias en salud y guias de préactica clinica, producidas con
rigor técnico, independencia y participacion. Sus miembros son el Ministerio de Salud y
Proteccion Social (MINSALUD), el Ministerio de Ciencia, Tecnologia e Innovacion
(MINCIENCIAS, antes Colciencias), el Instituto Nacional de Vigilancia de Medicamentos y
Alimentos (INVIMA), el Instituto Nacional de Salud (INS), la Asociacion Colombiana de
Facultades de Medicina (ASCOFAME) y la Asociacion Colombiana de Sociedades
Cientificas (ACSC).

Autores

Bejarano Salcedo, Valeria. Estadistica. MSc en Estadistica. Instituto de Evaluacion.
Tecnoldgica en Salud — IETS.

Fandifio-Rojas, Luis Ernesto. Ft, MSc en Salud Publica, MSc en Ciencias Econémicas,
PhD(c) en Epidemiologia. Instituto de Evaluacion. Tecnoldgica en Salud — IETS.

Garrido Ortega, Gregory Gentille. Administrador de Empresas, Administrador de Servicios
de Salud, Esp. en Epidemiologia, Esp. en Analitica de Datos, MSc(c) en Epidemiologia.
Instituto de Evaluacion Tecnoldgica en Salud - IETS.

Huérfano-Herrera, César Ricardo. Quimico Farmacéutico, MSc en Farmacologia, MSc en
Epidemiologia Clinica. Instituto de Evaluacion Tecnol6gica en Salud - IETS.

Milldn Cano, José David. Quimico Farmacéutico, Esp. Economia de la Salud. Maestrante
en Epidemiologia. Instituto de Evaluacion Tecnoldgica en Salud - IETS.

Vargas Gonzalez, Juan Camilo. Médico. MSc en epidemiologia clinica. PhD en
Epidemiologia y Bioestadistica. Esp. en Neurologia. Alta especialidad en enfermedad
vascular cerebral. Instituto de Evaluacién Tecnoldgica en Salud (IETS).

Grupo técnico revisor del financiador

Avellaneda Lozada, Paola Astrid. Economista. Especialista en Economiay gestion en salud.
Direccién de Medicamentos y Tecnologias en Salud (DMTS). Ministerio de Salud y
Proteccion Social.

Builes Gutiérrez, Aida Maired. Médica y cirujana especialista en Epidemiologia. Direccion
de Medicamentos y Tecnologias en Salud (DMTS). Ministerio de Salud y Proteccion Social.

A\ N
peld W
pell &

y / 4

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogota » Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co



Ao
k\‘/} ==.--=S=

IET
Sa lu d Instituto de Evaluacion

Tecnoldgica en Salud

D’Pino Franco, Maria Cristina. Quimico Farmacéutico, Candidata a Magister en Economia.
Direccion de Medicamentos y Tecnhologias en Salud (DMTS). Ministerio de Salud y
Proteccion Social.

Garcia Orozco, Heidy. Optometra, Esp. Epidemiologia, Esp. Gerencia en Salud
Ocupacional, M.Sc. Epidemiologia. Direccién de Promociony Prevencion Social. Ministerio
de Salud y Proteccion Social.

Martinez Tejeiro, Alberto. PsicAlogo, Esp. en Psicologia Juridica Direccion de Promociony
Prevencion Social. Ministerio de Salud y Proteccion Social.

Vallejo Urrego, Michaels Alexander.Médico, Esp. Epidemiologia, M.Sc. Genética. Direccion
de Promocion y Prevencion Social. Ministerio de Salud y Proteccion Social.

Fuerza ampliada

Lara Sanchez Andrea. Politéloga. Esp. en Estado, Politicas Publicas y Desarrollo. MSc en
Gestién Publica. Instituto de Evaluacion Tecnoldgica en Salud IETS.

Conflictos de interés

Los autores de este(a) informe declaran que no existe ningun tipo de conflicto financiero,
intelectual, de pertenencia o familiar que afecte las recomendaciones incluidas en el
presente documento técnico-cientifico.

Citacion
Este documento debe citarse de la siguiente manera:

Instituto de Evaluacién Tecnoldgica en Salud - IETS. Metodologia para la actualizaciéon del
listado de enfermedades huérfanas/raras. 1la edicion. Bogota D.C.: Instituto de Evaluacion
Tecnoldgica en Salud (IETS) y Ministerio de Salud y Proteccién Social; 2024.

Derechos de autor

En el marco del Contrato Interadministrativo No. 1271 de 2024, los derechos patrimoniales
de este documento, sin perjuicio de las citas y referencias bibliogréficas referenciadas, son
propiedad del Ministerio de Salud y Proteccién Social, y los derechos morales de autor son
propiedad de los colaboradores del Instituto de Evaluacion Tecnoldgica en Salud (IETS).

Por tanto, est4 prohibida su copia, reproduccion, fijacion, transmision, circulacion o
similares. En consecuencia, cualquier modificacion, transmision, divulgacion, publicacion,
copia parcial o total, o el uso del contenido de este sin importar su propdsito y sin que medie

1\
2\ N
Ppel W
pel B
pell &
y / 4
INN

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogota » Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co



Ldmb]
gfemaly

&)
Sa Ud InstitutIoEe-I;Eluacién

— Tecnoldgica en Salud

el consentimiento expreso y por escrito del Ministerio de Salud y Proteccion Social,
constituira violacion a la normativanacional, convenios y tratados internacionales ratificados
por el Estado colombiano aplicables a los derechos de autor, y acarreara las sanciones
civiles, comerciales y penales a que haya lugar.

Confidencialidad

El presente documento contiene informacién confidencial que s6lo podré ser utilizada con
el proposito de realizar una debida ejecucién de lo propuesto en este documento, quedando
prohibido a quien la recibe compartirla con terceros. Cualquier trasgresion a la presente
obligacion de confidencialidad dara lugar a las acciones judiciales y la indemnizacién por
perjuicios a que haya lugar.

Fuente de financiaciéon

El presente documento fue financiado por el Ministerio de Salud y Proteccion Social,
mediante el contrato No. MSPS-1271-2024, el cual fue suscrito entre la Direccion de
Medicamentos y Tecnologias en Salud y el IETS y el IETS.

Correspondencia

Instituto de Evaluaciéon Tecnolégica en Salud (IETS)
Bogoté4, D.C., Colombia.

http://www.iets.org.co

contacto@iets.org.co

© Instituto de Evaluacion Tecnoldgica en Salud, 2024.

l' '\

] ) ] A LA N

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogota » Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co r ‘ : ; ; . |
- |



http://www.iets.org.co/
mailto:contacto@iets.org.co

}::’_', ‘:::‘ .
' k\/) HA

) IETS
Sa lu d Instituto de Evaluacion

Tecnoldgica en Salud

Contenido
F Y o] €=V = Vo [0 = SRR 1
1. INtroduCCiON Yy ANtECEAENTES .......cccuuvieiiiiiie et e e e e e e s s e e e ennnaeeeens 5
P N (o= g o] PRSP 9
3. ODJELVO GENETAL.......ei it anr e s e nne e 9
4. Desarrollo de protocolo de revision de la literatura ..........cccceecveeeeeiciiee e 910
4.1, Pregunta geNEral ...ttt 910
4.2. Preguntas COMPIEMENTANIAS. ........ooiuiiiiiiiiiie it 910
4.3.  Criterios de elegibilidad de la literatura............ccceeeeviiiiee e 10
| 4.4.  MEtodos de la DUSQUETA ..........c..ceveeveeeciceeeeeee e, 1041
4.4.1. Términos y estrategias de bUsqueda ............cceieriiiiiiiiiiiiee e 11
| 4.4.2. Blsqueda en las agencias especializadas y entidades internacionales . 1112
4.4.3. Blsquedas COMPIEMENLANiaS .........cccvereiiereiiie e cie e e 12
4.5.  Tamizacion y seleccion de dOCUMENTOS ..........ccoceerrieriiriieesiiee e 1243
4.6.  EXxtraccion de infOrmacCiOn ............cccueveeiiiiiieeeiiiiie e 1213
5. Socializacion de las fases del proyecto en la Mesa Nacional de enfermedades
RUEITANAS/TAIAS ... eee it e et e et e e b e e e nae e e eaeeesnaeeesnaeeeaneeas 1314
6. Revision de experiencias previas, referenciacion internacional y normatividad. .... 1314
6.1. Marco normativo sobre enfermedades huérfanas en Colombia ......................... 14
6.2.  Experiencias previas a nivel Nacional. ...........cccccooiiiiiiiiic e 1819
6.3.  ReferenciaCion iNternacional ..............coceieiiiieiiiii e 2122
I 2 U= 550 1 7= To (o 3 RSP PRR 22
7.1. Busqueda, tamizacion y seleccion de doCUMENtOS .........ccocceereeeriiriiieenieeenee e 22
7.1.1. Resultados de busqueda en bases de datos de literatura cientifica........... 22
7.1.2. Resultados de busqueda en agencias especializadas y entidades
Q1 CT g T Tod (o] o Lo RS 2223
7.1.3. Resultados de busquedas complementarias.............ccccccvveeeviciieeeeecennee. 2223
7.2.  Extraccion y sintesis de metodologias detectadas............ccccevvveiiieeiiiieeiiieenn 23
o T B U= (=T 1= 0 To = LSRR 2425
Anexo 1. Reporte de busqueda de la literatura en bases de datos electronicas....... 3233
Anexo 2. Listado de agencias especializadas y entidades internacionales en
enfermedades NUEITANAS/TATAS ..........ccccueiiiiie i 3536
Anexo 3. Listado de ministerios y agencias HTA .......cccvveiiiiiiie e i 3738
Anexo 4. Resumen de Politicas, Planes y/o Estrategias internacionales para la atencion
de las enfermedades hUErfanas/raras. ..........ccccceeveeeiiee e 3940
ANexo 5. Diagrama PRISMA.........ooo ettt e et e e 87126
Anexo 6. Listado de documentos incluidos y excluidos ...........ccccoecveveiiiiiieneeiiinnenn. 88129
Anexo 7. Extraccion de [ainformacion............ccccveeviee e 92133

1\
2\ N
Ppel W
pel B
pell &
y / 4
INN

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogota » Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co



sy

o IETS
Sa lu d Instituto de Evaluacion

— Tecnoldgica en Salud

Listado de tablas

| Tabla 1. Pregunta de la revision estructurada .........cccoeeereieniceneeienieesseesenens 910
Tabla 2. Términos genéricos de busqueda en bases de datos..........cccccceeeeveeeennenne. 11
Tabla 3. Resumen de normatividad colombiana relacionada con enfermedades
RNUEBITANAS. ... et e e e s e e e e e e et e e s ae e e beesneeereas 18
Tabla 4. Politicas, Planes y/o Estrategias internacionales para la atencion de las
enfermedades NUEH AN AS/FAraS. ........cccccveiecie et 3940
Tabla 5. Listado de documentos excluidos...........cocevveeereecieccee e, 88129
Tabla 6. Listado de documentos iINCluidos...........ccoevveeieecie e 88129

Tabla 7. Metodologia(s) y/o criterios descritos y/o propuestos para la determinacion,
clasificaciéon o reconocimiento de una condicién de salud como enfermedad
| AUEITANAITATA ..ot 92133
Tabla 8. Metodologia(s) y/o criterios descritos y/o propuestos para la determinacién
de las especialidadesinvolucradas en los procesos de diagndstico de enfermedad

| MU ANAITATA ....c.eeevecee ettt eae e s beenreereereeeras 101142
Tabla 9. Metodologia(s) y/o criterios descritos y/o propuestos para la seleccion de
| los métodos o procesos de diagnéstico de enfermedad huérfana/rara........... 109450

Tabla 10. Metodologia(s) y/o criterios descritos y/o propuestos para el mapeo de
actores involucrados y metodologias de acuerdos o consensos con relacion a
| enfermedad hUEana/fara.........cccoe e 116157

Figura 1. Diagrama PRISMA ... iError! Marcador no definido.73

: : , -‘;-.‘-
Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogota » Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co r ’ : ; : . |
- |~




AN
— \§5) T

IETS
Sa u d Instituto de Evaluacion

Tecnoldgica en Salud

Abreviaciones

59 Survival Motor Neuron

AETSA Andalusian Health Technology Assessment Department
AS Alstrdom Syndrome

BBS Bardet-Biedl Syndrome

BSC Best Supportive Care

CADTH Canadian Agency for Drugs and Technologies in Health
CDST Clinical Decision Support Tools

CEPAC Comparative Effectiveness Public Advisory Council
CDC Consensus Development Conference

CRC Convention on the Rights of the Child

CTX Cerebrotendinous Xanthomatosis (xantomatosis cerebrotendinosa)
CTAF California Technology Assessment Forum

DNA Deoxyribonucleic Acid

EB Epidermolisi bollose

EBP Evidence-Based Protocol

EMA European Medicines Agency

ERN European Reference Networks

EU European Union

EURORDIS European Organisation for Rare Diseases

FDA Food and Drug Administration

FPS Fundacién Publica Andaluza Progreso y Salud

GARD Genetic and Rare Diseases Information Center

GDPR General Data Protection Regulation

GWA Genome-Wide Association

GRADE Grading of Recommendations Assessment, Development and Evaluation
hATTR Hereditary transthyretin amyloidosis

HPO Human Phenotype Ontology

HRQoL Health-Related Quality of Life

HST Highly Specialised Technologies

HTA Health technology assessment

ICER Institute for Clinical and Economic Review

IMF International Monetary Fund

IQWIG Institut far Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen
ITP Immune thrombocytopenia (trombocitopenia inmune)
LEPR Leptin Receptor

MPS Massively Parallel Sequencing

NAMSE National Action Plan for the Security of Energy Supply
NCE National Coordinating Entity

NGS Next-Generation Sequencing

NICE National Institute for Health and Care Excellence

NIH National Institutes of Health

NORD National Organization for Rare Disorders

OMICS Genomics, proteomics, transcriptomics, metabolomics
POMC Pro-opiomelanocortin
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QALY Quiality-Adjusted Life Year

ODA Orphan Drug Act

PNH Paroxysmal nocturnal hemoglobinuria
QALY Quiality Adjusted Life Years

RCT Randomized Controlled Trial

RNA Ribonucleic Acid

RSL Revision sistematica de la literatura
RWD Real-World Data

SMA Spinal Muscular Atrophy

SMN Survival Motor Neuron

TTR Proteina transtiretina

VAF Value Assessment Framework
VHL Enfermedad de von Hippel-Lindau
WHO World Health Organization

‘ ' [ ~ ‘ 2
w ! : i a gHy B I
Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogota « Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co * www.iets.org.co [l a ; ® I




-
ofenaty

| o
SalUd InstitutIoEe-I;\Eluacién

Tecnoldgica en Salud

Glosario

Enfermedades Huérfanas: La Ley 1438 de 2011 en su articulo 140 modifica el articulo 2°
de la Ley 1392, en lo relacionado con la definicion de enfermedad huérfana, asi: “Las
enfermedades huérfanas son aquellas cronicamente debilitantes, graves, que amenazan la
vida y con una prevalencia menor de 1 por cada 5000 personas, comprenden las
enfermedades raras, las ultra-huérfanas y olvidadas” (1).

Medicamentos Huérfanos: Medicamentos especificamente disefiados para tratar
enfermedades huérfanas/raras. Regulaciones como la Ley de Medicamentos Huérfanos de
EE.UU. y el Reglamento Europeo han facilitado su desarrollo (2,3).

Redes Europeas de Referencia (ERNs): Redes de colaboracion que facilitan la
cooperacion entre centros especializados en Europa para mejorar el diagnostico y
tratamiento de enfermedades huérfanas/raras (2).

Costos Directos e Indirectos: En el contexto de las enfermedades huérfanas/raras, los
costos directos incluyen gastos médicos y no médicos relacionados con la atencion de los
pacientes, mientras que los costos indirectos se refieren a la pérdida de productividad y
otros efectos econdémicos derivados de la morbilidad y mortalidad (4).

CIE-10 (Clasificacion Internacional de Enfermedades): Sistema de codificacion
diagnostica utilizado para clasificar y codificar enfermedades y una herramienta clave en la
obtencion de datos epidemioldgicos confiables sobre enfermedades huérfanas/raras (2).

Centros de Referencia: Instalaciones especializadas que proporcionan un enfoque
multidisciplinario para el diagnéstico y tratamiento de enfermedades huérfanas/raras,
mejorando la atencion integral de los pacientes (3,5).

Telemedicina: Uso de tecnologias de la informacién y comunicacién para proporcionar
atencion médicaa distancia, una herramienta valiosa para mejorar el acceso a especialistas
en el tratamiento de enfermedades huérfanas/raras en regiones remotas (6).

Investigacién Translacional: Proceso que lleva los descubrimientos del laboratorio a
aplicaciones clinicas, particularmente relevante en el desarrollo de tratamientos para
enfermedades huérfanas/raras (7,8).

BioNER: Una red de biobancos que recolectay almacena muestras biolégicas de personas
afectadas por enfermedades huérfanas/raras, apoyando la investigacion nacional e
internacional (6).

Orphanet: Portal que proporciona informacion sobre enfermedades huérfanas/raras y
medicamentos huérfanos, incluyendo clasificacion, diagnésticos y directorios de centros de
expertos (2,3).

Carga Econdmica: El impacto financiero que las enfermedades huérfanas/raras tienen
sobre los sistemas de salud y las familias, incluyendo tanto costos directos como indirectos

(4).
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UDNI (Red Internacional de Enfermedades No Diagnosticadas): Iniciativa global que
agrupa expertos de varios paises para mejorar el diagnostico de enfermedades
huérfanas/raras y no diagnosticadas (9).
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1. Introducciény antecedentes

Las enfermedades huérfanas/raras se definen generalmente como aquellas patologias que
afectan a un nimero reducido de personas en una poblacién determinada. El nUmero de
personas afectadas para considerar una condicion como una enfermedad huérfana/rara
varia entre regiones y paises alrededor del mundo; por ejemplo, en Europea, de acuerdo
con el Consejo de la Unién Europea, una enfermedad huérfana/rara se define por tener una
prevalencia inferior a 5 casos por cada 10,000 personas (<1 por cada 2000 personas) (10),
medida que ha sido aceptada por practicamente todos los paises de la Union Europea,
incluyendo el Reino Unido (11). En Estados Unidos, este numero es menos de 200,000
individuos (3); mientras que en China, es de menos de 1 caso por cada 500,000 personas
(12); en Brasil, es 1.3 por cada 2000 sujetos (13). Otros paises Latinoamericanos usan el
mismo valor de referencia de la UE, como México (14) y Argentina (15). En Colombia, la
prevalencia se establecio en 1 por cada 5000 personas (1). Ademas de su baja prevalencia,
estas enfermedades suelen ser graves, cronicasy, en muchos casos, degenerativas, lo que
implica un impacto significativo tanto en la calidad de vida de los pacientes comoen la carga
para los sistemas de salud (3). En Colombia, la definicion de enfermedades huérfanas/raras
esta alineada con estos criterios internacionales, considerando como tales a aquellas que
son crénicamente debilitantes, graves, y que amenazan la vida (16).

Las enfermedades huérfanas/raras representan un desafio considerable para la salud
publica debido a su baja prevalencia y alta complejidad clinica. Aunque individualmente
cada enfermedad huérfana/rara afecta a un nUmero reducido de personas, en conjunto, se
estima que entre el 6% y el 8% de la poblacion mundial podria verse afectada por alguna
de las aproximadamente 7,000 enfermedades huérfanas/raras conocidas (2). Esta
diversidad y la dispersion de los casos dificultan el diagnéstico, el tratamiento y la
investigacion clinica (17). Ademas, las enfermedades huérfanas/raras imponen una carga
econdmica desproporcionada sobre los sistemas de salud y las familias afectadas, debido
a los altos costos de atencién y la limitada disponibilidad de tratamientos (4). En Colombia,
la importancia de las enfermedades huérfanas como problema de salud publica ha sido
reconocida mediante la legislacion especifica que busca garantizar la protecciony atencién
integral de los pacientes (18,19).

Panorama Global de las Enfermedades Huérfanas/Raras

A nivel global, se estima que existen entre 6,000 y 8,000 enfermedades huérfanas/raras
diferentes, las cuales en conjunto podrian afectar a entre el 6% y el 8% de la poblacién
mundial (2). Esta cifraindica que cientos de millones de personas en todo el mundo viven
con alguna enfermedad huérfana/rara, lo que representa un desafio significativo para los
sistemas de salud (17). Aunque las enfermedades huérfanas/raras son diversas en
términos de origen y manifestaciones clinicas, muchas de ellas comparten caracteristicas
comunes, como la naturaleza cronica y debilitante, y la alta mortalidad en casos graves
(3,9). Ademas, estas enfermedades suelen ser de origen genético, lo que complicaadn mas
su diagnostico y tratamiento (17). La prevalenciay el impacto de estas enfermedades varian
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considerablemente entre regiones y poblaciones, con algunas enfermedades siendo mas
comunes en ciertos grupos étnicos o geograficos (9).

Enrespuesta ala creciente conciencia sobre la carga de las enfermedades huérfanas/raras,
varios paises y regiones han desarrollado politicas especificas para abordarlas. En Europa,
la Union Europea ha sido pionera en la formulacion de politicas coordinadas para las
enfermedades huérfanas/raras, estableciendo el Reglamento de Medicamentos Huérfanos
en el afio 2000, que proporciona incentivos para el desarrollo de tratamientos especificos
(2). Este reglamento ha permitido el desarrollo de méas de 500 nuevos medicamentos
huérfanos desde su implementaciéon (3). Ademas, la creacion de Redes Europeas de
Referencia (ERNs) ha facilitado la cooperacién entre centros especializados para mejorar
el diagndstico y tratamiento de estas enfermedades a nivel europeo (2).

En Estados Unidos, la Ley de Medicamentos Huérfanos de 1983 establecié un marco
regulatorio similar, incentivando la investigacion y desarrollo de tratamientos para
enfermedades huérfanas/raras mediante la exclusividad de mercado y otros beneficios (3).
Estas politicas han sido cruciales para el avance en la atencién de enfermedades
huérfanas/raras, permitiendo la formacion de centros de excelencia y el desarrollo de
programas especificos de investigacion (5,8).

A nivel global, las colaboraciones internacionales, como la Red Internacional de
Enfermedades No Diagnosticadas (UDNI), han jugado un papel clave en el intercambio de
conocimientos y recursos para mejorar el diagnéstico y tratamiento de enfermedades
huérfanas/raras en todo el mundo (9). Iniciativas como Orphanet y el Consorcio
Internacional de Investigacién en Enfermedades Raras (IRDIRC) también han contribuido
significativamente al avance de la investigacion y la recopilacién de datos sobre estas
enfermedades (6,20).

Contexto en Colombia

En Colombia, las enfermedades huérfanas han sido reconocidas como un problema de
salud publica que requiere una atencion especial. Este reconocimiento se formaliz6 con la
promulgacion de la Ley 1392 de 2010 (21) y su modificacién por la Ley 1438 de 2011 (22),
las cuales establecen un marco normativo para la proteccion y atencion de los pacientes
con estas enfermedades. Estas leyes definen a las enfermedades huérfanas como aquellas
cronicamente debilitantes, graves, y con una prevalencia menor de 1 por cada 5,000
personas, alineando la definicion colombiana con los estandares internacionales (18,19).

La Ley 1392 de 2010 establece la necesidad de mantener un listado oficial de
enfermedades huérfanas, el cual debe ser actualizado cada dos afios para incluir nuevas
enfermedades y ajustar la clasificacion de las ya reconocidas (16,21). Ademas, la Ley
Estatutaria de Salud 1751 de 2015 refuerza el derecho fundamental a la salud, garantizando
el acceso a tratamientos y cuidados para las personas con enfermedades huérfanas en el
pais (23).

En cuanto a la epidemiologia, como resultado de la implementacién del Registro Nacional
de Personas con Enfermedades Huérfanas (24), asi comoa las actualizaciones en el listado
oficial de estas enfermedades en Colombia (que aumenté de 2129 a 2236 condiciones
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reconocidas), se ha registrado un aumento en los casos de estas patologias (18). De esta
manera, hasta junio de 2022 se han identificado 72.691 personas reportadas en el Registro
Nacional de Personas con Enfermedades Huérfanas con este tipo de diagnéstico, de las
cuales, el 89,2% de estas personas continuaban vivas, y algo méas del 10% de ellas
presentaban alguna discapacidad (18). El mayor nimero de personas registradas
corresponden a mujeres, con una relacién de 1,3 mujeres por cada hombre. Por grupos de
edad quinquenales, la mayor frecuencia de pacientes reportados esta entre los 10 a 14
afos y entre los 55 a 59 afios, aunque un tercio de la poblacion total con este tipo de
condiciones son menores de edad (18). Al revisar por capitulos de diagnéstico del CIE-10,
destaca que la mayor parte de las personas con enfermedades huérfanas/raras tienen un
diagnostico de enfermedad del sistema nervioso; enfermedad de la sangre y los 6rganos
hematopoyéticos; malformaciones congénitas, deformidades y anomalias cromosémicas; y
enfermedades endocrinas, nutricionales y metabodlicas (18). En cada una de estas
categorias diagnésticas CIE-10, la prevalencia es de al menos el 10% en cada sexo. Entre
los diagndsticos mas comunes se encuentra la esclerosis multiple, que representa el 6%
del total de personas afectadas, seguida por la enfermedad de Von Willebrand (4,7%), la
deficiencia hereditaria del factor VIII (4,5%), el sindrome de Guillain-Barré (4,4%) y la
artropatia psoriasica (2,9%) (18). En cuanto a la distribucién geogréafica, la mayor parte de
las personas reportadas proviene de los departamentos de Antioquia (20,6%), Bogota
(12,8%), Valle del Cauca (11,6%), Cundinamarca (4,3%) y Santander (3,2%) (18).

El acceso al diagndstico y tratamiento para enfermedades huérfanas en Colombia enfrenta
varios desafios. A pesar de los avances legislativos, existen barreras significativas, como
la disponibilidad limitada de medicamentos especificos y la falta de acceso a tecnologias
avanzadas de diagnostico (3,16). El pais ha implementado estrategias para mejorar el
acceso, incluyendo la creacion de centros de referencia especializados que ofrecen un
enfoque multidisciplinario para el diagnostico y manejo de estas enfermedades (3). Sin
embargo, la fragmentacion de los servicios y las desigualdades en la atencién médica
siguen siendo retos importantes (5). En ese sentido, las organizaciones de pacientes y las
asociaciones civiles han jugado un papel crucial en la sensibilizacién y promocién de los
derechos de las personas con enfermedades huérfanas en Colombia. Estas organizaciones
no solo han contribuido a la formulacion de politicas publicas, sino que también
proporcionan apoyo directo a los pacientes y sus familias (3,18). La Mesa Nacional de
Enfermedades Huérfanas/Raras reglamentada a través de la Resolucion 1871 de 2021, por
ejemplo, ha sido fundamental en la defensa de estos derechos y en la promocion de un
enfoque integral para la atencion de estas enfermedades (18).

No obstante, como ya se ha mencionado, las enfermedades huérfanas/raras representan
una carga economica significativa tanto para los sistemas de salud como para las familias
afectadas. Dado que muchas de estas enfermedades requieren tratamientos
especializados y prolongados, los costos asociados con su manejo son elevados. Los
estudios de costo de enfermedad muestran que estas patologias imponen una carga
econdmica desproporcionada, en comparacion con otras enfermedades mas comunes,
debido a los altos costos directos e indirectos relacionados con la atencion médica, la
pérdida de productividad y los cuidados informales (4). Ademas, la limitada disponibilidad
de tratamientos especificos, que en muchos casos se encuentra en fase experimental,
contribuye a elevar alin mas los costos (25). Colombia no es ajena a esta situacion, ya que
los recursos destinados al tratamiento de enfermedades huérfanas/raras son limitados, y a
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menudo, las familias deben asumir una parte considerable de los costos asociados con el
tratamiento y cuidado de los pacientes (4). La falta de acceso a servicios especializados en
regiones rurales o0 menos desarrolladas exacerba la situacion, generando una desigualdad
en el acceso al cuidado adecuado (18).

Por las anteriores razones, el sistema de salud colombiano enfrenta numerosos desafios
en la atencion de pacientes con enfermedades huérfanas/raras. Uno de los principales
problemas es la falta de conocimiento y formacion especifica entre los profesionales de
salud, lo que conduce a retrasos significativos en el diagnéstico y a un manejo inadecuado
de los casos (3) (5). Ademas, la dispersion geografica de los pacientes y la baja prevalencia
de estas enfermedades dificultan la implementacion de estrategias de atencion
centralizadas y eficaces (3). Sumado a otro desafio importante, como es la fragmentacién
de los servicios de salud, que impide una atencion integral y coordinada. La falta de centros
especializados en algunas regiones del pais limita la posibilidad de ofrecer un manejo
multidisciplinario, lo que es esencial para abordar la complejidad clinica de muchas
enfermedades huérfanas/raras (5). Aunque existen incentivos para el desarrollo de
medicamentos huérfanos, la disponibilidad de estos tratamientos sigue siendo limitada, y a
menudo, los pacientes no tienen acceso a las terapias mas avanzadas disponibles en otros
paises (3) (25).

Justamente, con el animo de mejorar la atencion integral e integrada de la salud y la calidad
de vida de las personas que padecen enfermedades huérfanas/raras en Colombia el
Ministerio de Salud y Proteccion Social emite el "Plan Nacional de Gestién para las
Enfermedades Huérfanas/Raras" para Colombia en 2024 (18). El plan aborda aspectos
clave como el fortalecimiento de la gestion del riesgo en salud, la organizacién de la
atencion primaria, la promocion de la inclusion social y el sostenimiento financiero del
Sistema General de Seguridad Social en Salud (SGSSS). En este Plan se considera
fundamental la organizacion de centros de referencia y redes de servicio y el acceso a
tecnologias de salud, especialmente de medicamentos para las enfermedades
huérfanas/raras, para garantizar una atencion adecuada. También enfatiza la importancia
de la deteccion precoz, la reduccion de la "odisea diagnéstica” mediante la mejora en el
acceso a servicios de diagnéstico y seguimiento. Asimismo, reconoce la necesidad de
apoyo psicosocial para los pacientes y sus familias, y establece mecanismos para
garantizar que el cuidado de los pacientes con enfermedades huérfanas/raras sea integral
y multidisciplinario, con un enfoque en derechos humanos y equidad en la atencion.

Teniendo en cuenta las caracteristicas cronicas, debilitantes y graves de las enfermedades
huérfanas/raras, sumado a la carga que representan estas personas en su conjunto para el
sistema de salud, es que la creacion de un listado oficial permite al Estado garantizar el
acceso a diagnoésticos oportunos y tratamientos adecuados, asegurando que estas
personas reciban la atencion que necesitan sin limitaciones administrativas o econémicas,
tal comolo establece la Ley Estatutaria de Salud. Ademas, la existencia de un listado facilita
la planificacion y ejecucién de politicas publicas, ya que permite identificar las
enfermedades que requieren atencién especial y disefiar estrategias de intervencion
especificas. Otro aspecto fundamental es la necesidad de mantener actualizada esta lista
para incluir nuevas enfermedades reconocidas, ademas de actualizar o modificar tanto el
tipo de médicos y especialistas involucrados en el diagndstico, ademas de las pruebas
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confirmatorias o alternas que se deben emplear en el proceso diagndstico basado en la
mejor evidencia cientifica disponible. La actualizacion periddica del listado también es
crucial para asegurar que ninguna enfermedad que cumpla con los criterios establecidos
sea excluida, pero cumpliendo con un proceso sistematico, involucrando a diversos actores
sociales y cientificos, lo cual garantiza un proceso transparente; ademas que facilita el
acceso y la gestion del tratamiento integral e integrado de salud de los pacientes que sean
diagnosticados con estas enfermedades, tal y como lo procura el Plan Nacional de Gestion
para las Enfermedades Huérfanas/Raras. Por estas razones, la implementacion de un
enfogue mas coordinado y sistemético en la actualizacion del listado de enfermedades
huérfanas/raras podria garantizar que este refleje mejor la realidad epidemiolégica y las
necesidades de los pacientes (16).

2. Alcance

El alcance de esta metodologia es definir el proceso metodoldgico, criterios y fuentes de
informacién para actualizar el listado de enfermedades huérfanas/raras priorizadas en
Colombia y sus adjuntos.

3. Objetivo general

Desarrollar un manual que describa la metodologia para la actualizacién del listado de
enfermedades huérfanas/raras priorizadas en Colombia y sus adjuntos.

4. Desarrollo de protocolo de revision de la literatura
4.1. Preguntageneral

¢,Cudles son las metodologias y criterios empleadas en la literatura y sistemas sanitarios
en otros paises para definir y clasificar las enfermedades huérfanas/raras?

Pregunta estructurada

Tabla 1. Pregunta de la revision estructurada
Fenémeno o propésito del estudio | Definicién de enfermedades huérfanasfraras.
Fenomeno o la situacion central | Metodologias y/o criterios que se emplean en la literatura 'y sistemas
que se desea estudiar sanitarios en otros paises.
Poblacion | Personascon condiciones de salud catalogadas como huérfanas/raras.

Fuente: elaboracion propia.

4.2. Preguntas complementarias

e ¢ Cudles son las metodologias y criterios descritos y/o propuestos en la literatura y
sistemas sanitarios en otros paises para determinar limites en la actualizacion de
sus listados?

A \ N
Pel W
peH B
pell &
¥/ 4
INN

Instituto de Evaluacion
— Tecnoldgica en Salud




Ldmb]
gfemaly

@
Sa lUd InstitutIoEe-I;\Eluacién

Tecnoldgica en Salud

e (Cudles son las metodologias y criterios descritos y/o propuestos en la literatura y
sistemas sanitarios en otros paises para la determinacion de las especialidades
involucradas en los procesos de diagndstico de enfermedades huérfanas/raras?

e ¢ Cudles son las metodologias y criterios descritos y/o propuestos en la literatura y
sistemas sanitarios en otros paises para la seleccion de los métodos o procesos de
diagnostico de enfermedades huérfanas/raras?

e ;Cudles son las metodologias y criterios descritos y/o propuestos en la literatura y
sistemas sanitarios en otros paises para el mapeo de actores involucrados y
metodologias de acuerdos o consensos con relacion a enfermedades
huérfanas/raras?

4.3. Criterios de elegibilidad de la literatura

Para la seleccién de los documentos que se utilizaran para responder a la pregunta de la
revision se tuvieron en cuenta los siguientes criterios de elegibilidad:

Criterios de inclusién

e Articulos identificados y recuperados en bases de datos bibliograficas con el
potencial de responder a la pregunta de la revision

e Documentos técnicos de entidades gubernamentales y no gubernamentales con el
potencial de responder a la pregunta de la revision.

e Normatividad de otros paises con el potencial de responder a la pregunta de la
revision. Documentos publicados en texto completo.

¢ Documentos disponibles en cualquier idioma.

Criterios de exclusién

Editoriales

Notas al editor

Documentos no disponibles en texto completo
Pdésteres o resimenes de congresos

4.4. Métodos de labusqueda

Se realiz6 una blsqueda sistematica de la literatura, de acuerdo con lo propuesto por el
Manual para la elaboracion de evaluaciones de efectividad, seguridad y validez diagnostica
de tecnologias en salud del IETS.

Se consultaron las bases de datos electrénicas:

. Embase a través de la plataforma Embase

. Medline a través de la plataforma PubMed

. Cochrane Database of Systematic Reviews a través de Ovid

. LILACS, através de la plataforma de la Biblioteca Virtual en Salud (BVS)
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4.4.1. Términosy estrategias de busqueda

Se disefi6 una estrategia de busqueda genérica, compuesta por términos regulados MeSH
(Medical Subject Headings) y Emtree (Embase Subject Headings) y por términos libres,
considerando sinénimos, abreviaturas, asi como variaciones ortogréficas y plurales (Tabla
2). Las estrategias se complementaron con identificadores de campo, operadores boléanos
y de truncamiento. No se restringié la busqueda ni por afio de publicacion ni idioma. Las
estrategias especfificas empleadas en cada una de las bases de datos electrénicas se
pueden consultar en el Anexo 1.

Tabla 2. Términos genéricos de busqueda en bases de datos
"Rare Diseases"
"orphan disease**

"rare disease™“

"orphan conditio*"
Enfermedades huérfanas/raras "rare conditio*"

"ultra rare disease*"
"ultra rare conditio*"
"undiagnosed disease*"
"neglected Disease*"

Fuente: elaboracion propia.

4.4.2. Busquedaen las agencias especializadas y entidades internacionales

La busqueda en bases de datos académicas se complementé mediante la busqueda en 25
paginas web de instituciones y entidades internacionales gubernamentales y no
gubernamentales especializadas en el tema de enfermedades huérfanas/raras; en el Anexo
2 se presentan los nombres de estas instituciones especializas, con sus respectivos enlaces
web. Asimismo, se amplié la bisqueda en las paginas web oficiales de diferentes
ministerios de salud tanto de Latinaoameérica como de Europa (13 sitios web) y agencias
internacionales HTA (9 sitios web); en el Anexo 3 se relacionan los nombres y enlaces
respectivos. Para las anteriores agencias y entidades, se emple6 la funcion
“site:URL_Especifica” del motor de busqueda de Google, y se recuperaron hasta los
primeros 50 registros empleando la siguiente estrategia:

allintext: "rare diseases” OR "orphan disease*" OR "rare disease*" OR "orphan
conditio*" OR "rare conditio*" OR "ultra rare disease*" OR "ultra rare conditio*"
OR"undiagnosed disease*" OR "neglected Disease*" "method*" filetype:pdf OR
filetype:ppt OR filetype:doc site: URL_Especifica

e ¢ Cudles son las metodologias y criterios descritos y/o propuestos en la literatura y
sistemas sanitarios en otros paises para determinar limites en la actualizacion de
sus listados?
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“‘Methodology for list” AND “list methodology” AND “health systems” AND
“criteria® AND “laws” and "rare diseases" OR "orphan disease*" OR "rare
disease*" OR "orphan conditio*" OR "rare conditio*" OR "ultra rare disease*"
OR "ultra rare conditio*" OR "undiagnosed disease*" OR "neglected Disease*"

4.4.3. Busquedas complementarias

Las fuentes de busqueda anteriormente descritas fueron complementadas mediante
la utilizaciéon de una estrategia de "bola de nieve". Esta técnica se empled teniendo
en cuanta que el escenario sobre evidencia disponible en el tema de listados oficiales
en entidades gubernamentales para enfermedades huérfanas/raras resulté ser muy
limitada. El proceso inicié con la identificacion de un conjunto clave de fuentes
primarias, tales como estudios relevantes y documentos técnicos previamente
seleccionados mediante los mecanismos de busquedas descritos en los numerales
anteriores. A partir de estas fuentes iniciales, se exploran de manera sistemética las
referencias citadas en cada documento, con el fin de reconocer y ampliar
gradualmente el cuerpo de evidencia disponible. Este enfoque iterativo facilitd la
identificacion de potenciales experiencias desarrolladas en otros paises y nuevas
fuentes de informacion (documentos, paginas web, normatividad etc.), las cuales
fueron asimismo exploradas de manera exhaustiva hasta agotar el mecanismo.

4.5. Tamizacion y seleccion de documentos

Las referencias bibliograficas recuperadas en bases de datos se exportaron al software
Mendeley Desktop® para la identificacion y eliminacion de duplicados. Luego, cada una de
las referencias fue evaluada por dos revisores de manera independiente en el aplicativo
web Rayyan®. Las discrepancias se resolvieron por consenso entre cada pareja de
revisores. Posteriormente se recuperaron los textos completos a partir de las referencias
incluidas y se revisaron en duplicado y de manera independiente, resolviendo las
discrepancias en la decision por medio de consenso entre los revisores.

Con respecto a los archivos identificados en las paginas web de agencias especializadas,
ministerios de salud y agencias HTA, estos fueron registrados en un archivo de Microsoft
Excel® con la direccion del respectivo sitio web en el que fueron identificados; asi como la
URL que contiene el archivo. De manera posterior, estos archivos fueron revisados en
duplicado y de forma independiente. Las discrepancias en la decision fueron resueltas por
un tercer evaluador.

4.6. Extraccion de informacion

Se disefid un formato de extraccion de datos elaborado en el programa Microsoft Excel®,
con el que se realiz6 previamente un piloto con uno de los documentos incluidos para
resolver inquietudes sobre los datos que a extraer. Los datos que se extraeran son los
siguientes:

12

1AW
2 \ N
Ppel W
pel B
pell &
y / 4
INN

Cra. 45 #108a-50 Oficina 401, Bogotd » Linea IETS: 318 3355525 « contacto@iets.org.co » www.iets.org.co



Sa lUd InstitutIoEe-I;\Eluacién

Tecnoldgica en Salud

Autor principal

Afo

Pais o region

Revista o Fuente

Agencia o Institucion

Titulo del documento

Tipo de documento

Objetivo(s)

Definicién cuantitativa

Definicion cualitativa

Metodologia(s) y/o criterios descritos y/o propuestos para la determinacion,

clasificacion o reconocimiento de una condicién de salud como enfermedad

huérfana/rara/ultra.

¢ Metodologia(s) y/o criterios descritos y/o propuestos para la determinacion de las
especialidades involucradas en los procesos de diagnostico de enfermedad
huérfana/rara.

e Metodologia(s) y/o criterios descritos y/o propuestos para la seleccion de los
métodos o procesos de diagnéstico de enfermedad huérfana/rara.

e Metodologias y/o criterios descritos y/o propuestos para el mapeo de actores
involucrados y metodologias de acuerdos o consensos con relacién a enfermedades
huérfanas/raras.

e Financiacion.

5. Socializacion de las fases del proyecto en la Mesa Nacional de enfermedades
huérfanas/raras

Para el jueves 08 de agosto del afio en curso el Ministerio de Salud y Proteccién Social
convoco una reunion extraordinaria hibrida (presencial/virtual) entre los integrantes de la
Mesa Nacional de Enfermedades Huérfanas/Rarasy la Gerencia Técnica del IETS. En esta
reunion el IETS presento6 las actividades propuestas para el desarrollo de la Metodologia
para la actualizacion del listado de enfermedades huérfanas/raras. En este espacio también
se socializ6 el protocolo de la revisién de alcance, incluyendo los integrantes del equipo
técnico del grupo desarrollador, el objetivo general, la pregunta de la revision, los pasos
metodoldgicos a seguir para la revision de alcance y los resultados preliminares de la
aplicacion de la estrategia de busqueda en bases de datos bibliograficos. Esta reunion
permitié recibir las observaciones y/o retroalimentaciones por parte de la Mesa Nacional al
equipo del IETS en el desarrollo del producto.

6. Revision de experiencias previas, referenciacion internacional y normatividad.

A continuacion, se presenta la situacion actual de las enfermedades huérfanas/raras tanto
en Colombia como a nivel internacional. El objetivo es analizar el marco normativo y las
politicas publicas existentes en pais para la atencion de las enfermedades huérfanas o
raras, asi como revisar las experiencias internacionales relevantes en esta materia. Para
ello se hace un analisis del marco normativo y las acciones implementadas por parte del
Estado colombiano para garantizar la protecciony el accesoa servicios de salud adecuados
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para las personas que padecen estas condiciones. Este grupo de enfermedades son
caracterizadas por su baja prevalencia y el alto costo de su atencion, por lo que son un
desafio significativo para los sistemas de salud debido a la complejidad de su diagnéstico
y tratamiento. En Colombia, se han promulgado diversas leyes y decretos que buscan
fortalecerla proteccion social y asegurar el acceso equitativo a servicios de salud para estas
personas, como la Ley 1392 de 2010, la Ley 1438 de 2011, y la Ley 1751 de 2015, entre
otras.

También se presenta una revision de las experiencias internacionales en el manejo de
enfermedades huérfanas/raras, resaltando los esfuerzos realizados por distintos paises en
Latinoamérica y Europa; asi como los mecanismos de cooperacion internacional que
particularmente utilizan estos dltimos.

6.1. Marco normativo sobre enfermedades huérfanas en Colombia

En Colombia, las personas que padecen enfermedades huérfanas gozan de proteccion
especial por parte del Estado colombiano, comenzando con la Ley 1392 de 2010 (21), la
cual tuvo como objetivo reconocer que las enfermedades huérfanas representan un
problema de especial interés en salud debido a su baja prevalencia y elevado costo de
atencion. Por ello, reconocié que se requiere un mecanismo de aseguramiento diferente al
utilizado para enfermedades generales, con procesos de atencién altamente especializados
y seguimiento administrativo (Articulo 1). De acuerdo con esta Ley, las enfermedades
huérfanas se definen como aquellas cronicamente debilitantes, graves, que amenazan la
vida y tienen una prevalencia menor de 1 por cada 2,000 personas. Incluyen enfermedades
raras, ultra huérfanasy olvidadas, estas Ultimas propias de paises en desarrollo que afectan
a la poblacién mas pobre y no cuentan con tratamientos eficaces o accesibles (Articulo 2).
De esta manera, El Gobierno Nacional reconoci6 las enfermedades huérfanas como de
interés nacional, garantizando el acceso a servicios de salud, tratamiento y rehabilitacion a
las personas diagnosticadas, beneficidndolas con planes, programas y estrategias de
intervencion en salud emitidos por el Ministerio de Salud y Proteccion Social (Articulo 3).

Por su parte, Ley 1438 de 2011 que reformé el Sistema General de Seguridad Social en
Salud en Colombia (1), se enfoc6 en mejorar la prestacion del servicio publico de salud, la
atencion primaria en salud, y el fortalecimiento de la estructura del sistema. Esta Ley
refuerza los principios de universalidad, solidaridad e igualdad en el acceso a los servicios
de salud y establece un marco robusto para la atencion primaria en salud y la gestion de
informacion sobre la salud publica, beneficiando potencialmente a personas con
enfermedades huérfanas mediante politicas inclusivas y estrategias de atencion integral.
Posteriormente, la Ley 1751 de 2015(23), reguld el derecho fundamental a la salud en
Colombia y estableci6 disposiciones para su garantia y proteccion, lo cual es aplicable a
todos los agentes, usuarios y demas actores que intervienen en la garantia del derecho a
la salud (Articulo 3). En esta Ley se establecio que el Estado debe adoptar politicas publicas
para reducir desigualdades en los determinantes sociales de la salud, tales como factores
econdmicos, culturales, ambientales y educativos (Articulo 9) y especificamente, en su
Articulo 11, reconoce como sujetos de especial proteccion a nifios, adolescentes, mujeres
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embarazadas, desplazados, victimas de violencia, adultos mayores, personas con
enfermedades huérfanas y personas con discapacidad; por lo cual su atencion en salud no
estara limitada por restricciones administrativas o econémicas. Adicionalmente, en el
Paragrafo 3 del Articulo 15 respecto a las prestaciones de salud se establece que “Bajo
ninguna circunstancia debera entenderse que los criterios de exclusion definido en el
presente articulo, afectaran el acceso a tratamientos a las personas que sufren
enfermedades raras o huérfanas”. De esta manera, esta norma refuerza el derecho
fundamental a la salud en Colombia, asegurando la cobertura universal, equidad en el
acceso, y especial proteccion para personas con enfermedades huérfanas; ademas,
establece un marco robusto para la participacion ciudadana y la regulacion de
medicamentos y tecnologias en salud.

El Decreto 4107 de 2011 (26), que estableci6 los objetivos y la estructura del Ministerio de
Salud y Proteccion Social en Colombia, integrando el Sector Administrativo de Salud y
Proteccién Social, aunque no menciona explicitamente las enfermedades huérfanas, si
establece las bases para un sistema de salud integral, donde la investigacion, la politica
farmacéutica y la promocion de la salud son pilares fundamentales, abarcando
potencialmente las necesidades de las personas con enfermedades huérfanas,
estableciendo que el Ministerio de Salud y Proteccion Social debe "Formular, adoptar,
coordinar la ejecucion y evaluar estrategias de promocion de la salud y la calidad de vida,
y de prevencién y control de enfermedades transmisibles y de las enfermedades crénicas
no transmisibles" (Articulo 2, Funcién 4) y "Promover e impartir directrices encaminadas a
fortalecer la investigacion, indagacion, consecucion, difusion y aplicacion de los avances
nacionales e internacionales, en temas tales como cuidado, promocion, proteccion,
desarrollo de la salud y la calidad de vida y prevencién de las enfermedades" (Articulo 2,
Funcion 7).

En el afio 2012, mediante el Decreto 1954 (27), se establecio las disposiciones necesarias
para implementar el sistema de informacion de pacientes con enfermedades huérfanas en
Colombia. EI Decreto tiene como objetivo mejorar la calidad y expectativa de vida de estos
pacientes mediante un sistema integral y sisteméatico de informacion. Este sistema permite
realizar el seguimiento de la gestion de las entidades responsables de su atencion y evaluar
el impacto de la politica de atencion en salud en el territorio nacional. Entre otros aspectos
importantes, esta norma, en su Articulo 3, define las entidades responsables del reporte de
informacion, incluyendo las EPS, las entidades del régimen de excepciony las direcciones
de salud; mientras que el Articulo 4 establece las fases para la recopilacion y consolidacion
de la informacion. La fase inicial consiste en un censo de pacientes, y la fase subsecuente
implica el reporte continuo de nuevos diagnésticos a través del Sistema de Vigilancia en
Salud Publica (SIVIGILA). El Articulo 9 detalla la obligatoriedad del reporte de informacion
para acceder a los recursos de la Subcuenta de Compensacion del FOSYGA y de la
Subcuenta de Eventos Catastréficos y Accidentes de Transito (ECAT). De esta manera se
establece un marco claro para la recoleccion, manejo y utilizacion de la informacion sobre
pacientes con enfermedades huérfanas, con el fin de asegurar una atenciéon adecuada vy el
acceso a recursos necesarios para su tratamiento y cuidado. Con el Decreto 780 de 2016
que expide el Decreto Unico Reglamentario del Sector Salud y Proteccion Social (28),
mediante su Articulo 2.8.4.4, establece el reporte de pacientes diagnosticados con
enfermedades huérfanas (por tratarse del conjunto de enfermedades de interés en salud
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publica) al Ministerio de Salud a través del Sistema de Vigilancia en Salud Publica
(SIVIGILA).

La Resolucidon 0430 de 2013 (29) del Ministerio de Salud y Proteccion Social de Colombia
tuvo como objetivo definir el primer listado de enfermedades huérfanas en el pais, con el
propésito de garantizar la adecuada atencion y cobertura para las personas diagnosticadas
con estas condiciones. Esta resoluciéon buscé establecer directrices claras para el manejo
y la actualizacion continua del listado de enfermedades huérfanas, asi como orientar a las
entidades del sector salud en su implementacion.

La Resolucion No. 2048 de 2015 (30), emitida por el Ministerio de Salud y Proteccion
Social de Colombia tuvo como objetivo actualizar el listado de enfermedades huérfanas y
establecer el nimerocon el cual se identifica cada enfermedad en el sistema de informacion
de pacientes con enfermedades huérfanas. La resoluciéon se basa en la obligacion legal de
mantener unificada la lista de enfermedades huérfanas en Colombia, conforme a lo
dispuesto en la Ley 1392 de 2010 y su modificaciéon por la Ley 1438 de 2011; esta
actualizacion se realiza cada dos afios y es producto del trabajo de una mesa compuesta
por asociaciones de pacientes, academia y sociedades cientificas. EIl listado de
enfermedades huérfanas en Colombia es nuevamente actualizado con la Resolucién No.
5265 de 2018 (31). La resolucién tiene por objeto actualizar el listado de enfermedades
huérfanas (version 3.0) y establecer condiciones para su uso. El listado se utiliza para
notificar casos al SIVIGILA, por lo que debe ser utilizado por todos los usuarios que generan
y administran registros médicos con diagnésticos de morbilidad o mortalidad. Esta
Resolucién deroga la Resolucion 2048 de 2015. En la actualidad, la Resolucion No. 023
de 2023 (32), presenta la actualizacion mas vigente del listado de enfermedades
huérfanas-raras en el pais. La actualizacion del listado incluyé la revision de nominaciones
recibidas desde 2019 hasta 2021, que fueron sometidas a analisis por paneles de expertos.
Para esta Resolucion, la Direccion de Epidemiologia y Demografia reviso el listado en el
ualtimo trimestre de 2021 y el primer trimestre de 2022, ajustando los cédigos de la CIE-10
conforme a la Ultima actualizacién disponible. EI anexo técnico contiene la version 4.0 del
listado de enfermedades huérfanas-raras, con sus correspondientes codigos de la
Clasificacion Internacional de Enfermedades (CIE-10).

La conformaciony reglamentacion de la Mesa Nacional de Enfermedades Huérfanas/Raras
se da mediante la Resolucion No. 1871 de 2021 (33) del Ministerio de Salud y Proteccion
Social de Colombia, que serd un espacio de participacion de distintos sectores para
promover la divulgacion de estas enfermedades y crear conciencia social sobre ellas. La
Resolucion es de aplicaciéon para todas las entidades publicas, asociaciones de pacientes,
sociedades cientificas y otros actores relevantes en la gestion de enfermedades
huérfanas/raras en Colombia.

De igual forma, la Corte Constitucional de Colombia ha emitido diferentes Sentencias en
favor de las personas que padecen enfermedades huérfanas, dentro de las que destacan
la Sentencia T-972 de 2001 (34), con la que la Corte Constitucional abordé un caso
relacionado con la proteccion del derecho a la salud de una persona diagnosticada con una
enfermedad grave. El caso se origina a partir de una accion de tutela presentada por un
paciente que padece una enfermedad grave, quien argumenta que su Entidad Promotora
de Salud (EPS) no ha autorizado ni suministrado los tratamientos y medicamentos
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necesarios, violando su derecho fundamental a la salud. La sentencia resalta la necesidad
de un tratamiento prioritario y especializado para pacientes con enfermedades graves,
debido a la severidad y el alto costo de estas condiciones, reafirmando que el Estado tiene
la responsabilidad de garantizar los recursos necesarios y la infraestructura adecuada para
la atencion de enfermedades graves, promoviendo politicas publicas que faciliten el acceso
a tratamientos y medicamentos para estos pacientes.

Con la Sentencia T-399 de 2017 (35), la Corte Constitucional de Colombia aborda un caso
relacionado con la proteccion del derecho a la salud de una persona con una enfermedad
huérfana, la cual surge de una accién de tutela presentada por un paciente diagnosticado
con una enfermedad huérfana, quien alega que EPS no ha proporcionado los
medicamentos y tratamientos necesarios para su condicion, vulnerando su derecho
fundamental a la salud. La Corte reitera que el derecho a la salud es un derecho
fundamental, especialmente para personas con enfermedades huérfanas, quienes
reguieren una atencion especializada y prioritaria; por lo cual su atencién debe ser accesible
y continua, sin interrupciones ni demoras que puedan agravar la condicion del paciente.
Esta Sentencia refuerza el mandato constitucional de proteger el derecho a la salud de las
personas con enfermedades huérfanas, destacando la responsabilidad de las EPS y del
Estado en asegurar tratamientos adecuados y oportunos, y eliminando barreras
administrativas que impidan el acceso a la atencion médica.

Mediante la Sentencia C-128-20, la Corte Constitucional responde a una demanda de
inconstitucionalidad presentada contra varios articulos de la Ley 1392 de 2010, modificada
por la Ley 1438 de 2011, que reconocen y regulan la proteccion social a personas con
enfermedades huérfanas. La sentencia declara la exequibilidad (constitucionalidad) del
articulo 1 de la Ley 1392 de 2010, que establece el reconocimiento de las enfermedades
huérfanas como de especial interés en salud publica y adopta medidas para su proteccion.
Esta sentencia reafirma la proteccion del derecho a la salud para personas con
enfermedades huérfanas ("Las enfermedades huérfanas, debido a su baja prevalencia y
alto costo de tratamiento, requieren una atencion especial y la adopcion de politicas
publicas inclusivas."), resaltando la importancia de la universalidad, solidaridad y el deber
del Estado de garantizar acceso a tratamientos y servicios de salud adecuados ("El Estado
tiene la obligacion de financiar los tratamientos de enfermedades huérfanas a través de
recursos del Sistema General de Seguridad Social en Salud.")(36).

La Corte Constitucional critica, mediante su Sentencia T-413 de 2020 (37), las barreras
administrativas impuestas por las EPS que dificultan el acceso a tratamientos, sefialando
gue tales practicas son inconstitucionales y deben ser eliminadas para garantizar el acceso
efectivoala salud. La Corte ordena ala EPS que suministre de inmediato los medicamentos
y tratamientos requeridos por un paciente con enfermedad huérfana, asegurando la
continuidad del tratamiento sin interrupciones "Las EPS tienen la obligacién de asegurar el
suministro continuo y oportuno de los medicamentos y tratamientos necesarios para los
pacientes con enfermedades huérfanas, sin imponer barreras administrativas que retrasen
la atencion.”.

En la Tabla 3 se presenta la relacion de normas anteriormente descritas y el contenido
general de estas con relacién a las enfermedades huérfanas.
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Tabla 3. Resumen de normatividad colombiana relacionada con enfermedades huérfanas

Contenido General

Reconoce las enfermedades huérfanas como de especial interés 'y
adopta normas para garantizar la proteccion social por parte del
Estado colombiano a las personas que padecen estas enfermedades
y a sus cuidadores.

Reforma el Sistema General de Seguridad Social en Salud en
Colombia, enfocandose en mejorar la prestacion del servicio publico
de salud, la atencion primaria en salud, y el fortalecimiento de la
estructura del sistema.

Regula el derecho fundamental a la salud en Colombia y establece
disposiciones para su garantia y proteccion.

Establece los objetivos y la estructura del Ministerio de Salud y
Decreto 4107 de 2011 Proteccién Social en Colombia, integrando el Sector Administratvo
de Salud y Proteccién Social.

Establece las disposiciones necesarias para implementar el sisema

Ley 1392 de 2010

Ley 1438 de 2011

Ley 1751 de 2015

Decreto 1954 de 2012 de informacién de pacientes con enfermedades huérfanas en
Colombia.
Establece el reporte de pacientes diagnosticados con enfermedades
Decreto 780 de 2016 huérfanas al Ministerio de Saluda través del Sistema de Vigilancia en

Salud Publica (SIVIGILA)

Establece un marco normativoclaro para el manejode enfermedades
Resolucion 0430 de 2013 huérfanas en Colombia mediante la creacidon de un listado de

enfermedades huérfanas.

Por la cual se actualiza el listado de enfermedades huérfanasy se
Resolucion No. 2048 de 2015 define el nimero con el cual se identifica cada una de ellas en el
sistemade informacién de pacientes con enfermedades huérfanas.
Actualiza el listado de enfermedades huérfanas en Colombiay
establece condiciones para su uso.
Busca fortalecer la participacién y coordinacion intersectorial en la
gestion de enfermedades huérfanas en Colombia, mediante la
conformacion y reglamentacion del funcionamiento de la Mesa
Nacional de Enfermedades Huérfanas/Raras.

Resolucion No. 5265 de 2018

Resolucion 1871 de 2021

Resolucion No. 023 de 2023 Actualiza el listado de enfermedades huérfanas/raras en el pais.
SentenciaT-972de 2001 delaCorte  Aborda un caso relacionado con la proteccion del derecho a la salud
Constitucional de Colombia de una persona diagnosticada con una enfermedad grave.
Sentencia T-399 de 2017 delaCorte  Aborda un caso relacionado con la proteccion del derecho a la salud
Constitucional de Colombia de una persona con una enfermedad huérfana.

Aborda la constitucionalidad de ciertas disposiciones relacionadas
con la proteccion y atencién de personas con enfermedades
huérfanas, raras y ultra raras.

Sentencia T-413 de 2020 delaCorte Aborda un caso relacionado con la proteccion del derecho a la salud
Constitucional de Colombia de una persona con una enfermedad huérfana/rara.

Fuente: elaboracién propia.

Sentencia C-128-20 de la Corte
Constitucional de Colombia

6.2. Experiencias previas a nivel nacional.

En Colombia, el Ministerio de Salud en 2017 emiti6 un documento con el que definié la
metodologia para la actualizacion del listado de enfermedades huérfanas/raras en el pais,
conforme a la normativa vigente (19). En este documento se define las enfermedades
huérfanas/raras como aquellas cronicamente debilitantes, graves y con una prevalencia
menor de 1 por cada 5,000 personas y que afectan tanto al individuo como al Sistema de
Salud, dado que, para el afio 2015, ya se habian identificado 2149 enfermedades
huérfanas/raras en Colombia, afectando aproximadamente a 13,000 personas, segun el
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censo de la Cuenta de Alto Costo. Dentro de la definicién conceptual de los criterios de
inclusion se establecio los siguientes:

e Prevalencia: Proporcién de personas afectadas en un area geografica y tiempo
determinado. En Colombia, debia ser menor de 1 por cada 5,000 personas.

e Cronicamente debilitante: Enfermedades que interfieren significativamente con las
actividades diarias, generando secuelas discapacitantes.

e Grave: Enfermedades que causan descompensacion fisiologica y/o pérdida de
funcién de uno o mas sistemas organicos, con alta probabilidad de muerte.

e Amenaza a la vida: Enfermedades letales, medidas por la relacién entre muertes 'y
casos.

De acuerdo con esta metodologia, cualquier ciudadano o institucion puede postular
enfermedades, anexando evidencia cientifica que respalde el cumplimiento de los criterios.
Asimismo, se establecid la conformacion del equipo evaluador, compuesto por
representantes de la Asociacion Colombiana de Genética Humana, Sociedades Cientificas,
Organizaciones de Pacientes, Academiay el Ministerio de Salud y Proteccion Social. Las
patologias son evaluadas segun si cumplen los criterios de prevalencia, cronicamente
debilitante y amenaza a la vida, otorgando puntos (1 o 0) para cada criterio, excepto el de
gravedad, que se evalla posteriormente a través de preguntas sobre cambios en funciones
corporales, estructuras, limitaciones en actividades y barreras sociales.

Para el afio 2023, se publica una actualizacién de la anterior metodologia (16), la cual busca
establecer una metodologia estandarizada para la actualizacion del listado de
enfermedades huérfanas/raras en Colombia, integrando la inclusion de nuevos
diagnésticos, exclusiéon de enfermedades y modificaciones en nombres, cédigos y pruebas
diagnosticas y reconociendo que la actualizacion del listado permite una mejor planificacion
de las acciones en salud y facilita el acceso a beneficios para las personas afectadas.
Dentro de sus objetivos especificos se establece definir los medios para nominaciones,
establecer el procedimiento de participacion de evaluadores y describir el proceso de
actualizacion mediante el uso de tecnologias de la informacion. La metodologia se compone
de dos fases: nominaciones y analisis técnico-cientifico.

Fase de Nominaciones:

e Cualquier ciudadano puede nominar enfermedades para inclusion, exclusion o
modificacion en el listado.

e Las nominaciones se realizan a traves del sitio web "Mi Vox-Populi”.

e Las categorias de nominaciones incluyen la inclusion de nuevos diagndsticos,
exclusién de diagnésticos existentes y modificaciones en nombres, codigos y
pruebas diagndsticas.

Fase de Andlisis Técnico-Cientifico:

Evaluacion de las nominaciones validadas en la primera fase.
Caracterizacion de las enfermedades nominadas mediante fichas informativas.
Conformacioén de un panel de expertos para la evaluacion y toma de decisiones
sobre las nominaciones.

e Ladecision final se realiza mediante votacion de los expertos.
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De esta manera, el documento proporciona una guia detallada y estandarizada para la
actualizacion del listado de enfermedades huérfanas/raras en Colombia, asegurando la
participacion de diversos actores del sistema de salud y la utilizacion de metodologias
claramente definidas.

También se establece un instructivo para la fase de nominaciones en la Listado de
Enfermedades huérfanas/raras en Colombia (38), el cual busca facilitar la metodologia para
la fase de nominacién de enfermedades huérfanas/raras en Colombia, y que esté dirigido a
cualquier ciudadano, ya sea individualmente o como entidad juridica, para participar en la
nominacion, modificacion o exclusidon de enfermedades del listado oficial. Se establecen
como categorias de nominaciones las siguientes:

Inclusion: Afadir una nueva enfermedad que no esta en el listado.

Exclusion: Retirar una enfermedad del listado existente.

Madificacion del nombre: Cambiar el nombre de una enfermedad ya listada.

Maodificaciono inclusion de un codigo: Ajustar o afiadir codigos de clasificacion (CIE-

10, OMIM, ORPHA).

e Modificacion de la prueba diagnéstica confirmatoria: Actualizar las pruebas
diagnoésticas basadas en nueva evidencia.

¢ Modificacién de disciplinas/especialidades: Cambios en las especialidades médicas

gue intervienen en el diagnadstico.

De esta forma se sefiala que el mecanismo para la nominacién es mediante la utilizacion
de la plataforma "Mi Vox-Populi" del Ministerio de Salud y Proteccion Social, para registrar
y enviar nominaciones, adjuntando evidencia cientifica pertinente.

Para el afio 2024, Colombia publica el Plan Nacional de Gestion para las Enfermedades
Huérfanas/Raras (18), que busca desarrollar un plan estratégico para la gestion integral de
las enfermedades huérfanas/raras en el pais, con énfasis en mejorar la calidad de vida de
los pacientes y sus familias, garantizando acceso a tratamientos, diagndésticos y cuidados
adecuados. En este Plan Nacional se sigue reconociendo que las enfermedades
huérfanas/raras tienen una prevalencia baja pero que, en conjunto, afectan a un niumero
significativo de personas y que en su mayoria son de origen genético, por lo que pueden
ser diagnosticadas mediante nuevas tecnologias de secuenciacion. Como objetivo general,
el Plan busca garantizar la atencion integral y la mejora de la calidad de vida de las personas
con enfermedades huérfanas/raras; y como objetivos especfficos, se propone mejorar la
deteccion precoz, fortalecer el apoyo psicosocial, y asegurar el acceso a tecnologias y
medicamentos adecuados. Este Plan Nacional establece los actores involucrados, como
son:

e Sector Publico: Congreso de la Republica; Ministerio de Salud y Proteccion Social;
asi como los Ministerios de Igualdad, Educacion, Trabajo y Cultura; Instituto
Nacional de Salud; Superintendencia Nacional de Salud; Administradora de los
Recursos del Sistema General de Seguridad Social en Salud (ADRES); Instituto
Nacional de Vigilancia de Medicamentos y Alimentos (INVIMA) y Secretarias de
Salud.

e Sector Privado: Industria farmacéutica, empresa privada, Instituto de Evaluacion
Tecnoldgica en Salud (IETS)..
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e Sociedad Civil: Organizaciones de pacientes y familiares, la academiay Sociedades
Cientificas, la sociedad en general.

e Aseguradores y Prestadores: Las Aseguradoras (EAPB y EOC), IPS, y Cuenta de
Alto Costo (CAC).

De igual manera, se establecen metas y acciones mediante cinco Lineas Estratégicas, las
cuales son:

e Linea 1: Fortalecimiento de la Gestion Integral del Riesgo en Salud. Prevenciony
deteccion precoz.

e Linea 2: Organizacion de la atencion integral en el marco de la atenciéon primaria.
Creacion de centros de referencia y redes de servicio.

e Linea3: Inclusion y participacion social para mejorar la calidad de vida. Participacion
social y certificacion de discapacidad.

e Linea 4: Desarrollo del conocimiento y la informacion para la toma de decisiones.
Actualizacion del listado de enfermedades y gestion del conocimiento.

e Linea 5: Financiamiento y sostenibilidad del sistema. Asegurar la financiacion
adecuada para el tratamiento de enfermedades huérfanas/raras.

6.3. Referenciacion internacional

Se consulto el inventario de Planes Nacionales del EUROPLAN (European Project for Rare
Diseases National Plans Development) para identificar las acciones que cada pais en el
continente europeo ha planteado para la atencion de las enfermedades huérfanas/raras. En
el caso de Latinoamérica, se tuvo que realizar una busgueda en la web con la herramienta
de busquedas avanzadas de Google, delimitando los resultados a distintos paises de la
region, para identificar qué planes orientados para la atencion de enfermedades
huérfanas/raras tiene cada uno de ellos. Lo anterior, teniendo en cuenta que no se cuenta
con un organismo que compile dichas acciones como ocurre con la Unién Europea. En
Europa, la mayoria de los paises han establecido objetivos comunes, como mejorar el
diagnéstico, tratamiento y calidad de vida de los pacientes con enfermedades
huérfanas/raras, en linea con las directrices de la Unién Europea. Los planes destacan la
importancia de la cooperacion internacional, especialmente a través de redes europeas de
referenciay proyectos como EUROPLAN, gque buscan estandarizar y mejorar la atenciéon
sanitaria. Ademas, se enfatiza la creacion de centros de referencia nacionales y registros
de enfermedades huérfanas/raras, asi como la formacion continua de profesionales de la
salud y la sensibilizacién publica. Aunque los enfoques varian entre paises, el objetivo
comun es garantizar que los pacientes con enfermedades huérfanas/raras reciban una
atencion equitativa y de alta calidad. En el caso de los paises latinoamericanos, no se
observa una forma cooperativa internacional de organizacién para el abordaje de las
enfermedades huérfanas/raras como ocurre en Europa, aunque si se evidencian esfuerzos
legislativos en pro de la atencidén de las personas que tienen este tipo de padecimientos.
En el Anexo 4 se presenta un resumen de los objetivos y caracteristicas generales de las
politicas, planes y/o estrategias internacionales para la atencion de las enfermedades
huérfanas/raras.
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7. Resultados

7.1. Busqueda, tamizacion y seleccion de documentos
7.1.1. Resultados de busqueda en bases de datos de literatura cientifica

La aplicacion de las estrategias de busqueda en bases de datos permitio la identificacion
de 1289 registros bibliograficos. Se identificaron 180 registros duplicados que fueron
removidos. Se procedi6 a la tamizacion de las 1109 referencias tanto por titulo como por
resumen. Se identificaron 12 documentos que potencialmente podrian responder a la
pregunta de la revision, los cuales fueron recuperados y tamizados en texto completo. De
los anteriores, se excluyeron los 12 documentos debido a que no aportaban a las
metodologias de interés (Anexo 5 — Diagrama Prisma). La relacion de estos ultimos
documentos se puede consultar en la tabla 5 del Anexo 6 del listado de documentos
incluidos y excluidos.

7.1.2. Resultados de busqueda en agencias especializadas y entidades
internacionales

La aplicaciéon de la estrategia de busqueda en las diferentes paginas web de agencias
especializadas, ministerios de salud y agencias HTA permiti6 la identificacion y
recuperacion de 693 documentos. Estas instituciones incluyeron cinco ministerios de salud
de Latinoamérica, ocho ministerios de paises europeos, asi como nueve agencias HTA
alrededor del mundo. Adicionalmente, 25 organismos gubernamentales y no
gubernamentales especializados en enfermedades huérfanas/raras. Los documentos
identificados fueron tamizados y se identificaron 33 archivos que podrian aportar a la
pregunta de la revision, los cuales fueron incluidos para la extraccion de informacion
(Anexos 5 - Diagrama Prisma y tabla 6 del Anexo 6 - listado de documentos incluidos y
excluidos). La mayoria de la informacion incluida proviene de instituciones europeas, como
el National Institute for Health and Care Excellence (NICE) del Reino Unido, el Haute
Autorité de Santé (HAS) de Francia, y el German Institute for Quality and Efficiency in Health
Care (IQWIG) de Alemania. También hay una representacion significativa de agencias
especializadas en enfermedades huérfanas/raras como Orphanet y EURORDIS (European
Organisation for Rare Diseases). En América del Norte, se destacan la Canadian Agency
for Drugs and Technologies in Health (CADTH) de Canada y el Institute for Clinical and
Economic Review (ICER) de Estados Unidos.

7.1.3. Resultados de busquedas complementarias

Mediante la aplicacion de la estrategia de busgueda en bola de nieve, se identificaron siete
documentos considerados altamente relevantes para la construccion del manual
metodolégico. Estos documentos abarcan experiencias internacionales en el
establecimiento de listados de enfermedades huérfanas/raras reconocidas comotal en los
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naciones de ltalia, China, México, Argentina y Chile (Anexos 5 - Diagrama Prismay tabla 6
del Anexo 6 - listado de documentos incluidos y excluidos).

7.2. Extraccion y sintesis de metodologias detectadas

En el anexo 7 - Extraccion de informacién, se presenta los resultados de la extraccion de
informacion de los documentos incluidos. Especificamente, en la Tabla 7, se muestran las
metodologias y/o criterios descritos y/o propuestos en los documentos incluidos para la
determinacion, clasificacion o reconocimiento de una condicion de salud como enfermedad
huérfana/rara. En estos resultados se describe algunos criterios utilizados por diferentes
organizaciones y paises para definir y clasificar las enfermedades huérfanas o raras. Por
ejemplo, la Comision Europea utiliza criterios establecidos en la Decisién Delegada de la
Comision (2014/286/EU), que se centran en el paciente y el liderazgo clinico, ademas de
requerir evaluaciones independientes por terceros. En Canada, el CADTH (Canadian
Agency for Drugs and Technologies in Health) no presenta un sistema de clasificacion
especifico para enfermedades huérfanas/raras, sino que se enfoca en los criterios de
elegibilidad para tratamientos basados en el diagnostico genético y la presentacion clinica.
El Reino Unido, a través del NICE (National Institute for Health and Care Excellence), se
enfoca en evaluacion de la efectividad de tratamientos para condiciones especificas sin
detallar criterios particulares para clasificar enfermedades huérfanas/raras, pero si se basa
en evidencia clinica y revisiones retrospectivas.

En Francia, el Plan Nacional de Enfermedades Raras establece criterios basados en la
prevalencia (menos de 1 en 2000 personas) y prioriza el estudio y tratamiento de
enfermedades huérfanas/raras segin su impacto en los pacientes y la disponibilidad de
tratamientos. En Latinoamérica, México alinea el reconocimiento de las enfermedades
huérfanas/raras a la Clasificacion Internacional de Enfermedades (CIF) de la OMS,
Argentina establece la elaboracién de un listado de enfermedades poco frecuentes basado
en criterios epidemiologicos, mientras que Chile establece un sistema de proteccion
financiera para el diagnéstico y tratamiento de alto costo de enfermedades en ese pais,
incluyendo las enfermedades huérfanas/raras. En general, los enfoques varian
considerablemente, pero comparten un énfasis en la evidencia clinica y la colaboracion
internacional para definir y gestionar enfermedades huérfanas/raras, adaptando las
metodologias segun las necesidades y capacidades de cada sistema sanitario.

En la Tabla 8 se hace lo propio, con respecto a los criterios descritos y/o propuestos en los
documentos incluidos para la determinacion de las especialidades involucradas en los
procesos de diagnoéstico de enfermedad huérfana/rara. En estos resultados se evidencia
gue en la Unién Europea, por ejemplo, el modelo de Redes Europeas de Referencia (ERN)
selecciona especialistas en funcionde su experiencia y conocimientos en areas especificas,
asegurando la participacion de multiples disciplinas médicas. En Canada, el CADTH
selecciona a los especialistas segin su experiencia en oncologia y manejo de
enfermedades especificas, como la enfermedad de Von Hippel-Lindau (VHL), con énfasis
en el tratamiento en centros de referencia especializados. En Estados Unidos, el Institute
for Clinical and Economic Review (ICER) consulta a especialistas basandose en su
experiencia en el tratamiento de enfermedades huérfanas/raras y su participacién en
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ensayos clinicos relevantes, involucrando a expertos en campos como hematologia,
neurologia y genética. En Francia, el Plan Nacional de Enfermedades Raras promueve un
enfoque multidisciplinario y colaborativo, organizando especialistas en redes clinicas
especializadas para asegurar una atencion integral. Estos criterios destacan la importancia
de la experiencia clinica, la colaboracion interdisciplinaria y la especializacion para
garantizar un diagnéstico adecuado y eficaz de las enfermedades huérfanas/raras.

Los métodos o criterios descritos para la seleccion de procesos de diagnosticos de
enfermedades huérfanas/raras se pueden apreciar en la Tabla 9. Por ejemplo, la Comision
Europea utiliza sistemas como el Clinical Patient Management System (CPMS) para la
gestion de la atencion a través de consultas virtuales y la colaboracion entre especialistas
en la Unién Europea. En Canada, el CADTH emplea andlisis genéticos para confirmar
mutaciones especificas como criterio diagnostico, mientras que en Francia se prioriza el
uso de técnicas avanzadas como la secuenciacion de alto rendimiento (NGS) y la
colaboracién entre laboratorios para optimizar el diagnéstico. En Estados Unidos, el
diagnostico de condiciones comola hemofilia o la amiloidosis se basa en pruebas genéticas
especificas, pruebas de laboratorio y biomarcadores. Estos enfoques resaltan la
importancia de integrar tecnologias avanzadas, herramientas de diagndstico basadas en
evidencia, y la cooperacion internacional para mejorar la precision y eficacia en el
diagnostico de este tipo de condiciones.

Los procesos para el mapeo de actores involucrados y metodologias de acuerdos o
consensos con relacion a este tipo de condiciones se encuentra en la Tabla 10. En el caso
de la Union Europea, el modelo de Redes Europeas de Referencia (ERN) promueve la
colaboracién entre expertos de diversas disciplinas mediante herramientas de telemedicina
y tecnologias de la informacién para asegurar la coherencia en la toma de decisiones. En
Canada, el CADTH recopila perspectivas de expertos clinicos, grupos de pacientes y
programas de medicamentos para guiar revisiones de tratamientos y decisiones de
reembolso. En Estados Unidos, el ICER consulta con expertos clinicos, pacientes vy
fabricantes para desarrollar recomendaciones politicas sobre el acceso y la financiacion de
tratamientos, mientras que en Francia y Alemania se destaca la importancia de coordinarse
con actores clave como profesionales de salud, investigadores y organizaciones de
pacientes para establecer politicas y estrategias efectivas.
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Anexos

Anexo 1. Reporte de busqueda de laliteratura en bases de datos electrénicas

Estrategia de busqueda especifica en Medline

FEECEE Medline
datos

Fecha de
busqueda | 31/07/2024
Sin limites por fecha o idioma

N° Resultados
Estrategias de busqueda en plataforma
#1

("Rare Diseases'[mh] OR "orphan disease*' OR "rare disease*' OR "orphan
conditio*" OR "rare conditio*" OR "ultra rare disease*" OR "ultra rare conditio*" OR 93421
"undiagnosed disease*" OR "neglected Disease*")

#2 ("Methods"[mh] OR "methods" [sh] OR methodology[tiab] OR method[tiab]) 7245395

(update[tiab] OR updating[tiab] OR "process improvement"[tiab] OR modification[tiab]
OR review[tiab] OR revising[tiab] OR revision[tiab] OR "Classification"[mh] OR
#3 “classification"[sh] OR "Patient Selection"[mh] OR "Information Systems"[mh] OR 6102414
"Health Information Systems"[mh] OR "Routinely Collected Health Data"[mh] OR
"Health Care Surveys"[mh] OR "Data Collection"[mh])

("Directories as Topic"[mh] OR "Catalogs as Topic"[mh] OR "Registries"[mh] OR

"Directory" [pt] OR "listing"[tiab] OR "registry"[tiab] OR "directory"[tiab]) 248358

#5 #1 AND #2 AND #3 AND #4 341

Fuente: elaboracién propia.

Estrategia de busqueda especifica en Embase
datos
Plataforma | Embase

Fecha de
blisqueda | 31/07/2024
Sin limites por fecha o idioma

N Resultados
Estrategias de busqueda en plataforma
#1

'rare disease'/exp OR 'rare disease' OR 'orphan disease*' OR 'rare disease*' OR
‘'orphan conditio* OR 'rare conditio* OR 'ultra rare disease* OR 'ultra rare conditio* 140326
OR 'neglected disease*' OR 'undiagnosed disease*'
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Base de
Embase
datos

Fecha de
busqueda | 31/07/2024

Sin limites por fecha o idioma

#2 'procedures’/exp OR 'methodology"ti,ab,kw OR 'method*"ti,ab,kw 28730577

'update"ti,ab,kw OR 'updating“tiabkw OR ‘process improvement'ti,ab,kw OR
'process improvement/exp' OR 'modification”ti,ab,kw OR 'review'ti,abkw OR
'revising“ti,ab,kw OR 'revision“tiab,kw OR 'classification’/exp’ OR ‘disease
classification’/exp' OR 'coding’/exp' OR 'patient selection’/exp' OR ‘clinical data
#3 repository /exp' OR ‘information system/exp' OR 'medical information system /exp' 2895928
OR 'information processing/exp’ OR 'routinely collected health data’/exp’' OR 'health
data’/exp'OR 'patient coding /exp’ OR 'health care surveillance/exp' OR 'health care
survey'/exp' OR ‘patient monitoring’/exp' OR 'data collection method /exp' OR
'medical record review /exp’

'directory'/exp OR ‘publication’/exp OR ‘'register/exp OR 'directory:it OR

listing"ti,ab,kw OR 'registryti,ab,kw OR 'directory"ti,ab,kw 489491

#4

#5 #1 AND #2 AND #3 AND #4 915
Fuente: elaboracion propia.

Estrategia de busqueda especifica en Cochrane Library

Base de .
hrane Librar
datos Cochrane Library
Plataforma | Ovid

Fecha de
busqueda | 31/07/2024

Sin limites por fecha o idioma

Resultados
Estrategias de busqueda en plataforma

exp "Rare Diseases"/ or "orphan disease*'.mp. or "neglected Disease*" or
"undiagnosed disease*" or "rare disease*'.mp. or "orphan conditio*".mp. or "rare

it conditio*".mp. or "ultra rare disease*".mp.or "ultra rare conditio*".mp.[mp=ti, ot, ab, et
tx, kw, ct, sh, fx, hw]
" n * —t1
42 E\)j(\z Methods"/ or methodology.mp. or method*.mp. [mp=ti, ab, tx, kw, ct, ot, fx, sh, 1113940
(update or updating or "process improvement" or modification or review or revising or
#3 revision).mp. or exp "“classification"/ or exp "Patient Selection"/ or "exp Information 108831

Systems"/ or exp "Health Information Systems"/ or exp "Routinely Collected Health
Data"/ or exp "Health Care Surveys'/ or "exp Data Collection"/
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Base de :
Cochrane Library

Fecha de
busqueda | 31/07/2024

Sin limites por fecha o idioma

exp "Directories as Topic"/ or exp "Catalogs as Topic"/ or exp "Registries"/ or

4 "Directory".mp. or "listing".mp. or "registry".mp. or "directory".mp.

27301

#5 land 2 and 3 and 4 13
Fuente: elaboracion propia.
Estrategia de busqueda especifica en Lilacs
Eeesie Lilacs
datos
Plataforma | Biblioteca Virtual en Salud (BVS)

Fecha de
basqueda | 31/07/2024

Sin limites por fecha o idioma

Resultados

Estrategias de busqueda en plataforma

"Rare Diseases"OR "orphan disease*"OR "rare disease*" OR "orphan conditio*" OR

#1 “rare conditio*" OR "ultra rare disease*" OR "ultra rare conditio*" OR "Neglected 2114
Disease*"
#2 method* 319254

update OR updating OR "process improvement" OR modification OR review OR
revising OR revision OR "classification" OR "Patient Selection” OR "Informaton

3 Systems" OR "Health Information Systems" OR "Routinely Collected Health Data" 193015
OR "Health Care Surveys" OR "Data Collection”

#4 Director* OR "Catalog* OR "Registr* OR "listing" 61899

#5 #1 AND #2 AND #3 AND #4 20

Fuente: elaboracion propia.
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Anexo 2. Listado de agencias especializadas y entidades internacionales en enfermedades
huérfanas/raras
e Orphanet
https://www.orpha.net/
e The Undiagnosed Diseases Program:
https://www.genome.gov/
e The Undiagnosed Diseases Network
https://undiagnosed.hms.harvard.edu/
e Genetic and Rare Diseases Information Center - National Center for Advancing
Translational Sciences - U.S. Department of Health & Human Services
https://rarediseases.info.nih.gov/
e RARE-X aresearch program of Global Genes
https://rare-x.org/
e Online Catalog of Human Genes and Genetic Disorders OMIM
https://omim.org/
e CeRUD - Vienna Center for Rare and Undiagnosed Diseases
https://kinder-jugendheilkunde.meduniwien.ac.at/en/for-patients/cerud/
e Bulgarian Association for Promotion of Education And Science
https://www.screen4care.eu/
e Institute of Genomic Medicine and Rare Disorders
https://semmelweis.hu/genomikai-medicina/en/
e Center for Rare Diseases / Karolinska University Hospital
https://www.karolinskahospital.com/
e Genomic Medicine Sweden (GMS)
https://genomicmedicine.se/en/rare-diseases/
e Rare Disease Day
https://lwww.rarediseaseday.org/
e Programa de Casos de Enfermedades Raras Sin Diagnostico — SpainUDP
https://spainudp.isciii.es/
https:/fiier.isciii.es/
e MALATTIE RARE
https://www.malattierare.gov.it/
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e Centro nazionale Malattie Rare

https://www.iss.it/
https://www.epicentro.iss.it/

e RegistRare
https://www.registrare.org/

¢ Initiative on Rare and Undiagnosed Disease (IRUD) - the Rare/Intractable Disease Project
of Japan.
https://www.amed.go.jp/

e Rare and Undiagnosed Diseases Diagnostic Service (RUDDS) - Genetic Services of
Western Australia (GSWA)
https://www.health.wa.gov.au/

e Rare Disease Center - Seoul National University Hospital
https://raredisease.snuh.org/

e Cared4Rare — Canada
https://www.care4rare.ca/

e Undiagnosed Diseases Network International-UDNI
https://www.udninternational.org/

e Proyecto Europeo para el Desarrollo de Planes Nacionales de Enfermedades Raras
(EUROPLAN)
https://health.ec.europa.eu/

e EURORDIS (European Organisation for Rare Diseases)
https://www.eurordis.org/

e NORD (National Organization for Rare Disorders)
https://rarediseases.org/

e Rare Diseases International (RDI)
https://lwww.rarediseasesinternational.org/
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Anexo 3. Listado de ministerios y agencias HTA
Ministerios de Salud en Latinoamérica
e Brasil: Ministério da Saude
https://lwww.gov.br/saude/
e México: Secretaria de Salud
https://www.gob.mx/salud
e Argentina: Ministerio de Salud
https://lwww.argentina.gob.ar/salud
e Chile: Ministerio de Salud
https://www.minsal.cl/
e Peru: Ministerio de Salud
https://lwww.gob.pe/minsa
Ministerios de Salud en Europa
e Alemania: Bundesministerium fir Gesundheit (BMG)
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/
e Espafia: Ministerio de Sanidad
https://lwww.sanidad.gob.es/
e Francia: Ministéere des Solidarités et de la Santé
https://sante.gouv.fr/
e |talia: Ministero della Salute
https://www.salute.gov.it/
e Paises Bajos: Ministerie van Volksgezondheid, Welzijn en Sport (Ministry of Health,
Welfare and Sport)
https://lwww.government.nl/ministries/ministry-of-health-welfare-and-sport
e Suecia: Socialdepartementet (Ministry of Health and Social Affairs)
https://www.government.se/government-of-sweden/ministry-of-health-and-social-
affairs/
e National Health Service (NHS) England: NHS England
https://www.england.nhs.uk/
e Department of Health and Social Care (DHSC): Department of Health and Social Care
https://lwww.gov.uk/government/organisations/department-of-health-and-social-
care
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National Institute for Health and Care Excellence (NICE) - Reino Unido
https://www.nice.org.uk/

Haute Autorité de Santé (HAS) — Francia
https://lwww.has-sante.fr/

German Institute for Quality and Efficiency in Health Care (IQWIiG) — Alemania
https://www.iqwig.de/

Agenzia Nazionale per i Servizi Sanitari Regionali (AGENAS) — Italia
https://www.agenas.gov.it/

Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos Sanitarios (AEMPS) — Espafia
https://www.aemps.gob.es/

The Norwegian Medicines Agency (NoMA) — Noruega
https://www.dmp.no/

Institute for Clinical and Economic Review (ICER) - Estados Unidos
https://icer.org/

Canadian Agency for Drugs and Technologies in Health (CADTH) — Canada
https://www.cda-amc.ca/
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Australian Government Department of Health - Pharmaceutical Benefits Advisory

Committee (PBAC) - Australia
https://www.pbs.gov.au/
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Anexo 4.
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Resumen de Politicas, Planes y/o Estrategias internacionales para la atencién de las enfermedades

Tabla 4. Politicas, Planes y/o Estrategias internacionales para la atencién de las enfermedades huérfanas/raras.

Region /

URL
documento

Unién
Europea
(UE) y varios
paises
europeos,
tanto de la
UE como de
fuera de ella
(39)

https://karger
.com/phg/arti
cle-
abstract/16/6
/278/289207/
EUROPLAN-
A-Project-to-
Support-the-
Developmen
t-
of?redirected
From=fulltext

del

{ Objetivos

. Objetivo general:

Promover la
implementacion de
Planes Nacionales
para Enfermedades
Raras (ER) en los
paises de la UE,
asegurando que los
pacientes con ER
tengan acceso a una
atencion sanitaria de
alta calidad,
incluyendo
diagnéstico,
tratamiento y
rehabilitacion.

Otros:

Desarrollar
herramientas
operativas
(recomendaciones e
indicadores) para
facilitar el desarrollo
de Planes
Nacionales.
Monitorear la
implementacion y
evaluar el impacto
de estos planes.
Fortalecer la
capacidad de los
responsables

{ Definicion

enfermedades

En el contexto

de la UE, una
enfermedad
huérfanal/rara se
define
generalmente
como una que
afecta a no mas
de 5 por cada
10,000
personas. Esta
definicién se
utiliza para guiar
la codificacion,
trazabilidad vy
reconocimiento
en los sistemas

nacionales de
salud y
reembolso.

de
1 aplicacion
huérfanas/raras ‘|

Ambito

El ambito del

plan es
internacional,
enfocado
principalmente
en la Unién
Europea, pero
también
extendiéndose
a paises no
miembros de
la UE como
Australia y
paises del
Espacio
Econdmico
Europeo
(EEE).

de

: legal

Regulacionesymarco |

El documento
menciona la
Recomendacién del
ConsejodelaUEde 8

Tiene | Colaboracion

i listado { internacional

i de enf.

i huérf

| Iraras i ]
No se destaca la
evidenc importancia de la
ia colaboracién

de junio de 2009
sobre unaacciénenel
campo de las
enfermedades

huérfanas/raras, la
cual establece labase
para la adopcion de
planes y estrategias
nacionales. También
se refiere a otros
marcos legales como
la Directiva de
Atencion Sanitara
Transfronteriza de la
UE.
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internacional,
mencionando
especificamente
el papel de
EURORDIS
(Organizacion
Europea para las
Enfermedades
Raras) y la
participacion  de
paises de fuerade
la UE. Ademas,
subraya la
necesidad de
coordinacién
supranacional
para asegurar la
transferibilidad de
las politicas de la
UE a nivel
nacional.

1 Resumen

El proyecto
EUROPLAN es una
iniciativa europea
destinada a apoyar el
desarrollo de Planes
Nacionales para
Enfermedades Raras
en los paises de la
Union Europeay més
alla. Este proyecto,
coordinado por el
Centro Nacional para
Enfermedades Raras

en Italia, busca
armonizar los
esfuerzos nacionales
a través de
herramientas

operativas como

recomendaciones e
indicadores. A lo
largo de dos fases
(2008-2011 y 2012-
2015), EUROPLAN
ha impulsado la
adopcion de politicas
de salud publica
coherentes con las
directrices europeas,
facilitando asi el
acceso de los
pacientes a cuidados
de alta calidad.
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Pais
Region /]
URL del :
documento

Europa (10)
(]
https:/link.sp
ringer.com/c
hapter/10.10
07/978-90-

0 | Objetivos

politicos en la
creacion y ejecucion
de estos planes a
través de la
construccion de
redes de salud
publica interactivas.

Objetivo general

Analizar y apoyar el
desarrollo de planes
nacionalesy
estrategias para las
enfermedades
huérfanas/raras en

1 Definicion
] enfermedades
{ huérfanas/raras ‘!

En lamayoria de
los paises
europeos

mencionados en
el documento,
una enfermedad
huérfana/rara se

de |

Ambito

i aplicacion

El plan es
internacional,
con un
enfoque en los
paises

miembros de

de :

. ——
Regulacionesy marco

El documento
menciona la
Recomendacién del
Consejo de la UE del
8 de junio de 2009
sobre unaacciénenel
campo de las
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i Colaboracién
i internacional

i Iraras

No

se Enfatiza la

evidenc cooperacion

1a

internacional,

particularmente a
través de
iniciativas de la UE
como el proyecto

{ Resumen

EUROPLAN se
destaca  por su
enfoque  en la
construccion de

capacidades y en la
colaboracion
multilateral,
involucrando a una
amplia gama de
actores, incluyendo
autoridades
sanitarias, cientificos,
y organizaciones de
pacientes. Las
conferencias
nacionales
organizadas bajo el
marco de
EUROPLAN hansido

clave para la
implementacion de
planes de
enfermedades

huérfanas/raras en
varios paises,

asegurando que las
politicas adoptadas a
nivel europeo se
transfieran y adapten
eficazmente a nivel
nacional.

El documento
"National Plans and
Strategies on Rare
Diseases in Europe”
proporciona un
analisis detallado de
los planes nacionales
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481-9485-
8 26

0 | Objetivos

los paises de la UE,
con el objetivo de
mejorar la
coordinaciéon y
coherencia de las
iniciativas
nacionales,
regionales y locales
dirigidas a estas
enfermedades.

Otros

Fomentar la
implementacion de
planesy estrategias
nacionales para
enfermedades
huérfanas/raras en
los paises miembros
de la UE.

Facilitar la
cooperaciény
coordinacion entre
los Estados
miembros de la UE.
Establecer
indicadores de
consenso para
monitorear la
implementacion de
planes nacionales.
Promover la
investigacion,
diagnéstico,
tratamiento y
cuidado de las
enfermedades
huérfanas/raras a
nivel europeo.

1 Definicion
] enfermedades
{ huérfanas/raras ‘!

: define

aquella que
afecta a no mas
de 5 por cada
10,000
personas,
siguiendo la
recomendacion
del Consejo de
la UE.

de §

como

Ambito

la
Europea

\
g,

Sa

de | Regulacionesymarco

i aplicacion

Unién

enfermedades raras,
que establece las
bases para la
adopcion de planes
nacionales. También
se hacen referencias
a diversas
legislaciones
nacionales de paises
como Francia vy
Alemania.
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Tiene

listado

i Iraras

i Colaboracién
i internacional

EUROPLAN,
menciona la
colaboraciéon con
Estados Unidos y
Turquia, asi como
con
organizaciones
como EURORDIS.

y

{ Resumen

y
existentes en varios

paises europeos con
respecto a las
enfermedades

huérfanas/raras. A
través de ejemplos de
Francia, Bulgaria,
Grecia, Portugal y
Espafia, se muestran
los avances y retos
en la implementacion
de estos planes, que
estan disefiados para

mejorar la
prevencion,
diagnéstico,
tratamiento y cuidado
de pacientes con
enfermedades

huérfanas/raras. El
documento subraya
la importancia de una
estrategia coordinada
a nivel europeo,
guiada por
recomendaciones del
Consejodela UE y el
proyecto
EUROPLAN,
asegurar que los
pacientes en toda
Europa reciban un
nivel de atencion
homogéneo y de alta
calidad.

para

Ademas, se destacan
las diferentes etapas
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Unién
Europea (40)

https://[downl
oad2.eurordi
s.org/europla
n/2_EUROP
LAN_Guidan
ce_Docume
nts_for_the
National_Co
nference/3_
EUROPLAN
_Draft_Reco
mmendation
s_8%20Marc
h_10.pdf

0 | Objetivos

Objetivo general

Facilitar la creacion
e implementacion de
Planes Nacionales o
Estrategias para las
enfermedades
huérfanas/raras en
los paises de la UE,
asegurando un
enfoque integral en
la atencion sanitaria
y social para los
pacientes con estas
enfermedades.

Otros

Guiar a los paises
miembros en la
elaboracion de
planes o estrategias

1 Definicion

enfermedades

huérfanasfraras i

En la UE, una
enfermedad
huérfana/rara se
define como
aquella que
afecta a no mas
de 5 por cada
10,000

personas. Esta
definicién es
crucial para
guiar las

politcas y la
planificacién de
la atencion
sanitaria en el
contexto de las
enfermedades

huérfanas/raras.

de | Ambito
1 aplicacion

de

Internacional,
con enfoque
en los paises
miembros de
la Uni6n
Europea

i Regulacionesy marco
i legal

Hace referencia a la
Recomendacién del
ConsejodelaUEde 8

de junio de 2009
sobre unaacciénenel
campo de las
enfermedades

huérfanas/raras, que
establece las bases
para la creacion de
planes  nacionales.
También menciona el
programa de accién
comunitaria en el
campo de la salud
publica de la UE
(2003-2008).
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No

IETS

Instituto de Evaluacién
Tecnolégica en Salud
i Colaboracion
nternacional
enf

se Destaca

evidenc colaboracién

1a

internacional
como

componente
clave,
la creacion

redes europeas de

referencia y

cooperacion con
paises fuera de la

UE.

incluyendo

de desarrollo de los

planes nacionales,
dependiendo de
factores como la
fecha de inicio y los
recursos asignados.
También se
mencionan iniciativas
adicionales en paises
que aun no han
adoptado un plan
nacional formal, pero

que han
implementado
medidas
significativas  para
apoyar a los
pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras.

El documento
"Recommendations

for the Development
of National Plans for
Rare Diseases" es
una guia elaborada
en el marco del
proyecto
EUROPLAN,
financiado
Comisién Europea,
para apoyar a los
Estados miembros en
la creacién de Planes
Nacionales 0
Estrategias para
enfermedades raras.
Este documento
ofrece un conjunto de

por la
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URL de
documento

o { Objetivos

nacionales a través
de recomendaciones
y herramientas
desarrolladas en el
marco del proyecto
EUROPLAN.
Asegurar que los
planes nacionales
estén alineados con
las
recomendaciones
del Consejo de la
UE, incluyendo el
desarrollo de
mecanismos de
gobernanzay la
integracion de los
planes en los
sistemas de salud
nacionales.
Promover la
cooperacion
internacional y la
creacion de redes de
referencia europeas
para mejorar la
atencion y
tratamiento de las
enfermedades
huérfanas/raras.

Definicién

] de | Ambito
{ enfermedades
{ huérfanasfraras |

aplicaciéon

de i

. ——
egulacionesy marco
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i Colaboracién
internacional

i Iraras

Resumen

herramientas para
guiar a los paises en
la planificacion,
implementacion vy
monitoreo de estos
planes, asegurando
que se alineen con
las politicas europeas
y aborden las
necesidades
especificas de los
pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras.

El documento cubre
varios aspectos
clave, como la
definicién adecuaday
la codificacion de
enfermedades
huérfanas/raras, la
importancia de la
investigacion, el
establecimiento  de
centros de experticia
y redes de referencia
europeas, y la
sostenibilidad de los
planes. Ademas,
enfatiza la necesidad
de cooperacion
internacional,
especialmente en
paises con
poblaciones
pequefias, y destaca
la importancia de la
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Austria (41)

http:/Awww.e

uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/Austri
an%?20Natio
nal%20actio
n%20plan%

20for%?20rar
e%20diseas
es%20(2014

%202018)_E
xecutive%20
Summary-
%20english
%?20(en).pdf

0 | Objetivos

Objetivo general

Mejorarla calidad de
vida de los pacientes
con enfermedades
huérfanas/raras en
Austria, involucrando
a sus familias y su
entorno profesionaly
social,
independientemente
de la edad, género,
grado de
discapacidad o
estatus
socioeconémico.

1 Definicion

enfermedades

huérfanasfraras i

En la Union
Europea, y
adoptado en

este plan, una
enfermedad es
considerada

huérfanal/rara si

su prevalencia
es menor de
1:2000

personas. En
Austria, esto
significa que
hasta 4,200
personas

pueden verse
afectadas por

una enfermedad
paraque esta se
considere "rara".

de |
1 aplicacion

Ambito

Nacional,
aunque se
considera la
interoperabilid
ad con
actividades
nacionales e
internacionale
S.

de ;
legal

Sa

Regulacionesy marco

Desarrollado por la
National Coordination
Centre for Rare
Diseases (CCRD) en
Austria, bajo la
supervision del
Ministerio de Salud,
siguiendo directrices
europeas como las
recomendaciones del
Consejo de la UE.
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Tiene i Colaboracion

| listado nternacional

i de enf

i huérf

i Iraras

No se Si, el plan

evidenc menciona la

ia importancia  de
coordinarse con
las Redes de
Referencia
Europeas.

Ademas, destaca
la importancia de
la cooperacion
internacional y el

uso de la
experiencia y los
recursos
existentes  para
maximizar la
eficiencia en la
atencion a
pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras.
La

implementacién y
el éxito del plan
seran
monitoreados a
través de
indicadores
especificos
alineados
desarrollos
europeos.

con

evaluacion y

monitoreo  continuo
de los planes para
asegurar su
efectividad a largo
plazo.

El "Austrian National
Action Plan for Rare
Diseases" es un plan
estratégico
desarrollado para
mejorar la calidad de
vida de los pacientes
con enfermedades
huérfanas/raras en
Austria. El plan, que
se implementara
entre 2014 y 2018,
fue creado bajo la
direccion del
Ministerio de Salud
en cooperacion con
comités consultivos y
la plataforma
estratégica para
enfermedades
huérfanas/raras.
Abarca nueve areas
clave, incluyendo la
mejora del
diagnéstico, la
atencion clinica, la
investigacion 'y la
concienciacién sobre
las enfermedades
huérfanas/raras.

El plan enfatiza la
necesidad de integrar
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Bélgica (42)

http:/Awww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/Reco
mmendation
$%20and%?2
OProposed%
20Measures
%20for%20a
%?20Belgian
%20Plan%?2
Ofor%20Rar
e%20Diseas
es_Final%20
report%20-
%20english
%20(en).pdf

0 | Objetivos

Objetivo general

Mejorar el acceso y
la equidad en la
prevencion,
diagnéstico,
tratamiento y
rehabilitacion para
los pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras en
Bélgica.

Otros

Reducir los retrasos
en el diagnostico y
disminuir el nUmero
de diagnosticos
erréneos.
Incrementar la
calidad de la
atencion médica y
no médica que
reciben los
pacientes.

Estimular el
desarrollo y acceso
a nuevos
tratamientos.
Aumentarla base de
conocimientos sobre

{ Definicion
] enfermedades

{ huérfanasfraras i

Define una
enfermedad rara
como una
enfermedad que
amenaza la vida
0] es
crénicamente
debilitante, y
cuya prevalencia
es menor de 5
por cada 10,000
personas en la
comunidad, de
acuerdo con la
regulacién  del
Parlamento
Europeo y el
Consejo sobre
medicamentos
huérfanos.

de | Ambito
1 aplicacion

Nacional

Sa

de | Regulacionesymarco

El documento se basa
en regulaciones de la
Union Europea, como
la Regulacion
141/2000 del
Parlamento Europeoy

el Consejo sobre
productos
medicinales
huérfanos. También
menciona la

importancia de la
Recomendacion del
Consejo Europeo del
8 de junio de 2009
sobre unaacciénenel
campo de las
enfermedades raras.
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i Colaboracién

i internacional

i Iraras

No

1a

se El plan enfatiza la
evidenc necesidad de
i colaboracion a
nivel europeo e
internacional,
incluyendo la
participacion  en
redes de
referencia
europeas y
programas de
investigacion
colaborativos.
El documento
destaca la
importancia  de
crear Centros de
Expertos en
Enfermedades
Raras y de
establecer redes
de colaboracion a
nivel nacional e

internacional.

{ Resumen

: las actividades de

atencion en centros
especializados y

mejorar la
documentacion y el
registro de
enfermedades
huérfanas/raras en el
sistema de salud
austriaco.

El documento
"Recommendations

and Proposalsforthe
Belgian National Plan
for Rare Diseases"es
el resultado de una
consulta extensa
entre multiples
actores involucrados
en el campo de las
enfermedades

huérfanas/raras en
Bélgica. El plan tiene
como objetivo
principal mejorar la
atencion y el

tratamiento de
pacientes con
enfermedades

huérfanas/raras a
través de un conjunto
integrado de
acciones en politicas
de salud y sociales.
Se proponen 42
medidas especificas
dentrode 11 reasde
accién que abarcan
desde la mejora del
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Bulgaria (43)
[ ]
http://iwww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/NATI
ONALPLAN

Objetivos

enfermedades
huérfanas/raras.
Mejorarla calidad de
vida de los pacientes
y sus familias.

Crear mayor
conciencia entre
todos los actores
involucrados para un
diagnéstico
tempranoy un mejor
acceso ala
experiencia.
Estimular la
investigacion
fundamental y los
estudios clinicos.

Objetivo general

Crear un marco
institucional
adecuado y
mecanismos para la
provisién de
prevencion,
diagndstico,

1 Definicion
] enfermedades
{ huérfanas/raras ‘!

Una enfermedad
huérfana/rara se
define en este
plan como una
enfermedad con
una prevalencia
inferior a 5 por

de §

Ambito

i aplicacion

El plan
nacional

de :

es

. ——
Regulacionesy marco

El plan esta
supervisado por el
Consejo  Consultivo
Nacional para
Enfermedades Raras
(NCCRD) bajo el
Ministerio de Salud, y
se ajusta a las
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i Colaboracién
i internacional

i Iraras

No

se Se menciona la

evidenc estrecha

a

colaboraciéon con
otros paises
miembros de la

Union Europea y

la participacion en
redes europeas de

: diagnéstico

{ Resumen

y
tratamiento, hasta la
promocién de la
investigacion y la
sensibilizacion
publica.

Ademas, se subraya
la necesidad de
garantizar la equidad
en el acceso a los
cuidados y
tratamientos,
incluyendo el acceso
temprano a
medicamentos
huérfanos vy la
participacion en
ensayos clinicos. Se
estima que la
implementacion
completa de estas
medidas  requerira
una inversion
significativa, pero que
sera compensada por
mejoras en la calidad
de vida de los
pacientes y la
eficiencia del sistema
de salud.

El "National Plan on
Rare Diseases 2009-
2013" es una
iniciativa estratégica

desarrollada en
Bulgaria con el
objetivo de mejorar la
prevencion,
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Regién /'
URL del :
documento

S_BULGARI
A_NPRD.pdf

tratamiento 6ptimo y .

rehabilitacién de
pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras,
incluyendo
enfermedades
genéticas,
malformaciones
congénitasy
enfermedades no
hereditarias.

{ enfermed
{ huérfanas/raras ‘!

cada
personas.

ades

10,000

i aplicacion

. normativas de la UE,

incluyendo la
legislacién sobre
proteccion de datos
personales en el
registro nacional de
enfermedades

huérfanas/raras.

Cra. 45 # 108a - 50 Oficina 401, Bogota ® Linea IETS: 318 3355525 e contactoiets@iets.org.co ® www.iets.org.co

listado

i Iraras

{ internacional

referencia
enfermedades
huérfanas/raras,
enfatizando la
importancia de la
colaboracion
internacional,
especialmente
con otros Estados
miembros de la
UE, para
compartir
conocimientos 'y
recursos
estratégicos en el
manejo de
enfermedades
huérfanas/raras.

para '

diagnostico,

tratamiento y
rehabilitacion de
pacientes con
enfermedades

huérfanas/raras, que
incluyen tanto
enfermedades

genéticas como

malformaciones
congénitas 'y no

hereditarias. Este
plan establece
prioridades clave,

como la creacién de
un Registro Nacional
de Enfermedades
Raras, lamejoraenla
cualificacién de los
médicos para el
diagnéstico temprano
y la prevencion,y la

organizacion de
campafas
nacionales de
concienciacion
publica. La

implementacion de
este plan tiene como
objetivo final mejorar
la calidad de vida de

los pacientes 'y
fortalecer la
infraestructura

sanitaria en Bulgaria
para afrontar los retos
que presentan estas
enfermedades.

(1 1 N
(3 \ N
PeW W
pen B
Dol &
¥V /7 4
| [ §

I
\‘




& sty
IETS
Sa l-Ud Instituto de Evaluacién

Tecnolégica en Salud
de | Regulacionesymarco | Tiene : Colaboracion

Pais 0 | Objetivos { Definicion  de { Ambito { Resumen

Regién /'
del .

URL
documento

Croacia (44) .

enfermedades

Croacia adopta :

i aplicacion
huérfanas/raras ‘i

El Programa Nacional

i legal

! listado

i de enf.
i huérf
i Iraras

{ internacional

El documento :

Objetivo general Nacional No se

e Implementar el la definicion de para Enfermedades evidenc tambiénmenciona detalla el estado
http:/Awww.e Programa Nacional la Comision Raras de 2015-2020 ia la integracion de actual de las
uroplanproje para Enfermedades Europea para fue adoptado por el estas actividades actividades
ct.eu/Docum Raras en Croacia enfermedades gobierno croata el 5 dentro de un relacionadas con
entationAttac durante el periodo huérfanas/raras: de marzo de 2015. El marco  europeo enfermedades
hment/Croati 2015-2020, no mas de 5 por programa es mas amplio, huérfanas/raras en
an%20Natio mejorando la cada 10,000 supervisado por un particularmente a Croacia,
nal%20Progr prevencion, personas, segun comité multilateral través de la enfocandose en el
amme%20fo diagnéstico y el Reglamento que incluye participacion en Programa Nacional
r%20Rare% tratamiento de (CE) No representantes de la Redes Europeas para Enfermedades
20Diseases enfermedades 141/2000. Agencia de de Referencia Raras 2015-2020. El
%202015%E huérfanas/raras. Medicamentos de (ERNSs) y la informe destaca los
2%80%9320 Croacia, el Instituto de adopcion de avances en la
20%20%20- Salud Pdblica de estandares identificacion de
%20eng%20 Croacia, y europeos como el Centros de Expertos,
(en)%20%20 organizaciones de OrphaCode la recoleccion de
[unofficial%2 pacientes, entre otros. y la participacion datos para un registro
Oversion%20 en programas de enfermedades
by%20EUR europeos de huérfanas/raras, y la
OPLAN].pdf investigacion y operacionalizacion

formacion. de OrphanetCroacia.

Cra. 45 # 108a - 50 Oficina 401, Bogota ® Linea IETS: 318 3355525 e contactoiets@iets.org.co ® www.iets.org.co

Ademas, el informe
sefiala el compromiso
de Croacia con la
concienciacion
publica sobre las
enfermedades
huérfanas/raras,
detallando eventos y
campafas anuales
paramarcar el Dia de
las Enfermedades
Raras. Aunque hay
avances
significativos, el
informe también
identifica areas
donde se requiere
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: legal

URL del

documento

Grecia (45)

http:/Awww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/NATI
ONALPLAN
S_GREECE
_SPANIES
PATHISEIS_
TELIKO_LO
W.pdf

Objetivo general

Desarrollar e
implementar el Plan
Nacional de Accién
para las
Enfermedades
Raras en Grecia,
enfocado en mejorar
la prevencion,
diagnéstico,
tratamiento y calidad
de vida de los
pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras.

huérfanasfraras i

En el contexto
de la Union
Europea y
adoptado en
Grecia, una
enfermedad

huérfana/rara es
aquella que
afecta a menos
de 5 personas
por cada 10,000
habitantes.

Nacional

El plan se desarrolla
bajo la supervision del
Ministerio de Salud de
Grecia y estd en
consonancia con las
directrices de la Unién
Europea, incluyendo
la regulacion de
medicamentos
huérfanosy la politica
de salud publica para
enfermedades
huérfanas/raras.
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i de enf
i huérf
i Iraras

No se
evidenc
ia

El plan destaca la
importancia de la
cooperacion
internacional,
particularmente en
el marco de la
Unién  Europea,
para asegurar que
Grecia esté
alineada con los
estandares y
politicas europeos
en el manejo de
enfermedades
huérfanas/ raras.
Menciona la
colaboracién con
otros paises de la
Union Europea, y
la participacion en
redes europeas de
referencia  para
enfermedades
huérfanas/raras.
También se hace
referencia a la
cooperacion con
la  Organizacion
Mundial de Ila
Salud (OMS) vy la

mayor

como la financiacién
de lainvestigacion en

enfermedades
huérfanas/raras y la
mejora de la

infraestructura de
apoyo social para los

pacientes.
El “Plan de accion
nacional para

enfermedades raras"
esun plan estratégico
desarrollado por el
Ministerio de Salud
de Grecia para
abordar las
necesidades
especificas de los
pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras. Este
plan, que abarca el
periodo de 2008 a
2012, establece una
serie de objetivos que
incluyen la creacion

de un registro
nacional de
enfermedades

huérfanas/raras, la
mejora en el acceso a
diagndsticos y
tratamientos, y el
establecimiento de
centros de referencia
especializados.

Ademas, el plan
busca promover la
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URL del

documento

Republica
Checa (46)

http:/Awww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/NATI
ONALPLAN
S_CZECHR
EP_2011-
2013 nation
al_czech_en
pdf

Objetivo general

Asegurar que todos
los pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras
tengan acceso a una
atencion sanitaria de
alta calidad,
incluyendo
diagnoéstico,
tratamiento y
medicamentos
huérfanos,y mejorar
la efectividad del
diagnéstico y la
atencion
proporcionada a
estos pacientes.

huérfanasfraras i

En la Republica
Checa, una
enfermedad

huérna/rara se
define de
acuerdo con la
normativa de la
Unién Europea,
afectando a
menos de 5
personas  por
cada 10,000
habitantes.

Nacional

El documento se
adhiere a las
recomendaciones del
Consejo de la Unién
Europea y estd en
linea con las politicas

europeas sobre
enfermedades
huérfanas/raras,
incluyendo la

implementacién de la
codificacion de estas
enfermedades en la
Clasificacion

Internacional de
Enfermedades (CIE)y
el desarrollo  de
centros de referencia.

Cra. 45 # 108a - 50 Oficina 401, Bogota ® Linea IETS: 318 3355525 e contactoiets@iets.org.co ® www.iets.org.co

i de enf
i huérf
i Iraras

No se
evidenc
ia

Comision
Europea.

El plan destaca la
importancia de la
cooperacion
internacional,
especialmente en
el contexto de la
Union  Europea,
para desarrollar
politicas de salud
efectivas y
compartir recursos
y conocimientos
en el tratamiento
de enfermedades
huérfanas/raras.
Enfatiza la
cooperacion
internacional,

incluyendo la
participacion  en
proyectos

europeos  como
Orphanet y
Europlan, asi

como en estudios

investigacion y

mejorar la conciencia
publica sobre estas
enfermedades.

El documento
subraya la necesidad
de un enfoque
integral y coordinado
para garantizar la
efectividad del plan y
mejorar la calidad de
vida de los pacientes
afectados.

La "Estrategia
Nacional Checa para
Enfermedades Raras
2010-2020" es un
plan integral que
aborda la necesidad
de mejorar la
identificacion,

diagnéstico y
tratamiento de las
enfermedades

huérfanas/raras en la
Republica Checa. El
documento enfatiza
la importancia de

crear una red de
centros de referencia
que ofrezcan
atencion
especializada y
coordinada a
pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras.

También subraya la
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URL del }

documento

Francia (47)

http:/Awww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/NATI
ONALPLAN
S_FR2_Fren
ch_National_
Plan.pdf

Objetivo General

Mejorar la visibilidad
y el manejo de las
enfermedades
huérfanas/raras en
los sistemas de
salud franceses y
europeos,
promoviendo la
colaboracion
internacional y el

huérfanasfraras i

No tienen una Nacional
definicion

explicita en el
documento.

Se menciona el
articulo L. 5124-6 del
cédigo de salud
publica que regula la
comercializacion de
medicamentos para
enfermedades
graves,
alternativas
terapéuticas, y el
articulo L. 162-22-7

sin
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i de enf
i huérf
i Iraras

No

se Se

clinicos
internacionales y
la cooperacién
con la
Organizacion
Mundial de Ila
Salud (OMS).

enfatiza la

evidenc colaboracion

a

internacional para

compartir
experiencia y
recursos
limitados, asfi

como para facilitar
el acceso a
diagndsticos y
tratamientos

: necesidad de :

armonizarlarecogida
de datos y la
investigacion en este
campo para asegurar
una atencion de alta
calidad y accesible

para  todos los
pacientes.
Se proponen

medidas especificas
para mejorar la
formacion de los
profesionales de la
salud y aumentar la
concienciacion

publica sobre estas
enfermedades. La
estrategia  también
incluye objetivos para
fortalecer el papel de
las organizaciones de
pacientes en la
investigacion y el

desarrollo de
tratamientos
innovadores.
El French National
Plan on Rare

Diseases es un
esfuerzo integral por
parte de Francia para
mejorar la gestion y

visibilidad de las
enfermedades

huérfanas/raras a
nivel nacional e

internacional. El plan
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Regién /'
URL del :
documento

Alemania
(48)

http://iwww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/NATI
ONALPLAN
S_GERMAN

desarrollo de un
sistema de
codificacién
apropiado.

Objetivo general

Mejorar la situacion
de las personas con
enfermedades
huérfanas/raras en
Alemania mediante
un esfuerzo
concertado que
incluya la creacion
de centros de
referenciayredesde

{ enfermedades
{ huérfanas/raras ‘!

Una enfermedad
se considera
huérfana/rara en
Europa y en
Alemania Si
afecta a no méas
de 5 personas
por cada 10,000
habitantes.

i aplicacion

Nacional

" del

codigo de
seguridad social, que
regula la prescripcién
de medicamentos
huérfanos.
Modificaciones al
Cédigo de la Salud
Publica para permitr
la dispensacion de
medicamentos
experimentales  en
farmacias de oficina
en ciertos casos.

El documento
menciona la
cooperacion con el
Ministerio Federal de
Salud de Alemania
(BMG), el Ministerio
Federal de Educacién

e Investigacion
(BMBF), y la Alianza
para las

Enfermedades Raras
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listado

i Iraras

No se
evidenc
ia

{ internacional

adecuados a
través de la
cooperacion entre

centros de
referencia en
diferentes paises.
Destaca la

importancia de la
cooperacion
internacional a

través de redes
europeas de
referencia.

Se promueve el
uso del sistema de
codificacién
Orphanet y su
adopcion
internacional, en
espera de la
adopcién de la
clasificacion
Internacional de
Enfermedades de
la OMS (CIE 11).

El Plan subraya la
importancia de la
cooperacion
internacional,
especialmente
dentro del marco
de la Unién
Europea, para
asegurar que las
personas con
enfermedades

se centra en
implementacién de
un sistema de

codificacion
especializado a
través de la
nomenclatura
Orphanet, que no
solo facilita la
identificacion de

estas enfermedades
en los sistemas de
salud, sino que
también promueve su
adopcién  a  nivel
europeo y global.

Ademés, el plan
aborda la necesidad
de una mayor
seguridad y calidad
en la prescripcion de
medicamentos para
enfermedades
huérfanas/raras,
proponiendo cambios
regulatorios
significativos.

El "Plan de accion
nacional aleman para
personas con
enfermedades raras"
es una iniciativa
dirigida a mejorar la
situacion de mas de
cuatro millones de
personas en
Alemania que viven
con enfermedades
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Pais
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URL del :
documento

2013 enpd
f

Hungria (49)

http:/Awww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/NATI

0 | Objetivos

atencion
especializada.

Objetivo general

Mejorar la atencion
sanitaria para las
personas con
enfermedades
huérfanas/raras en
Hungria, asegurando

1 Definicion
] enfermedades
{ huérfanas/raras ‘!

contexto
Union

En el
de la
Europea,
adoptado
Hungria,
enfermedad

huérfana/rara es

por
una

de | Ambito
1 aplicacion

Nacional

Crbnicas

de | Regulacionesymarco

(ACHSE
eV.), asi como la
implementacion  de
politicas de salud
publica y las
normativas europeas

relacionadas con
enfermedades
huérfanas/raras.

El documento
menciona la

implementacion  de
regulaciones

alineadas con las
normativas de la
Union Europea,

Cra. 45 # 108a - 50 Oficina 401, Bogota ® Linea IETS: 318 3355525 e contactoiets@iets.org.co ® www.iets.org.co

Tiene
listado

IETS
Instituto de Evaluacién
Tecnolégica en Salud
i Colaboracién

i internacional

i Iraras

No se La estrategia
evidenc enfatiza
ia necesidad

huérfanas/raras

reciban la mejor
atencién posible y
que los
conocimientos 'y

recursos
compartan

eficientemente.Se

destaca

colaboracion con
la Unién Europea,

a ftravés de
participacion

redes europeas de

referencia

proyectos como el

Comité
Expertos de

Union Europea en

Enfermedades

Raras (EUCERD),
como

asi
iniciativas
internacionales

como el Consorcio

Internacional
Investigacion
Enfermedades
Raras (IRDiRC).

cooperacion
internacional,
especialmente
con

los Estados

{ Resumen

huérfanasf/raras. El
plan, coordinado por
el Ministerio Federal
de Salud junto con
otros ministeriosy la

Alianza para
Enfermedades Raras
Cronicas  (ACHSE
e.V.), se enfocaen la
creacion de centros
de referencia y redes

de atencion
especializadas,
disefiados para
proporcionar un
diagnéstico y
tratamiento mas
eficaces.

El plan establece 52
propuestas de
accion, que incluyen
la creacion de un
sistema de centros de
atencion
especializados, la
promocion de la
investigacion y la
mejora de la
formaciéon para los
profesionales de la
salud.

El "National Plan for
Rare Diseases" de
Hungria es una
estrategia integral
gue busca mejorar el
diagnéstico,
tratamiento y calidad
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Regién /'
URL del :
documento

ONALPLAN un diagnéstico
S_Hungary_ temprano,
en.pdf tratamiento

adecuado y acceso
a medicamentos, asi
como la integracion
en las redes
europeas de
referencia.

Otros

e Desarrollary mejorar
el sistema de
diagnostico genético.

e Creary gestionar un
registro nacional de
enfermedades
huérfanas/raras.

e Establecer centros
de referencia para
proporcionar una
atencion
multidisciplinaria de
alta calidad.

e Mejorarla formacion
de profesionales de
la salud en el campo
de lasenfermedades
huérfanas/raras.

e Fomentarla
investigacion y
participacién en
ensayos clinicos
sobre enfermedades
huérfanas/raras.

e Ampliarlos
programas de
cribado neonatal
para diagnosticos
tempranos.

aquella

{ enfermedades
{ huérfanas/raras ‘!

afecta a menos
de 5 personas
por cada 10,000
habitantes.

que '

i aplicacion

incluyendo el

cumplimiento de la
Directiva 2011/24/EU
sobre la aplicacion de
los derechos de los
pacientes en la
asistencia  sanitara
transfronteriza y la
creacion de redes de
referencia europeas
para enfermedades
huérfanas/raras.
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listado

i Iraras

{ internacional

miembros de Ia
UE, para mejorar

la atencion
sanitaria de los
pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras
en Hungria vy
asegurar su
integracion en las
redes de
referencia
europeas.

Se destaca la
participacion  en
redes de
referencia
europeas y la

cooperacion con
la  Organizacion
Mundial de la
Salud (OMS) en
relacion con las
enfermedades

huérfanas/raras.

de Vvida

personas

enfermedades
huérfanas/raras. El
plan establece Ila
creacion  de un
sistema nacional de
diagnostico genético,
la implementacion de
un registro nacional
de enfermedades
huérfanas/raras, y el
desarrollo de centros
de referencia
especializados. Estos
centros estaran
alineados con los
criterios de la Unibn

Europea para
proporcionar una
atencion sanitaria
multidisciplinaria y de
alta calidad.

Ademas, el plan

subraya la
importancia de la
formaciéon continua
de los profesionales
de la salud en
enfermedades

huérfanas/raras, asi
como el fomento de la
investigacion y la
participacion en
ensayos clinicos.
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Regién /'
del .

URL
documento

. Objetivo principal

{ enfermedades
{ huérfanas/raras ‘!

En Irlanda, una

i aplicacion

: El documento hace

listado

{ internacional

El plan hace un

{ Resumen

Irlanda (50) Ambito se El "National
e Mejorarlacalidadde enfermedad nacional referencia  a la evidenc énfasis Disease Plan for
http:/Awww.e vida de las personas huérfana/rara se legislacién de la UE ia significativo en la Ireland" tiene como
uroplanproje con enfermedades define sobre productos necesidad de principal objetivo
ct.eu/Docum huérfanas/raras en generalmente medicinales colaboracién mejorar la calidad de
entationAttac Irlanda mediante la  como una huérfanos internacional, vida de las personas
hment/NATI mejora en la enfermedad que (Reglamento (CE) N° dado el caracter con enfermedades
ONALPLAN deteccion, afecta a menos 141/2000), y se Unico de estas huérfanasf/raras en
S_IRELAND tratamiento y acceso de 5 personas menciona la enfermedades, y Irlanda. Para ello, se
_2014- a los servicios de por cada 10,000 necesidad de cumplir reconoce la plantea fortalecer la
2018_englis salud. en la poblacién con las regulaciones importancia  de infraestructura de
h(en).pdf Otros europea, nacionales e recopilar y utilizar salud y mejorar el
e Entre otros objetivos ~ siguiendo la internacionales en la datos de manera acceso a
se incluyen el definicion recopilacion y efectiva para diagnodsticos y

fortalecimiento de la  establecida por proteccién de datos optimizar los tratamientos,

infraestructura para
la recopilacion de
datos, la mejora de
la capacidad
diagnésticay
terapéutica, y la

la legislacion de
la UE.

de salud relacionados
con enfermedades
huérfanas/raras.

servicios de salud.

El plan subraya la
importancia en lo
gue respecta a la
investigacion y el

asegurando ademas
que se cumplan con
los estandares
internacionales y la
legislacién europea.

promocion de la desarrollo de Ademaés, se destaca
investigacion y tratamientos para la importancia de la
colaboracion enfermedades investigacién en
internacional en el huérfanas/raras. enfermedades

ambito de las Se destaca la huérfanas/raras y la
enfermedades cooperacion con necesidad de
huérfanas/raras. la UE vy Ila alinearse con otros
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integracion de las
mejores practicas
internacionales en
el plan irlandés.

planes europeos, asi
como la
implementacion de
politicas de apoyo a
nivel nacional que
incluyan a todas las
partes interesadas,
desde pacientes
hasta instituciones de
salud. El plan
también establece la
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URL del |
documento

ltalia (51)

http:/Awww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/ltalian
%20National
%20Plan%?2
Ofor%20Rar
e%20Diseas
€s%202013-
2016%20-
%20eng%20
(en)%20%20
[unofficial%2
Oversion%20
by%20EUR
OPLAN].pdf

Objetivo General

Mejorar el
diagnéstico y
tratamiento de las
enfermedades
huérfanas/raras
mediante la creacion
de vias
racionalizadas para
los pacientes, asfi
como apoyar la
educaciony la
investigacion
relacionadas,
aprovechando el
potencial de la
cooperacion
europea.

huérfanasfraras i

Una enfermedad
huérfana/rara es
definida en ltalia,
conforme a la
definicion
utilizada a nivel
europeo, c€omo
una enfermedad
con una
prevalencia
inferiora 5 casos
por cada 10,000
personas.

Nacional

El Plan hace
referencia a la
adopcion de
normativas europeas
como la Directiva
2011/24/EU del

Parlamento Europeoy
del Consejo, y ofras
regulaciones
comunitarias dirigidas
a mejorar la atencién
a las enfermedades
huérfanas/raras.
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i de enf
i huérf
i Iraras

Si tiene

El documento
destaca la
importancia de la
cooperacion

internacional,

especialmente en
el marco de la
Union Europea, y
la adopcion de

normativas
europeas para
garantizar que los
pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras
reciban una

atencion meédica
de alta calidad y
acceso a
tratamientos
adecuados.

ltalia participa en
la cooperacién

europea,
incluyendo la
colaboracion en
proyectos

europeos como

EUROPLAN, que
buscan

estandarizar y
mejorar los planes

necesidad de realizar

revisiones periédicas
para asegurar su
efectividad y
relevancia en el
tiempo.

El "ltalian National
Plan for Rare
Diseases" (Plan
Nacional ltaliano para
Enfermedades
Raras) aborda la
necesidad de mejorar
el diagnostico,
tratamiento y calidad
de vida de |las
personas afectadas
por enfermedades
huérfanas/raras en
ltalia. Este plan
establece una serie
de objetivos
estratégicos,
incluyendo la
creacion de centros
de diagnéstico
especializados, la

mejora de los
programas de cribado
neonatal, y el
desarrollo de

registros nacionales
de enfermedades
huérfanas/raras.
Ademas, subraya la
importancia de la
educacion
formacion tanto de
profesionales de la
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Italia (52) Objetivo
Implementar un Plan
Nacional de
Enfermedades Raras

(2013-2016) en Italia para
garantizar el diagndstico
temprano, el acceso al
tratamiento adecuado, y

la  promocion de la
investigacion en
enfermedades
huérfanas/raras.

Italia adopta la
definicion de la
Comisién
Europea de una
enfermedad
huérfana/rara
como aquella
con una
prevalencia
inferiora5 casos
por cada 10,000
habitantes,
segun lo
estipulado en la
Regulaciéon No.
141/2000/CE del
Parlamento
Europeo y del
Consejo.

Nacional, con
un enfoque en
la
implementacié
n coordinada
tanto a nivel
nacional como
regional
debido a Ila
naturaleza
descentralizad
a del sistema
de salud
italiano.

El Decreto Ministerial
No. 279/2001
establece la creacion
de una red nacional
de enfermedades
huérfanas/raras y
regula la exencion de
pagos por servicios
sanitarios

relacionados.  Este
decreto también
define una lista oficial
de enfermedades
huérfanas/raras para
la provision  de
beneficiosy establece
criterios para la
designacion de
Centros de Experticia.
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Si. 546.

nacionales
enfermedades
huérfanas/raras.

ltalia participa
activamente  en
redes europeas e
internacionales

como las Redes

Europeas de
Referencia

(ERNs) vy tiene
acuerdos de

cooperacion

interregionales y
europeos para
mejorar la
atenciéon 'y la
investigacion en
enfermedades

huérfanas/raras.

para '

salud como de los
propios pacientes y
sus familias.

Se aboga por un
enfoque
multidisciplinario y

una estrecha
colaboracion  entre
diferentes regiones
italianas para

asegurar que todos
los afectados tengan
acceso a los mismos
niveles de atenciony
recursos.

El Italy Report
describe el estado
actual de las politicas
y estrategias para
enfermedades
huérfanas/raras en
Italia, incluyendo la
implementacién del
Plan Nacional de
Enfermedades Raras
2013-2016. Este plan
establece una serie

de medidas para
mejorar la
prevencion,
diagnéstico y
tratamiento de
enfermedades

huérfanas/raras en el
pais. El documento
destaca la
importancia de una
red nacional de
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URL del ; huérfanasfraras i i de enf
documento | i huérf
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centros de experticia

oficialmente
designados, la
integracion de
politicas de salud y
sociales, y la
provision de
beneficios especiales
para pacientes
diagnosticados con
enfermedades
huérfanas/raras.

Ademas, se detallael
marco regulatorio
existente, incluidas
las leyes que
garantizan la
exencion de costos
para ciertos servicios
sanitarios, vy la
creacion de registros

nacionales y
regionales de
enfermedades
huérfanas/raras.
Letonia (53) Objetivo General En el contexto Nacional El plan estdA en No se Letonia participa El Latvian Rare
e Mejorarlaatenciony de la  Union consonancia con las evidenc activamente en Disease Plan es una
http://iwww.e la calidad de vida de Europea y recomendaciones de ia iniciativas y iniciativa nacional
uroplanproje los pacientes con adoptado  por la  Unién Europea, proyectos que busca mejorar el
ct.eu/Docum enfermedades Letonia, una incluyendo la europeos como diagnéstico,
entationAttac huérfanas/raras en enfermedad implementacion  de Orphanet y tratamiento y calidad
hment/NATI Letonia a través de huérfanal/rara se regulaciones EUROPLAN, y se de vida de Ilas
ONALPLAN la creacion de un define como una relacionadas con la menciona la personas con
S LATVIA 2 marco estructurado  condicion  que proteccion y importancia de la enfermedades
013- que incluya la afecta a menos tratamiento de las cooperacion con huérfanas/raras en
2015_|v.pdf prevencion, de 5 personas enfermedades otros Estados Letonia. ElI plan
diagndstico, por cada 10,000 huérfanas/raras. miembros de la enfatiza la necesidad
tratamiento y habitantes. UE paralamejora de establecer un
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documento ; :

rehabilitacion de la atencién a registro nacional de
adecuados. las enfermedades enfermedades
huérfanas/raras. huérfanas/raras,

mejorar el acceso a
diagnosticos
tempranos y
tratamientos
especializados, y
fomentar la creacién
de centros de

referencia que
ofrezcan atencién
integral y

multidisciplinaria.
Ademas, se subraya
la importancia de la
cooperacion
internacional,
especialmente en el
marco de la Union

Europea, para
compartir
conocimientos y

recursos en el
tratamiento de estas
enfermedades.

El documento
también destaca la
necesidad de mejorar
la formacién de los
profesionales de la
salud en
enfermedades

huérfanas/raras y de
asegurar que los
pacientes tengan
acceso a una
atencion de alta
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Lituania (54)

http://iwww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/Natio
nal%20plan
%200n%20a
ctivities%20r
elated%20to
%20rare%?20
diseases%?2
0-
%?20lithuania
n%20(It).pdf

0 | Objetivos

Objetivo General

Implementar un
enfoque
estructurado para
mejorarla calidad de
vida de los pacientes
con enfermedades
huérfanas/raras en
Lituania, asegurando
un diagnostico
temprano,
tratamiento
adecuado y acceso
a servicios
especializados

{ Definicion
] enfermedades

{ huérfanasfraras i

En Lituania, al
igual que en el
resto de la Union
Europea, se
considera
huérfana/rara
una enfermedad
que afecta a
menos de 5

personas  por
cada 10,000
habitantes.

de | Ambito
1 aplicacion

Nacional

de | Regulacionesymarco

El plan se basa en las
directrices de la Unién
Europea, incluyendo
la Directiva
2011/24/EU sobre los
derechos de los
pacientes en la
asistencia  sanitaria
transfronteriza y la
implementacion  de
regulaciones
nacionales
relacionadas con las
enfermedades
huérfanas/raras.
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Tiene
listado

IETS
Instituto de Evaluacién
Tecnolégica en Salud
i Colaboracién

i internacional

i Iraras

No

la

se El plan subraya la
evidenc importancia de la
i investigacién y la

cooperacion
internacional,

especialmente en

el marco de

Unién  Europea,
para asegurar que
los pacientes

reciban el mejor

tratamiento

posible y que se

contintie

avanzando en la

comprension

manejo de estas

enfermedades.

Lituania participa
enredes europeas
de referencia y
proyectos

otros

{ Resumen

" calidad,

independientemente
de su ubicaci6n
geografica. El plan
establece un marco
estructurado para la
implementacién de
politcas de salud
publica que incluyan
prevencion,

diagnéstico,

tratamiento y
rehabilitacion, todo
ello alineado con las

normativas y
recomendaciones de
la UE.

El National Plan on
Activities Related to
Rare Diseases de
Lituania es un
esfuerzo integral para
mejorar la atencién y
calidad de vidade los
pacientes con
enfermedades

huérfanas/raras en el
pais. ElI plan se
enfocaen la creacion
de un registro
nacional, lamejoraen

el acceso a
diagndsticos
tempranos y

tratamientos

especializados, y el
establecimiento de
centros de referencia
que puedan
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i Iraras

internacionales proporcionar
como parte desus atencién integral.
esfuerzos  para

mejorar la El documento
atencion a las también destaca la
enfermedades necesidad de un

huérfanas/raras. enfoque coordinado a
nivel nacional para
garantizar que los
recursos se utilicen
de maneraeficientey
que todos los
pacientes,
independientemente
de su ubicacidn,
tengan acceso a la

atencién que
necesitan. Se
proponen medidas
especificas para

mejorar la educacion
de los profesionales
de la salud y Ila
concienciacion

publica sobre las
enfermedades

huérfanas/raras, asi
como para asegurar
que los pacientes
tengan acceso a los

medicamentos y
tratamientos que

requieren.
Luxemburgo Objetivo General En Europa, y Nacional El documento No se El documento El documento Rare
(55) e Evaluary especificamente menciona la evidenc subraya la Diseases: Survey on
comprendermejorla en Luxemburgo, necesidad de un plan ia importancia de la the  Situation  of
http://iwww.e situacion de las una enfermedad nacional para cooperacion People with Rare
uroplanproje personas con huérfana/rara se asegurar un acceso internacional, Diseases in the
ct.eu/Docum enfermedades define como equitativo al particularmente Grand Duchy of
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{ Definicion  de | Ambito

: i Resumen
] enfermedades { aplicacion

URL del

documento

entationAttac .

huérfanas/raras en aquella diagnéstico Luxembourg es un
hment/Rare Luxemburgo, para afecta a menos tratamiento, y hace Europea, para estudio exhaustivo
%?20disease identificar las de 5 personas referencia a las compartirrecursos  sobre la situacion de
s5%20- necesidadesy por cada 10,000 directrices y y mejorar la las personas con
%20Survey desarrollar un plan habitantes. normativas europeas situacion de las enfermedades
%200n%20t nacional que sobre enfermedades personas huérfanas/raras en
he%?20situati asegure un acceso huérfanas/raras como afectadas por Luxemburgo. La
on%200f%2 equitativo al base para la enfermedades encuesta fue
Opeople%20 diagnostico y formulacion de huérfanas/raras. realizada por el
with%20rare tratamiento de estas politicas nacionales. Luxemburgo Ministerio de Salud y
%20disease enfermedades. participa otras organizaciones
s%20in%20t Otros activamente en clave, con el objetivo
he%20Gran e Realizarun iniciativas de obtener
d%20Duchy inventario de las europeas, como informacion detallada
%200f%20L enfermedades proyectos de sobre las
uxembourg huérfanas/raras investigacion y enfermedades
%202011%2 presentes en redes de huérfanas/raras
0- Luxemburgo. colaboracién presentes en el pais,
%20french% e Analizar los sobre las dificultades en el
20(fr).pdf procesos de enfermedades diagnéstico, el
diagnéstico y el huérfanas/raras. acceso a servicios de
acceso a servicios Se mencionan salud, y las
de salud. especificamente necesidades no
e Identificar las la  colaboracion cubiertas de los
deﬁciencias en |a con EURORDIS y pacientes. Los
atencién médica y otros  proyectos resultados del

{ huérfanasfraras i

que '

y

con la Union

social que reciben europeos estudio proporcionan
los pacientes. orientados a una base para el
e Formular mejorar la desarrollo de un plan
recomendaciones atenciéon a estas nacional que aborde
parala mejoradelas enfermedades. estas deficiencias y

politicas de salud
publicarelacionadas
con las
enfermedades
huérfanas/raras.
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asegure que todos
los pacientes tengan
acceso a una
atencion equitativa y
de alta calidad.

También destaca la
necesidad de un
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Portugal (56)

http:/Awww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/Natio
nal%20Progr
amme%?20fo
r%20Rare%
20Diseases
%202008-
2015%20-
%20portugu
ese%20(p).p
df

Objetivo General

Mejorar la respuesta
nacional a las
necesidades de
salud no satisfechas
de los pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras en
Portugal,
asegurando equidad
en el acceso ala
atencion sanitaria 'y
mejorando la calidad
de los cuidados.

huérfanasfraras i

En Portugal, una
enfermedad

huérfana/rara se
define, al igual
que en la Unién
Europea, como
una enfermedad
con una
prevalencia

inferior a 5 en
10,000 personas

Nacional

El programa esta
alineado con las
normativas europeas,
incluyendo el
Reglamento (CE) N°
141/2000 del
Parlamento Europeo
sobre medicamentos
huérfanos, y otras
directivas de la Unioén
Europea relativas a
las enfermedades
huérfanas/raras.
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i de enf
i huérf
i Iraras

No se
evidenc
ia

El plan subraya la
importancia de la
cooperacion
internacional,
particularmente
dentro de la Union
Europea y con
paises de habla
portuguesa, para

garantizar un
enfoque
coordinado y

efectivo en la
gestion de estas
enfermedades.

enfoque coordinado a

nivel nacional que
considere las
necesidades

especificas de estos
pacientes, incluyendo
el desarrollo de un
registro nacional de

enfermedades
huérfanas/raras y la
mejora en la
formacion de los
profesionales de
salud.

El Programa nacional
para enfermedades
huérfanas/raras de
Portugal es un plan
estratégico disefiado
para abordar las
necesidades de salud
de las personas con
enfermedades
huérfanas/raras en el
pais. El plan propone
la creacién de una
red nacional de
centros de referencia
que ofrezcan una
atencién
multidisciplinaria 'y
especializada, junto

con la mejora del
acceso a
diagnosticos y

tratamientos

especificos. También
se fomenta la
investigacion y la
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innovacion en
terapias para
enfermedades
huérfanas/raras,
asegurando que
Portugal esté

alineado con los

desarrollos europeos
y globales en esta
area.

El programa busca
mejorarla equidad en
el acceso a cuidados,

fomentar la
educacion y
formacion en
enfermedades

huérfanas/raras, vy
fortalecer la
capacidad de

respuesta del sisttma
de salud portugués a
estos desafios.

Rumania Objetivo General En el contexto Nacional El plan esta alineado No se El documento  El Romanian National
(57) e Mejorarlacalidadde de la Unién con las directrices de evidenc subraya la Plan for Rare

vida de las personas Europea y la  Uniébn Europea, ia importancia de la Diseases es una
http://iwww.e afectadas por adoptado  por incluyendo el cooperacion estrategia nacional
uroplanproje enfermedades Rumania, una Reglamento (CE) N° internacional, en disefiada para
ct.eu/Docum huérfanas/raras en enfermedad 141/2000 sobre particular dentro mejorar la atencién y
entationAttac Rumania, huérfana/rara es medicamentos del marco de la calidaddevidade las
hment/NATI asegurando un aquella que huérfanos, y otras Union Europea, personas afectadas
ONALPLAN acceso equitativo al ~ afecta a menos normativas de la UE para garantizarun por enfermedades
S_ROMANI diagnéstico de 5 personas relacionadas con las acceso equitativo huérfanas/raras en
A2_ROPIlan_ temprano, por cada 10,000 enfermedades a servicios de Rumania. El plan
en.pdf tratamiento de habitantes. huérfanas/raras. salud de alta establece un marco

calidad y servicios calidad para todos institucional robusto,

de rehabilitacion. los pacientes. mejora los servicios

Rumania participa de diagnéstico y
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Eslovaquia
(58) .

http:/Awww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/NATI

0 | Objetivos

Objetivo General

Desarrollary mejorar
la atencion de los
pacientes con
enfermedades
huérfnas/raras en
Eslovaquia durante
el periodo 2016-

1 Definicion
] enfermedades
{ huérfanas/raras ‘!

En Eslovaquia,
una enfermedad
huérfana/rara se
define como
aquella que
afecta a menos
de 5 personas
por cada 10,000

de | Ambito
1 aplicacion

Nacional

. ——
de | Regulacionesymarco

El programa se basa
en las normativas y
directrices europeas,
incluyendo la
Directiva 2011/24/EU
sobre la aplicacion de
los derechos de los
pacientes en la
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i Iraras

Tiene
listado

No

IETS
Instituto de Evaluacién
Tecnolégica en Salud
i Colaboracién
i internacional

europeas
referencia
enfermedades

huérfanas/raras, y
colaboracon otras

instituciones
europeas

globales en este

ambito.

se La

evidenc internacional

a

un componente

crucial
programa.
Eslovaquia
participa
activamente

en diversas
iniciativas y redes

para

cooperacion

{ Resumen

tratamiento, y :

fomenta la
investigacion 'y la
formacion de
recursos  humanos
especializados en
enfermedades

huérfanas/raras.

El plan también

resalta la necesidad
de incrementar el
papel de las
organizaciones de
pacientes en el
proceso de toma de
decisiones y en la
implementacion de
politicas de salud
publica. Se enfatiza la
creacion de centros
de referencia y la
mejora en el acceso a
medicamentos

huérfanos, asi como
la implementacion de
programas de cribado
neonatal para la
deteccion temprana
de enfermedades
huérfanas/raras.

El National
Programme for the
Development of Care
for Patients with Rare
Diseases in the
Slovak Republic es
un plan estratégico
disefiado para
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Regién /'
URL del :
documento

ONALPLAN

2020, asegurando la .

habitantes,

{ enfermedades
{ huérfanas/raras ‘!

i aplicacion

asistencia

sanitara

listado

i Iraras

{ internacional

iniciativas

mejorar la atencion

S_SL_nation implementacion de  siguiendo la transfronteriza, y otras internacionales y de los pacientes con
alStrategySl un sistema definicién comdn regulaciones redes de enfermedades
ovakiaEng.p coordinado de de la Union especificas para la referencia huérfanas/raras en
df atencion sanitaria Europea. mejora de la atencion europeas para Eslovaquiadurant el
qgue incluya a las enfermedades enfermedades periodo 2016-2020.
diagnéstico huérfanas/raras. huérfanas/raras. Este programa
temprano, También colabora establece una serie

tratamiento, y
rehabilitacién.
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con
organizaciones

como EURORDIS
y participa en

de objetivos clave,
incluyendo la
creacion de una red
de centros de

proyectos como referencia, la mejora
EUROPLAN y de la capacidad de
otros programas diagndéstico mediante
europeos la implementacion de
orientados a nuevas tecnologias
mejorar la genéticas, vy el
atencion 'y la desarrollo de
investigacién en programasde cribado
enfermedades neonatal. Ademas, se
huérfanas/raras. enfatiza la

importancia de la
investigacién
cientifica y la
cooperacion
internacional  para
avanzar en el
tratamiento de estas
enfermedades.

El plan también pone
un fuerte énfasisen la
inclusion social y el

apoyo a las
organizaciones de
pacientes,

reconociendo la

necesidad de mejorar
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Eslovenia
(59)

http:/Awww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/Work
%20Plan%2
0for%20the
%20Field%2
0of%20Rare
%20Disease
$%20in%20t
he%20Repu
blic%200f%2
0Slovenia%2
0-
%20english
%?20(en).pdf

0 | Objetivos
Regién /'
del |

Objetivos:

Definir y monitorear
las enfermedades
huérfanas/raras,
estableciendo un
registro nacional.
Mejorar el
diagnostico
tempranoy el
acceso a
tratamientos
médicos adecuados,
incluidos los
medicamentos
huérfanos.
Mejorar los
mecanismos para un
enfoque integral en
el tratamiento de las
enfermedades
huérfanas/raras.
Desarrollary
difundir informacién
relevante para
pacientes,
profesionales de la
salud y el publico en
general.

{ Definicion  de:
{ enfermedades

{ huérfanasfraras i

En  Eslovenia,
una enfermedad
huérfana/rara se
define como una
condicién  que
afecta a menos
de 5 personas
por cada 10,000
habitantes, en

linea con la
definicion
utilizada a nivel
europeo.

Ambito

i aplicacion

Nacional

de | Regulacionesymarco

El plan se ajustaa las
normativas
directricesde la Union
Europea, incluyendo
la integracion en
redes europeas de
referencia para
enfermedades
huérfanas/raras y la
implementacion  de
directrices sobre
medicamentos
huérfanos.
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No

a

se El plan resalta la
evidenc importancia de la

colaboracion

internacional, en
dentro

particular
del marco de
Unién
para

recursos

la calidad de

atencion meédica
para los pacientes
con enfermedades

huérfanas/raras.
Eslovenia
colabora con
diversas redes
europeas de
referencia  para
mejorar

atencion a las
enfermedades
huérfanas/raras.
También se
promueve

participacion  en
proyectos de

investigacion

desarrollo a nivel

internacional.

Europea,
compartr
conocimientos 'y
que
permitan mejorar

{ Resumen

" la calidad de vida de

las personas
afectadas por
enfermedades
huérfanas/raras.

El Work Plan for the
Field of Rare
Diseases in the
Republic of Slovenia
esun plan estratégico
que busca mejorar la
atencion y gestion de
las enfermedades
huérfanas/raras en
Eslovenia hasta el
afio 2020. El
documento establece
unaserie de objetivos
clave, incluyendo la
creacion  de un
registro nacional de

enfermedades
huérfanas/raras, la
mejora del
diagndstico
temprano, el acceso
a tratamientos
especificos 'y el
desarrollo de
mecanismos para un
enfoque integral vy

coordinado en el
tratamiento de estas

enfermedades.

Ademas, el plan
subraya la
importancia de la
educacion y

formacion de los

(1 | ¥
(3 \ N
PeW W
pen B
Dol &
¥V /7 4
| [ §

2]
~




IETS

Instituto de Evaluacion
Tecnolégica en Salud
| Tiene i Colaboracion

i listado { internacional

i de enf

i huérf

{ /raras

Pais 0 | Objetivos
Region /]
URL  del |
documento |

{ Definicion  de { Ambito
enfermedades { aplicacion

de | Regulacionesymarco
i legal

huérfanasfraras i

Espafia (60)

http:/Awww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/Rare
%20Disease
s%20Strateg
y%200f%20t
he%20Natio
nal%20Healt
h%20Syste
m%20%E2%
80%93%20U
pdate%2020
14%20-
%?20spanish
%20(e).pdf

Objetivo General

Mejorarla atencion y
calidad de vida de
las personas con
enfermedades
huérfanas/raras en
Espafia mediante la
implementacion de
una estrategia
nacional coordinada
dentro del Sistema
Nacional de Salud.

En Espafia, una
enfermedad

huérfana/rara se
define como
aquella que
afecta a menos
de 5 personas
por cada 10,000
habitantes,

alineado con la
definicion de la
Unién Europea.

Nacional

La estrategia esta
alineada con las
normativas europeas,
incluyendo el
Reglamento (CE) n°
141/2000 sobre
medicamentos
huérfanos vy la
Directiva 2011/24/EU
sobre la asistencia
sanitaria
transfronteriza.
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No se El plansubraya la
evidenc necesidad de
ia cooperacion

internacional,
particularmente
dentro de la Union
Europea, para
compartir recursos
y conocimientos
gue permitan una
mejora continua
en la atencién de
estas patologias.
Espafia participa
activamente  en
redes europeas de
referencia y
colaboracon otras
iniciativas
internacionales
para mejorar la
atencion a las
enfermedades
huérfanas/raras,
asegurando la
movilidad de
conocimientosy la
cooperacion
transfronteriza.

profesionales de la

salud y la necesidad
de proporcionar
informacion precisa y
accesible tanto para
los pacientes como
para el publico en
general.

El documento
Estrategia en
Enfermedades Raras
del Sistema Nacional
de Salud de Espafia
es una estrategia
integral disefada
para mejorar la
atencion y calidad de
vida de las personas

afectadas por
enfermedades

huérfanas/raras en
todo el territorio
nacional. La
estrategia se
estructura en
diversas lineas de

accién que incluyen
el desarrollo de
registros sanitarios, la
mejora en la
prevencion y
deteccién precoz, la
garantia de una
atencion sanitaria
integral,y el acceso a
medicamentos

huérfanos. También
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Regién /' { enfermedades { aplicacion

URL del | { huérfanasfraras i

documento ; :

i Iraras

se hace un fuerte

énfasis en la
importancia de la
formacion
especializada y la
investigacién en
enfermedades

huérfanas/raras, asi
como en lanecesidad
de proporcionar
informacion
adecuada tanto a los
profesionales de la
salud como a los
pacientes y sus
familias.

La estrategia busca
asegurar que los
pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras
tengan acceso a una
atencion de alta
calidad, equitativa y
coordinada en todo el
pais,  promoviendo
asi la cohesion y
equidad en el sistema
sanitario espariol.

Paises Bajos Objetivo General En los Paises Nacional El documento No se En los Paises EI ConceptNationaal
(61) e Desarrollar un plan Bajos, al igual menciona la evidenc Bajos Plan Zeldzame
nacional para que en la Unién necesidad de ia se aboga por la Zekten es un plan
http://iwww.e coordinary mejorar  Europea, una alinearse con las integracion de nacional que busca
uroplanproje la atencion, enfermedad normativas europeas, esfuerzos dentro coordinary mejorarla
ct.eu/Docum diagnostico, huérfana/rara se como el Reglamento de un marco atencibn de las
entationAttac tratamiento e define como una (CE) N° 141/2000 europeo mas enfermedades
hment/Dutch investigacion de enfermedad que sobre medicamentos amplio, para huérfanas/raras en
%20National enfermedades afecta a menos huérfanos, y de maximizar el los Paises Bajos,
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siguiendo las

%20Plan%2 huérfanasirarasen  de 5 personas

implementar impacto y
Ofor%20Rar los Paises Bajos, por cada 10,000 regulaciones compartirrecursos directrices de la
€%?20Diseas siguiendo las habitantes. nacionales que con otros paises. Union Europea. La
es%20- recomendaciones de faciliten la creacion de Participan estrategia se enfoca
%20eng%20 la Unién Europea. centros de referencia activamente en en la creacion de
(en)%20%20 y la investigacién en redeseuropeasde centrosde referencia,
[unofficial%2 enfermedades referencia y en el fomento de la
Oversion%20 huérfanas/raras. proyectos investigaciéon, y la

by%20EUR
OPLAN].pdf

internacionales
relacionados con
las enfermedades
huérfanas/raras,
con el objetivo de
mejorar el
diagndstico,
tratamiento y
compartir mejores
practicas a nivel

mejora de la
educacion y
concienciacion sobre
estas enfermedades.
Ademas, se subraya
la importancia de la
cooperacién

internacional  para
asegurar que los
pacientes reciban la

global. mejor atencién
posible, vy para
avanzar en el
conocimiento
cientifico y el
desarrollo de nuevas

terapias.

El documento
también enfatiza la
necesidad de
establecerun sistema
de registros
nacionales de
pacientes y
biobancos, que

permita un mejor
seguimiento de las
enfermedades

huérfanas/raras vy
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del }

URL
documento

Paises Bajos
(62)

http://iwww.e

uroplanproje
ct.eu/Resour
ces/docs/NA
TIONALPLA

NS_NETHE

RLAND_201
2_Strategy.p
df

Objetivos

Objetivo General: Mejorar
la situacion de las
personas en los Paises
Bajos que padecen
enfermedades

huérfanas/raras mediante
la implementacion de un
plan nacional coordinado
gue aborde la atencién,
diagnostico, tratamiento e
investigacion de estas
enfermedades.

{ Definicion  de:
{ enfermedades

{ huérfanasfraras i

Una enfermedad
huérfana/rara en
los Paises Bajos
se define como
una enfermedad

que afecta a
menos de 5
personas  por
cada 10,000
habitantes,
siguiendo la
definicion

estandar de la
Unién Europea.

Ambito

i aplicacion

Nacional

de | Regulacionesymarco

El documento hace
referencia a la
necesidad de
alinearse con las
normativas europeas,
como el Reglamento
(CE) n° 141/2000
sobre medicamentos
huérfanos, y destaca
la importancia de
establecer centros de
referenciay fomentar
la investigacion en
enfermedades

huérfanas/raras.
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No

se El plan destaca la

evidenc necesidad de una

1a

colaboracion
internacional
robusta,
especialmente
dentro del marco
de la Unién
Europea, para
compartir recursos
y conocimientos
que puedan
mejorar el
tratamiento y la
calidad de vida de
las personas con
enfermedades
huérfanas/raras.
Los Paises Bajos
participan
activamente  en
redes europeas de
referencia y en
proyectos
internacionales,
promoviendo la
colaboracion para

mejorar el
diagnéstico,
tratamiento e
investigacién de
enfermedades
huérfanas/raras.

{ Resumen

" facilite la

investigacién clinica.
El Dutch National

Plan for Rare
Diseases es una
estrategia nacional
disefiada para

mejorar la atencién a
los pacientes con

enfermedades
huérfanas/raras en
los Paises Bajos.

Este plan tiene como
objetivo principal la

mejora en la
deteccion y
tratamiento de estas
enfermedades,

estableciendo
centros de referencia
especializados y

promoviendo la
investigacion
cientifica. Ademas,

se subraya la
importancia de la
educacion y
concienciacion sobre
estas enfermedades,
tanto entre los
profesionales de la
salud como en el
publico en general.

La estrategia incluye
recomendaciones

especificas para
mejorar la
organizacion de la
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Salud

de | Regulacionesymarco
i legal

IETS
Instituto de Evaluacién
Tecnolégica en Salud
| Tiene i Colaboracion

i listado { internacional

Pais 0 | Objetivos
Regi6n /]

{ Definicion  de { Ambito
enfermedades { aplicacion

URL del |
documento

Reino Unido
(63)

http://iwww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/UK%
20Strategy%
20for%20Ra
re%20Disea
ses%202013
_English%20
(en).pdf

Objetivo General

Asegurar que nadie
guede excluido
debido a tener una
enfermedad
huérfana/rara,
garantizando que
todas las personas
con enfermedades
huérfanas/raras
reciban la mejor
calidad de atencién
basada en evidencia
disponible en el
Sistema Nacional de
Salud del Reino
Unido (NHS).

huérfanasfraras i

En el Reino
Unido, una
enfermedad

huérfana/rara se
define como una
enfermedad que
afecta a 5
personas 0
menos por cada
10,000
habitantes.

Nacional,
abarcando las
cuatro
naciones del
Reino Unido,
con un
enfoque en la
colaboracion y
coordinacién
entre ellas.

La estrategia se basa

en normativas
europeas e
internacionales,

incluyendo la
alineacion con

recomendaciones de
la Unién Europeay la
participacion en el
proyecto de mapeo

del genoma de
100,000 pacientes del
NHS.
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No se €EI documento
evidenc destaca la
ia importancia de la

cooperacion entre
los cuatro paises
del Reino Unido,

asi como la
colaboraciéon con
iniciativas

internacionales
para  maximizar
los recursos y

conocimientos
disponibles en la

atencion de
enfermedades
huérfanas/raras.
El Reino Unido
colabora
activamente  en
iniciativas
internacionales y
proyectos de
investigacion
globales,

destacando su
participacion en la
Alianza Global y
en el Proyecto
Human Variome,
con el objetivo de
compartir

atenciéon meédica, la

disponibilidad de
tratamientos y la

coordinacién de
esfuerzos entre las
diversas partes
interesadas.

La UK Strategy for

Rare Diseases es
una estrategia
integral disefiada
para mejorar la

atencion y el
bienestar de las
personas afectadas
por enfermedades
huérfanas/raras en el
Reino Unido. La
estrategia enfatiza la
equidad en el acceso
a servicios de salud
de alta  calidad,
asegurando que
todos los pacientes
con enfermedades
huérfanas/raras
puedan seguir un
plan de atencion
personalizado que
abarque desde el
diagndstico temprano
hasta el tratamiento y
el apoyo continuo.
Ademas, la estrategia
subraya la
importancia de la
investigacion y la
innovacion,
destacando al Reino
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i Iraras

conocimientos y Unido como un lider
avanzar en el globalenelcampode

diagnostico y las  enfermedades
tratamiento de huérfanasfraras. A
enfermedades través de la
huérfanas/raras. implementacién de
tecnologias

avanzadas como la
secuenciacion del

genoma, y la
participacion en
proyectos

internacionales, el
Reino Unido busca
mejorar el
diagnéstico,
tratamiento 'y, en
tltima instancia, la
calidad de vida de los
pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras. La
estrategia también
incluye compromisos
especificos para
involucrar a  los
pacientes 'y  sus
familias en el
desarrollo de
servicios 'y en la
investigacion,
asegurando que sus

voces sean
escuchadas y
consideradas en
todaslas etapasde la
atencion.
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Pais 0]

URL
documento

Reino Unido .

(64)

http:/Awww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/NATI
ONALPLAN
S UK _Cons
ultationPlan
RD.pdf

i Objetivos
Regién /'
del |

Desarrollar  un
nacional en el Reino
Unido para abordar las
enfermedades
huérfanas/raras, en
respuesta a la
Recomendacion del
Consejo de la Union
Europea de 2009.

plan .

{ Definicion  de:
] enfermedades
{ huérfanas/raras ‘!

En el
Unido, una
enfermedad

huérfana/rara se
define como una
que afecta a
menos de 5

personas  por
cada 10,000
habitantes,
siguiendo la
definicién
establecida por
la Union
Europea.

Reino

{ Ambito de :
1 aplicacion

Nacional,
abarcando las
cuatro
naciones del
Reino Unido,
con un
enfoque en la
colaboracion y
coordinacién
entre ellas.

La estrategia esta

alineada con las
normativas de la
Unién Europea,
incluyendo la

Recomendaciéon del
Consejo de la UE de

2009 sobre
enfermedades

huérfanas/raras. El
documento también
menciona la revision
prevista del CID
(Clasificacion

Internacional de

Enfermedades) para
mejorar la codificacion
de enfermedades
huérfanas/raras en
2015.
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i Colaboracién
i internacional

i Iraras

se El

importancia de la

colaboraciéon
internacional,
destacando
participacion
activa del
Unido
proyectos
europeos
internacionales
que
mejorar
tratamiento y
investigacion
enfermedades

huérfanas/raras.
Ademas, subraya
lanecesidad de un

enfoque

coordinado entre
cuatro

del
Reino Unido para
asegurar que los
pacientes reciban
atencion
equitativayde alta

las
naciones

una

calidad,

independientemen
te de su ubicacion.
El Reino Unido

participa
activamente
iniciativas
colaboracion
internacional,

incluyendo la Red

documento
evidenc enfatiza

Reino

buscan

{ Resumen

El Consultation on the :

United Kingdom Plan
for Rare Diseases es

un documento
consultivo que tiene
como objetivo

desarrollar un plan
nacional integral para
mejorar la atencién y
el tratamiento de las
enfermedades
huérfanas/raras en el
Reino Unido. Este
plan se formula en
respuesta a una
recomendacion de la
Unién Europea y se
enfocaen areas clave
como el diagndstico
rapido, la formacién
médica, el
establecimiento  de
centros
especializados y
redes de
colaboracion, asi
como la promocion
de lainvestigacion en
enfermedades
huérfanas/raras. La
consulta busca
recoger opiniones de
diferentes partes
interesadas para
refinar y mejorar el
plan antes de su
implementacion.
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{ Definicion  de { Ambito
enfermedades { aplicacion

de | Regulacionesymarco
i legal

URL
documento

Reino Unido
(11)

http:/Awww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/NATI
ONALPLAN
S_UK_Equal
ityAnalysisPI
anRD.pdf

del

Objetivo General

Desarrollar un plan
nacional que aborde
las necesidades
especificas de las
personas con
enfermedades
huérfanas/raras en
el Reino Unido, en
alineacioén con la
Recomendacion del
Consejo de la Unién
Europea de 2009.

huérfanasfraras i

En el Reino
Unido, una
enfermedad

huérfana/rara se
define como una
gque afecta a
menos de 5

personas  por
cada 10,000
habitantes,

siguiendo la

definicién comun
en la Unién
Europea.

Nacional,
cubriendo
cuatro

naciones del
Reino Unido,
con enfoque
en la
colaboracion y
coordinacién
entre ellas.

las

La estrategia esta
alineada con las
normativas de la
Unién Europea,
incluyendo la
Recomendacion del
Consejo de la UE de

2009 sobre
enfermedades
huérfanas/raras. Se
menciona también la
revision de la
Clasificacion
Internacional de

Enfermedades (ICD)

para mejorar la
codificacion de
enfermedades
huérfanas/raras.
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No se
evidenc
ia

Internacional de

Investigacién
sobre
Enfermedades
Raras (IRDIRC) y
proyectos dentro
del Séptimo
Programa Marco
de la UE.

El Reino Unido
participa
activamente  en
redes
internacionales y
europeas de
investigacién vy
tratamiento de
enfermedades
huérfanas/raras,
incluyendo la Red
Internacional de
Investigacion
sobre
Enfermedades
Raras (IRDIRC).

El Consultation on the
United Kingdom Plan
for Rare Diseases es

un documento
consultivo que tiene
como objetivo

desarrollar un plan
nacional integral para
mejorar la atencién y
el tratamiento de las
enfermedades
huérfanas/raras en el
Reino Unido. Este
plan se formula en
respuesta a una
recomendacion de la
Unién Europea y se
enfocaen areas clave
como el diagndstico
rapido, la formacion
médica, el
establecimiento  de
centros
especializados y
redes de
colaboracion, asi
como la promocion
de lainvestigacion en
enfermedades
huérfanas/raras. La
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Pais
Regién /'
URL del

documento

Escocia,
Reino o
Unido(65)

http://iwww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/NATI
ONALPLAN

0 | Objetivos

Objetivo General

Implementar la
estrategia del Reino
Unido para las
enfermedades
huérfanas/raras en
el contexto escocés,
asegurando la
coordinacion y
mejora en la

1 Definicion

enfermedades

En Escocia, se
sigue la
definicion de la
Unién Europea,
donde una
enfermedad

huérfana/rara es
aquella que
afecta a menos
de 5 personas

de |
1 aplicacion
huérfanas/raras ‘i

Ambito de

Nacional,

dentro del
marco mas
amplio del
Reino Unido,
con especial

atencion a las
necesidades
especificas de
Escocia.

. ——
i Regulacionesy marco
i legal

El plan se alinea con
las normativas y
recomendaciones del
Reino Unido y la
Uniéon Europea, como
la Recomendacion del
Consejo de la UE de
2009 sobre
enfermedades
huérfanas/raras.
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No se ElI plan también
evidenc subraya la
ia necesidad de una

cooperacion
estrecha entre las
autoridades
sanitarias
escocesas y
redes
internacionales de

las

consulta

busca

recoger opiniones de
diferentes partes
interesadas para

refinar y mejorar el
plan antes de su
implementacién.

El propésito principal

de un "Equality
Analysis"es asegurar
que el plan no
discrimine a ninguna
persona 0 grupo
basado en
caracteristicas

protegidas como
raza, género,
discapacidad, edad,
orientacién  sexual,
religion, etc. También
busca identificar y
abordar cualquier
posible impacto
negativo en grupos
especificos y
maximizar los
beneficios de la

politica para todos.

El documento It's Not
Rare to Have a Rare
Disease - The
Implementation Plan
for Rare Diseases in
Scotland describe el

plan de
implementacion
escocés para la

estrategia del Reino
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Instituto de Evaluacién

Tecnolégica en Salud
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Pais 0 | Objetivos ] Definicion  de { Ambito de : Regulacionesym { Resumen

Regién /'
URL del :
documento

S_UK_SCO

atencion,

{ enfermedades
{ huérfanas/raras ‘!

. por cada 10,000 :

i aplicacion

Ademas, menciona la

listado

i Iraras

{ internacional

investigacién vy

: Unido

TLAND_201 diagndstico, habitantes. importancia de la tratamiento de enfermedades
4.pdf tratamiento e integracion de enfermedades huérfanas/raras. Este
investigacion para servicios de salud y huérfanas/raras, plan busca abordar

los pacientes con atencién social segun asegurando que las necesidades
enfermedades las politicas los pacientes en especificas de los
huérfanas/raras en escocesas. Escocia se pacientes con
Escocia. beneficien de los enfermedades
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ultimos avances
cientificos y
terapéuticos.

Escocia participa
activamente  en
iniciativas y redes
de colaboracion
internacional,

incluyendo el
trabajo en
conjunto con otros
paises del Reino
Unido y dentro del

huérfanas/raras en
Escocia, teniendo en
cuenta los desafios
Unicos que presenta
la geografia del pais,
como la dispersion de
la poblacién en areas
rurales y remotas. El
plan enfatiza la
importancia de una
atencion sanitaria
integrada y centrada
en lapersona,con un

marco europeo enfoque en la
para prevencion,

enfermedades diagndstico temprano
huérfanas/raras. y el uso de tecnologia

innovadora como la
telemedicina  para
mejorar el acceso a
los servicios.

Ademas, el
documento resalta la
importancia de la
educacion 'y la
concienciacion tanto
en los profesionales
de la salud como en
el publico general,
para mejorar el
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Regién /'
del |

URL
documento

Gales, Reino
Unido (66)

http://iwww.e
uroplanproje
ct.eu/Docum
entationAttac
hment/Welsh
%20Ilmpleme
ntation%20P
lan%20for%
20Rare%20
Diseases%?2
0_english%2
0(en).pdf

Objetivo General

Implementar la
estrategia del Reino
Unido para las
enfermedades
huérfanas/raras en
Gales, asegurando
la coordinacion y
mejora de los
servicios de
atencion,
diagnéstico,
tratamiento e
investigacion para
personas con
enfermedades
huérfanas/raras en
Gales.

{ enfermedades
{ huérfanas/raras ‘!

En Gales, una
enfermedad
huérfana/rara se
define como una
que afecta a 5
personas 0
menos por cada
10,000
habitantes.

i aplicacion

Nacional,

dentro del
contexto mas
amplio del
Reino Unido,
con especial
enfoque en las
particularidade
S y
necesidades
de Gales.

El plan estd alineado
con las normativas y
recomendaciones del
Reino Unido y de la
Union Europea,
incluyendo la
estrategia del Reino
Unido para
enfermedades
huérfanas/raras y la
participacion en el
Comité Asesor de
Enfermedades Raras
del Reino Unido.

Cra. 45 # 108a - 50 Oficina 401, Bogota ® Linea IETS: 318 3355525 e contactoiets@iets.org.co ® www.iets.org.co

listado

i Iraras

No se
evidenc
ia

{ internacional

Se destaca la
importancia de la
participacion  de
Gales en
proyectos
internacionales
para compartr
conocimientos 'y
recursos que
beneficien a los
pacientes con
enfermedades
huérfanas/raras.
Gales participa
activamente  en
iniciativas y redes
de colaboracion
internacional,
incluyendo
proyectos
europeos y la
cooperacion con
otros paises del
Reino Unido para
compartir
conocimientos 'y
mejorar el
tratamiento de
enfermedades
huérfanas/raras.

reconocimiento y

manejo de estas
enfermedades.
El Welsh

Implementation Plan
for Rare Diseases es
un plan detallado
para implementar la
estrategia del Reino
Unido sobre
enfermedades

huérfanas/raras en
Gales. El plan busca
mejorar los servicios
para personas con
enfermedades

huérfanas/raras

mediante la creacion
de infraestructuras
adecuadas para el

diagnéstico,

tratamiento y
coordinacion de la
atencion. También
enfatiza la

importancia de la
educacion y la
concienciacion sobre
estas enfermedades
entre los
profesionales de la
salud y el publico en
general.

El documento
subraya la necesidad
de colaboracién entre
diferentes sectores,
incluyendo el NHS de
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IETS
Instituto de Evaluacion
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| Tiene i Colaboracion
i listado { internacional

i de enf
i huérf
{ /raras

Pais 0 | Objetivos
Region /]
URL  del |
documento |

{ Definicion  de { Ambito
enfermedades { aplicacion

huérfanasfraras i

Gales,
organizaciones de
pacientes, y centros

de investigacion,
para asegurar que las
personas con
enfermedades
huérfanas/raras
reciban la mejor
atencion posible.
Irlanda del Objetivo General Una enfermedad Nacional, con El plan se alineacon No se La colaboracion EI Northern Ireland
Norte, Reino ¢ Implementar la huérfana/raraen un enfoque en laestrategiadelReino evidenc internacional es Implementation Plan
Unido (67) estrategia del Reino  Irlandadel Norte lacolaboracion Unido y las ia un componente for Rare Diseases es
Unido para las sigue la entre Irlanda normativas de la clave de este plan, un plandetallado que
http://iwww.e enfermedades definicion de la del Norte y la Union Europea. permitiendo a aborda la
uroplanproje huérfanas/raras en Union Europea, Republica de También menciona la Irlanda del Norte implementacion de la
ct.eu/Docum el contexto de que la describe Irlanda, necesidad de politicas beneficiarsedelos estrategia del Reino
entationAttac Irlanda del Norte, como una ademas de la especificas para avances globales Unido para
hment/The% garantizando el enfermedad que integracion abordar la en lainvestigacion enfermedades
20Northern acceso a una afecta a menos dentro del infraestructura y los y ftratamiento de huérfanas/raras en
%?20Ireland atencion de alta de 5 personas marco mAas recursos necesarios enfermedades Irlanda del Norte.
%?20Ilmpleme calidad basada en por cada 10,000 amplio del para el manejo de huérfanas/raras. Este plan tiene como
ntation%20P evidencia, habitantes. Reino Unido. enfermedades Irlanda del Norte objetivo principal
lan%20for% tratamiento y apoyo huérfanas/raras en promueve la  mejorar la atencion
20Rare%?20 para las personas Irlanda del Norte. colaboracién médicay el apoyo a
Diseases%?2 afectadas por internacional, las personas que
02015_engli enfermedades especialmente viven con
sh%20(en).p huérfanas/raras. con la Republica enfermedades
df de Irlanda, y huérfanas/raras,
participa en redes mediante la
y proyectos de integracion de
investigacion servicios de ala
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europeos e
internacionales,
con el objetivo de

compartir

conocimientos 'y
mejorar el
diagnéstico y

calidad, la promocion
de la investigacion y
la colaboracién tanto
dentro de Irlanda del
Norte como con la
Republica de Irlanda
y otras regiones.
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China (12)

https:/iwww.
nchi.nim.nih.
gov/pmc/arti
cles/lPMC54
51750/

Objetivos

Objetivo
Establecer una definiciéon
oficial de enfermedades
huérfanas/raras en China
gue permita una mejor
formulacion de politicas
de salud, regulaciéon de
medicamentos huérfanos
y desarrollo de soluciones
sanitarias.

1 Definicion

enfermedades

huérfanasfraras i

Definiciones
Propuestas:

Definicién
mas utilizada:
Enfermedad con
una incidencia
de 0.65-1 pormil
(%o), siguiendo la
definicion de la
OMS.

Definicién
propuesta
2010:
Enfermedades
con una
prevalencia de
menos de 1 en

en

de | Ambito
1 aplicacion

Nacional

L -
ERTS jy

Salud

de | Regulacionesymarco

: legal

Actualmente no hay
una definicion oficial
de enfermedades
huérfanas/raras en
China, pero se estan
discutiendo
propuestas y
para futuras
regulaciones. La
creacionde un comité
para formular
estrategias médicas
para enfermedades
huérfanas/raras
indica un esfuerzo por
establecer politicas
mas claras.

listas
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Tiene

! listado

i de enf
i huérf
i Iraras

Si. 121 China se

enferm
edades

i Colaboracion
nternacional

tratamiento
enfermedades
huérfanas/raras.

inspira
en modelos
internacionales,
como el de
Estados Unidos,
para desarrollar su
propia legislacion
y politicas sobre
enfermedades
huérfanas/raras y
medicamentos
huérfanos.

de

El plan subraya la

importancia de
empoderar a los
pacientes 'y  sus

familias, asegurando
que estén
involucrados en
todas las etapas del
desarrollo y
evaluacién de
servicios. Ademas,
destaca la necesidad
de mejorar  los
diagndsticos
tempranos y la
intervencion a través
de una formacion
adecuada de los
profesionales de la
salud.

El documento
Defining Rare
Diseases in China

explora la evolucion
de las definiciones de
enfermedades
huérfanas/raras en
Chinay el desafio de
establecer una
definicién oficial que
sea util para la
formulacion de
politicas de salud. A
lolargo de las tltimas
décadas, varias
definiciones han sido
propuestas,

incluyendo una
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Pais 0 | Objetivos
Region /]

URL del
documento

{ Definicion  de:
{ enfermedades

{ huérfanasfraras i

500,000 0 una

incidencia de
menos de 1 en
10,000 recién
nacidos.
Propuesta
reciente: Definir
enfermedades
huérfanas/raras
en base al
nimero minimo
de pacientes
necesarios para
que el desarrollo
de un
medicamento
innovador sea
rentable
(300,000 a
500,000 casos).
Enfoque
Actual: Crear
una lista de
enfermedades
huérfanas/raras
en lugar de usar
una definicion
estrictamente
basada en
prevalencia.

Ambito

i aplicacion

j

P

de | Regulacionesymarco
i legal
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Tiene gCoIaboracién
listado

i Iraras

{ Resumen

basada en la

prevalencia, otra en
el retorno de la
inversion para el

desarrollo de
medicamentos, y
recientemente, la

creacion de una lista
de enfermedades
huérfanas/raras

tratables en lugar de
una definicién Unica

basada en la
prevalencia.

El documento
destaca la
complejidad de
alcanzar un

consenso debido a la
falta de datos
epidemioldgicos y la
diversidad de
opiniones entre los
expertos y las
organizaciones de
pacientes. Sin
embargo, se observa
un progreso hacia la
formulacién de una

estrategia  nacional
que facilite la
regulacién de

medicamentos
huérfanos vy la
atencion adecuada
de las personas con
enfermedades
huérfanas/raras.
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Brasil (13)

https://bvsm
s.saude.gov.
br/bvs/saude
legis/gm/201
4/prt0199_3
0_01_2014h
tml

i Objetivos
Regién /'
del .

' Reducir la mortalidad y

contribuir a la reduccion
de la morbimortalidad y
de las manifestaciones
secundarias, asi como
mejorar la calidad de vida
de las personas con
enfermedades
huérfanas/raras a través
de acciones de
promocion, prevencion,
deteccion precoz,
tratamiento oportuno,
reduccion de
incapacidadesy cuidados
paliativos.

1 Definicion

de | Ambito
enfermedades | aplicacion
huérfanas/raras

Nacional

Una enfermedad :
huérfana/rara es

aquella que
afecta a hasta
65 personas por

cada 100.000
individuos, es
decir, 1,3
personas  por
cada 2.000
individuos.

de | Regulacionesymarco
i legal

La Politica Nacional
de Atencion Integral a
las Personas con
Enfermedades Raras
se encuentra alineada
con diversas leyes y
decretos, como la Ley
n° 8.080 de 1990, el
Decreto n® 7.508 de
2011, y multiples
portarias ministeriales

que establecen las
bases para la
organizacion y

funcionamiento de los
servicios de salud, asi
como la inclusién de
tecnologias y
medicamentos
necesarios para el
tratamiento de
enfermedades
huérfanas/raras.
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Tiene
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IETS

Instituto de Evaluacién
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i Colaboracion
nternacional

i de enf
i huérf

i Iraras
No

evidenc acuerdos 0]

1a

tratados
internacionales
especificos en el
documento.

se No se mencionan

El documento :

establece la Politica
Nacional de Atencién
Integral a las
Personas con
Enfermedades Raras
en Brasil, aprobada
mediante la Portaria
N° 199 del 30 de
enero de 2014. Esta
politica tiene como
objetivo principal
mejorar la calidad de
vida de las personas
con enfermedades
huérfanas/raras a
través de una serie

de acciones
integradas en el
Sistema Unico de
Salud (SUS), tales
como la promocion,
prevencion,
diagndstico
temprano,
tratamiento y

cuidados paliativos.
Define una
enfermedad

huérfana/rara como
aquella que afecta a
un maximo de 65
personas por cada
100.000 habitantes.

La politica aborda el
desarrollo de un
marco integral que
garantice el acceso a

(1 | ¥
(3 \ N
PeW W
pen B
Dol &
¥V /7 4
| [ §

(o]
N




IETS

Instituto de Evaluacion
— Tecnolégica en Salud
Pais 0 | Objetivos ] Definicion  de { Ambito de | Regulacionesymarco | Tiene : Colaboracion

Regién /' enfermedades { aplicacion i legal i listado { internacional

URL del | huérfanasfraras i i de enf

documento | i huérf
E ] : : | /raras

servicios de salud

adecuados y
equitativos para
personas con
enfermedades

huérfanas/raras en
todo el pais,
estipulando la

organizacion de la
atencion a través de
la Red de Atencidn a
la  Salud (RAS).

También se
establecen

directrices para la
habilitacion de

servicios de atencion
especializada y de

referencia en
enfermedades

huérfanas/raras, y se
mencionan los

incentivos financieros
y laregulacion para el
cumplimiento de los

estandares de
calidad en la
atencion.
México (68)  Objetivo Enfermedades Nacional Basado en articulos No, se Alineacion con la El Acuerdo porel que
Reconocer formalmente con una de la Constitucion recono Clasificacién se reconocen las
https://dof.go  las enfermedades prevalencia de Politica de los cen las Internacional de enfermedades
b.mx/nota_d huérfanas/raras en no mas de 5 Estados Unidos de la Enfermedades de huérfanas/raras
etalle.php?c  México, alineadas con la personas  por Mexicanos y la Ley CIF la OMS y formaliza el
0digo=56937 Clasificacion cada 10,000 General de Salud. recomendaciones reconocimiento  de
70&fecha=2 Internacional de habitantes. de la Asamblea estas enfermedades
9/06/2023 Enfermedades de |la General de las en México conforme
OMS, para mejorar la Naciones Unidas. a la Clasificacion
atencion de salud y Internacional de
garantizar acceso a Enfermedades de la
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URL del | huérfanasfraras i i de enf
documento | i huérf
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servicios médicos de OMS. El objetivo es
calidad. mejorar la atencion
médicay garantizar el

acceso a servicios de

salud de calidad para

las personas

afectadas. Elacuerdo

establece medidas

para fortalecer la

atencion primaria,

mejorar los sistemas

de informaciéon vy

capacitacion, y

priorizar la inclusion

de medicamentos

huérfanos. Este
marco se alinea con
normativas

nacionales e

internacionales para
protegerlos derechos
de los pacientes con

enfermedades
huérfanas/raras.
México (14)  Regularla organizaciony Enfermedad con Nacional Basado en la Ley No, No se mencionan El Reglamento
funcionamiento de Ila una prevalencia General de Saludy el aunque acuerdos 0 |Interior de la
https://dof.go  Comision parael Andlisis, de no més de 5 Reglamento Interior opera colaboraciones Comisién para el
b.mx/nota_d Evaluacion, Registro y personas por del Consejo de un internacionales Analisis, Evaluacion,
etalle.php?c Seguimiento de las cada 10,000 Salubridad General. sistema especificas en el Registro y
0digo=54775 Enfermedades Raras. habitantes. de documento. Seguimiento de las
35&fecha=2 exclusi Enfermedades Raras
4/03/2017#g ones establece los
sc.tab=0 lineamientos para la

operacion de esta
Comisién en México.
Su objetivo es definir,
evaluar y registrar
enfermedades
huérfanas/raras,
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garantizarel acceso a
tratamientos

adecuados y
coordinar la
investigacion y

politicas de salud
publica. Se describe
la estructura
organizativa, las
funciones de sus
integrantes 'y el
procedimiento para la
inclusion o exclusion
de enfermedades en
el registro oficial.

Argentina Objetivo Enfermedades Nacional Basada en la Si No se mencionan La Ley 26.689 de
(15) Promover el cuidado cuyaprevalencia Constitucion Nacional colaboraciones Argentina establece
integral de la saludde las  esigual o inferior y la Ley Nacional de internacionales un marco legal para
https://www. = personas con a 1 por cada Salud. especificas. la  proteccion vy
boletinoficial. enfermedades poco 2,000 personas. promocidn de la salud
gob.ar/detall frecuentes y mejorar su de personas con
eAviso/prime calidad de vida en enfermedades poco
ra/281897/2  Argentina. frecuentes. Garantiza
0230301?bu el acceso a servicios
squeda=1 de salud,
diagnosticos y

tratamientos
adecuados, y
fomenta la
investigacion y la
educacion sobre
estas enfermedades.
Chile (69) Objetivo No las define Nacional FundadaenlalLeyN° Si, 27 No se mencionan La Ley 20.850,
Crear un sistema de 20.850, que establece enferm acuerdos 0 conocida como Ley
proteccion financiera para el marco normativo edades colaboraciones Ricarte Soto,
https://www.i  diagndsticos y para el financiamiento internacionales establece un sistema
spch.cl/sites/ tratamientos de alio y cobertura de especificos. de proteccion
default/files/  costo, conocido como Ley tratamientos de alto financiera para el
normativa_a Ricarte Soto, en honor a costo. diagndstico y
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Pais 0 | Objetivos ] Definicion  de { Ambito de | Regulacionesymarco | Tiene : Colaboracion 1 Resumen
Regién /' enfermedades { aplicacion i legal i listado { internacional 5
URL del | huérfanasfraras i i de enf.
documento | i huérf

| /raras : :
named/ensa Luis Ricarte Soto tratamiento de alto
yos_clinicos/ Gallegos. costo de
Ley%2020.8 enfermedades en
50.pdf Chile, incluyendo las

enfermedades

huérfanas/raras. El
objetivo principal es
asegurar que todos
los beneficiarios del
sistema previsional
de salud puedan
acceder a
tratamientos

€ostosos sin que esto
impligue un gasbo
catastrofico. La ley
también crea un
fondo especifico para
financiar estos
tratamientos y define
el proceso para

determinar qué
condiciones y
tratamientos  seran
cubiertos.

Fuente: elaboracion propia.
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Anexo 5. Diagrama PRISMA

Figura 1. Diagrama PRISMA

Identificacion de nuevos estudios através de Identificacion de nuevos estudios a través de
bases de datos y archivos otros métodos

Registros identificados desde: Registro_s eliminados antes Registros identificados de bisqueda por referencias (n =7
Base de datos (n = 1289) ®| del  cribado: Registros por busqueda en paginas web (n = 693)
Registros duplicados (n=180) Envio de expertos (n = 0)
v *_l
Registros bibliograficos cribados Documentos tamizados: Documentos no
(n=1109) (n=693) = encontrados: (n = 0)

J' v

Documentos evaluados
en texto completo: (n =33)

Publicaciones evaluadas en texto
completo (n =12)

v

Publicaciones evaluadas para
elegibilidad (n =12) No resultado de interés: (n =12)

Registros excluidos: 4

Publicaciones evaluadas
para elegibilidad: (n=40)

\ 4
Nuevos estudiosincluidos en la revision (n =33

v

Total, estudios incluidos en la revisién (n =33)
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Anexo 6. Listado de documentos incluidos y excluidos

Tabla 5. Listado de documentos excluidos

Boulanger, V.(70) 2020 Establishing Patient Registries for Rare Diseases: Rationale Desenlace
and Challenges. incorrecto
Jandhyala, R. (71) 2020 A novel method for observing proportional group awareness Desenlace
and consensus of items arising from list-generating questioning  incorrecto
Ardanaz, V. 2021 Surveillance of rare diseases in Spain: Spanish Registry of Rare  Desenlace
Diseases (ReeR) incorrecto
Cavero-Carbonell, 2016 Consensus on the criteria needed for creating a rare-disease Desenlace
C.(72) patient registry. A Delphi study incorrecto
Mallone, S. (73) 2013 Methodological aspects of estimating rare cancer prevalencein  Desenlace
Europe: the experience of the RARECARE project incorrecto
Rico, J. (74) 2021 The interoperability between the Spanish version of the Desenlace

International Classification of Diseases and ORPHAcodes: incorrecto
towards better identification of rare diseases

Arnould, B. (75) 2019 PRO147 MAPPING PROQOLID TO RARE DISEASES: AON- Desenlace
GOING COLLABORATION BETWEEN MAPI RESEARCH incorrecto
TRUST AND ORPHANET

Seidel, M. (76) 2019 The European Society for Immunodeficiencies (ESID) Registry Desenlace
Working Definitions for the Clinical Diagnosis of Inborn Errors of  incorrecto
Immunity

Arnould, B. (77) 2019 Mapping functions, measurement instruments, and rare Resumen de
diseases: Challenges and solutions congreso

Resemann, H. (78) 2019 Reporting of Delphi methods to achieve consensus on Resumen de
guidelines in rare diseases congreso

Irwin, J. (79) 2017 Estimation of prevalence in rare disease Desenlace

incorrecto

Mdiller, K. (80) 2016 A systematic review and methodological framework for Resumen de

estimating prevalence of rare diseases congreso

Fuente: elaboracion propia.

Tabla 6. Listado de documentos incluidos

Comisién  Europea,

Expert Panel on

Effective Ways of

Investing in Health Application of the ERN Model in European Cross-Border Healthcare
(EXPH)(81) 2018 Cooperation Outside the Rare Diseases Area

CADTH (Canadian

Agency for Drugs and

Technologies in

Health)(82) 2023 CADTH Reimbursement Review: Belzutifan (Welireg)

NICE (National

Institute for Health and Clinical Evidence Review of Chenodeoxycholic Acid for Treating
Care Excellence) (83) 2023 Cerebrotendinous Xanthomatosis

Institute  for Clinical

and Economic Review

(ICER) (84) 2018 Emicizumab for Hemophilia A with Inhibitors: Effectiveness and Value
CADTH

Reimbursement

Review: Fostamatinib

(Tavalisse) (85) 2022 CADTH Reimbursement Review: Fostamatinib (Tavalisse)

88
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Ministerio de
Solidaridad y Salud de
Francia, Ministerio de
Educaciéon Superior,
Investigacion e
Innovacion (86)
Institute for Clinical
and Economic Review
(ICER) (87)

Institute for Clinical
and Economic Review
(ICER) (88)

National Organization
for Rare Disorders
(NORD) (89)

Anil N. Makam, junto
con colaboradores del
Institute for Clinical
and Economic Review

(ICER) (90)
Domenica Taruscio y
equipo del Istituto
Superiore di Sanita,
Roma. (91)
NICE (National

Institute for Health and
Care Excellence) (92)
NICE (National
Institute for Health and
Care Excellence) (93)
National Institute for
Health and Care
Excellence (NICE) (94)
National Institute for
Health and Care
Excellence (NICE) (95)
Ministerio de Recursos
Humanos de Hungria
(Ministry of Human
Resources, Hungary)
(49)

Ministerio de Salud de
Francia

Ministerio Federal de
Salud de Alemania
(48)

Instituto para la
Calidad y Eficiencia en
la Atencidon Sanitana
(IQWIG) (96)

Instituto para la
Calidad y Eficiencia en
la Atencidon Sanitana
(IQWIG) (97)
EURORDIS
(Organizacion
Europea para las
Enfermedades Raras)

2018

2022

2018

2023

2024

2011
(actualizacion
en 2014)

2017

2017

2021

2020

2014

2014

2013

2018

2015

2013

Salﬁd

French National Plan for Rare Diseases 2018-2022: Sharing Innovation, a
Diagnosis and a Treatment for All

Gene Therapy for Hemophilia B and An Update on Gene Therapy for
Hemophilia A: Effectiveness and Value

Inotersen and Patisiran for Hereditary Transthyretin Amyloidosis:

Effectiveness and Value

Disentangling the Cost of Orphan Drugs Marketed in the United States

Iptacopan and Danicopan for Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinuria:
Effectiveness and Value

Diagnosi delle Epidermolisi Bollose Ereditarie
Mitochondrial disorders in children: Co-enzyme Q10

Narcolepsy with or without cataplexy in adults: pitolisant

Setmelanotida para el tratamiento de la obesidad y la hiperfagia en el
sindrome de Bardet-Biedl o el sindrome de Alstrém

Setmelanotida para el tratamiento de la obesidad causada por deficiencia
del receptor de leptina (LEPR) o deficiente de proopiomelanocorina
(POMC)

National Plan for Rare Diseases: Health Policy Strategy for Rare Diseases
until 2020

Plan National des Maladies Rares (2011-2014): Une Ambition Renforcée
National Plan of Action for Rare Diseases — Fields of Action,

Recommendations, and Proposed Actions

Neonatal Screening for 5g-Associated Spinal Muscular Atrophy:
Preliminary Report

Newborn Screening for Tyrosinemia Type | Using Tandem Mass
Spectrometry: Final Report

NeurOmics: proyecto europeo integrado de investigacién 6mica para el
diagnéstico y la terapia de enfermedades
neuromusculares y neurodegenerativas raras
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Titulo

Comisién  Europea,
especificamente la
Direccion General de
Salud y Seguridad
Alimentaria (98)
CADTH (Canadian
Agency for Drugs and
Technologies in
Health) (99)

Institute  for Clinical
and Economic Review
(ICER) (100)

Rare-X (101)

Instituto para la
Calidad y la Eficiencia
en la Atencion
Sanitaria (IQWiG)
Institute  for Clinical
and Economic Review
(ICER) (102)
European Reference
Network (ERN). (103)
European Reference
Network (ERN). (103)
European Reference
Network (ERN). (103)

European Reference
Networks (ERNS),
coordinado por Health
Services and Medical
Care of the European
Commission
European Reference
Network (ERN). (103)
National Health
Service (NHS) de
Inglaterra (104)
Ministero della Salute
(52)

Cui Y, Han J. (12)
Ministério da Saude
Consejo de Salubridad
General (68)

Consejo de Salubridad
General (14)
Congreso de la Nacién
Argentina (15)
Gobierno de Chile
(69)

Fuente: elaboracién propia.

2020

2023

2020

2022

2011

2020

2023

2020

2020

2020

2023

2018
2013
2017
2014
2023
2014
2011

2015

EVALUACION CONJUNTA DEL REGLAMENTO (CE) N°1901/2006 DEL
PARLAMENTO EUROPEO Y DEL CONSEJO DE 12 DE DICIEMBRE DE
2006 SOBRE MEDICAMENTOS PARA USO PEDIATRICO Y
REGLAMENTO (CE) N° 141/2000 DEL PARLAMENTO EUROPEO Y
DEL CONSEJO, DE 16 DE DICIEMBRE DE 1999, SOBRE
MEDICAMENTOS HUERFANOS

CADTH Reimbursement Review: Sohonos (Setmelanotide) for the
Treatment of Obesity Due to LEPR or POMC Deficiency

Spinrazay Zolgensma para la Atrofia Muscular Espinal: Eficacia y Valor
EL PODER DE SER CONTADO: UN RECUENTO MAS PRECISO DE
ENFERMEDADES RARAS Y PASOS PARA CONTARLAS

Informes IQWiG — Afio: 2011 No. 83 ¢ Para qué hay evidencia? ¢,Se estan
elaborando actualmente directrices para las enfermedades raras?

Valoctocogén Roxaparvovec y Emicizumab para la hemofilia A sin
inhibidores: Eficacia y valor

European Reference Network: Clinical Practice Guidelines and Clinical
Decision Support Tools

European Reference Network: Clinical Practice Guidelines and Clinical
Decision Support Tools

European Reference Network: Clinical Practice Guidelines and Clinical
Decision Support Tools

Methodological Handbooks
& Toolkit for Clinical Practice
Guidelines and Clinical Decision
Support Tools for Rare Diseases
Handbook #6: Methodology for
the Elaboration of Evidence

Reports for Rare Diseases
European Reference Network: Clinical Practice Guidelines and Clinical
Decision Support Tools

National Genomic Test Directory Testing Criteria for Rare and Inherited
Disease.

Italy Report: State of the Art for Rare Diseases— Activities in EU Member
States and Other European Countries

Defining rare diseases in China

Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doencas Raras

Acuerdo por el que se reconocen las enfermedades raras

Reglamento Interior de la Comision para el Analisis, Evaluacién, Registo
y Seguimiento de las Enfermedades Raras

Ley 26.689: Cuidado Integral de la Salud de las Personas con
Enfermedades Poco Frecuentes.

Ley No 20.850: Crea un sistema de proteccion financiera para
diagndsticos y tratamientos de alto costo
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Anexo 7. Extraccion de lainformacion

)

Sa ud IETS

Instituto de Evaluacion
Tecnolégica en Salud

Tabla 7. Metodologia(s) y/o criterios descritos y/o propuestos para la determinacion, clasificacién o reconocimiento de una condicién de salud
como enfermedad huérfana/rara

Autor Afio Pais/Region | Titulo Metodologias/Criterios Conflicto de interes yl/o
financiamiento

Comisién Europea,
Expert Panel on
Effective Ways of
Investing in Health
(EXPH) (81)

CADTH (Canadian
Agency for Drugs
and Technologies
in Health) (82)

NICE (National
Institute for Health
and Care

Excellence) (83)

Institute for Clinical
and Economic
Review (ICER) (84)

2018

2023

2023

2018

Union
Europea

Canadéa

Reino Unido

Estados
Unidos

Application of the ERN Model in
European Cross-Border
Healthcare Cooperation Outside
the Rare Diseases Area

CADTH Reimbursement
Review: Belzutifan (Welireg)

Clinical Evidence Review of
Chenodeoxycholic  Acid  for
Treating Cerebrotendinous
Xanthomatosis

Emicizumab for Hemophilia A
with Inhibitors: Effectiveness and
Value

Se utilizan criterios establecidos
en la Decisién Delegada de la
Comisién (2014/286/EU) que
incluyen la centralizacion en el
paciente, liderazgo clinico, y la
participacion minima de 10
miembros en al menos 8 paises,
ademéas de la evaluacion
independiente por terceros.

El documento no reporta un
sistema especifico de clasificacion
para enfermedades
huérfanas/raras  dentro del
contexto del sistema de salud
canadiense; se enfoca en los
criterios de elegibilidad para el
tratamiento con belzutifan
basados en el diagndstico
genético y la presentacion clinica
de tumores no metastasicos.

No se mencionan criterios
especificos parala clasificacién de
CTX como una enfermedad
huérfana/rara dentro del sistema
de salud del Reino Unido, pero se
evallan estudios retrospectivos
gue analizan la eficacia del acido
guenodeoxicélico

Se utilizaron ensayos clinicos de
fase Il (HAVEN 1 y HAVEN 2)
para evaluar la efectividad de
Emicizumab en comparacion con
no profilaxis y con agentes de
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Comisién Europea

CADTH (Canadian
Agency for Drugs and
Technologies in Health),

con apoyo del
patrocinador Merck
Canada Inc.

Financiado por NICE en
nombre de la Comision
Especializada del NHS
Inglaterra.

El informe fue financiado
principalmente por la
Laura and John Arnold
Foundation, junto con
otros fondos de
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Autor Afio Pais/Region | Titulo Metodologias/Criterios Conflicto de interes yl/o
financiamiento

CADTH
Reimbursement
Review:
Fostamatinib
(Tavalisse) (85)

Ministerio de
Solidaridad y Salud
de Francia,
Ministerio de
Educacion
Superior,

Investigacion e
Innovacion (86)

Institute for Clinical
and Economic
Review (ICER) (87)

Institute for Clinical
and Economic
Review (ICER) (88)

2022

2018

2022

2018

Canada

Francia

Estados
Unidos

Estados
Unidos

bypass (BPA) en pacientes con
hemofilia A.

Se realizaron ensayos clinicos
aleatorizados controlados (FIT1 y
FIT2) para evaluar la efectividad
de fostamatinib en comparacion

CADTH Reimbursement con placebo, utilizando elrecuento
Review: Fostamatinib estable de plaquetas como criterio
(Tavalisse) principal de eficacia.

Se establecen redes nacionales y
europeas de referencia para
coordinar la atencion y la
investigacién, apoyandose en
centros de referenciay centros de
competencia para las
enfermedades huérfanas/raras.
Se utilizaron ensayos clinicos
controlados de fase 3 para evaluar
la efectividad de etranacogene
dezaparvovec y valoctocogene
roxaparvovec en comparacion con
la profilaxis con factor IX y factor
VIll, respectivamente. Estos
estudios se centraron en la tasa
Gene Therapy for Hemophilia B anualizada de sangrado (ABR) y
and An Update on Gene Therapy los niveles de actividad de los
for Hemophilia A: Effectiveness factores en la sangre como
and Value principales resultados.

Se utilizaron ensayos clinicos de

French National Plan for Rare
Diseases 2018-2022: Sharing
Innovation, a Diagnosis and a
Treatment for All

fase Il (NEURO-TTR para
Inotersen 'y APOLLO para
Patisiran) para evaluar la
efectividad de estos

medicamentos en comparacion
con los cuidados estandar. Se
evaluaron principalmente el
progreso de la neuropatia (medido

Inotersen and Patisiran for

Hereditary Transthyretin  por mNIS+7) y la calidad de vida
Amyloidosis: Effectiveness and relacionada con la neuropatia
Value (Norfolk-QOL-DN).
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fundaciones sin fines de
lucro.

CADTH (Canadian
Agency for Drugs and
Technologies in Health),
con apoyo del
patrocinador Medison
Pharma Canada Inc.

Gobierno francés

La financiacién de este

informe  proviene de
subvenciones

gubernamentales y
fundaciones sin fines de
lucro, siendo Arnold
Ventures el mayor

financiador individual.

La financiacién de este

informe  proviene de
subvenciones

gubernamentales y
fundaciones sin fines de
lucro, siendo Arnold
Ventures el mayor

financiador individual.
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Autor Afio Pais/Region | Titulo Metodologias/Criterios Conflicto de interes yl/o
financiamiento

Se menciona la importancia de
evaluar las limitaciones de aplicar
ciertos criterios de diversidad en

ensayos clinicos para
National medicamentos huérfanos, asi
Organization  for Disentangling the Cost of como lanecesidad de subanalisis
Rare Disorders Estados Orphan Drugs Marketed in the especificos basados en
(NORD) (89) 2023 Unidos United States subgrupos clinicos relevantes. No reporta
La clasificacion de la PNH se
divide en tres categorias:
Anil N. Makam, subclinica, con fallo de médula
junto con Osea, y PNH cléasica. Las terapias El informe fue financiado
colaboradores del principalesincluyeninhibidoresde principalmente por la
Institute for Clinical Iptacopan and Danicopan for C5 (eculizumab yravulizumab)y, Laura and John Arnold
and Economic Paroxysmal Nocturnal mas recientemente, inhibidores Foundation vy otras
Review (ICER). Estados Hemoglobinuria: Effectiveness del complemento proximal como fundaciones sin fines de
(90) 2024 Unidos and Value Iptacopan y Danicopan. lucro.
Se utiliza una clasificaciénbasada
en las caracteristicas clinicas y
genéticas de las EB, dividiéndose Financiado por el
en cuatro tipos mayores: EB programade investigacion
simple, EB juncional, EB Iltalia-Estados Unidos
distréfica, y la sindrome de "Malattie Rare" y
Kindler. El diagnéstico se confima coordinado por el Centro
Domenica Taruscio mediante estudios de Nacional de
y equipo del Istituto 2011 citogenética, pruebas de Enfermedades Raras del
Superiore di Sania, (actualizacion Diagnosi delle Epidermolisi inmunofluorescencia y analisis Istituto  Superiore  di
Roma. (91) en 2014) ltalia Bollose Ereditarie moleculares. Sanita.
NICE (National
Institute for Health
and Care Mitochondrial  disorders in
Excellence) (92) 2017 Reino Unido children: Co-enzyme Q10 No reporta No reporta
NICE (National
Institute for Health
and Care Narcolepsy with or without
Excellence) (93) 2017 Reino Unido cataplexy in adults: pitolisant No reporta No reporta
Se utilizan criterios basados en la
Setmelanotida para el eficacia clinica, la seguridad del
National Institute tratamiento de la obesidady la tratamiento,y la comparacidn con
for Health and Care hiperfagia en el sindrome de las alternativas existentes. El
Excellence (NICE) Bardet-Biedl o el sindrome de enfoque estd en la mejora de los
(94) 2021 Reino Unido Alstrom resultados clinicos y la reducciéon No Reporta
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Autor Afio Pais/Region | Titulo Metodologias/Criterios Conflicto de interes yl/o
financiamiento

de los sintomas asociados con la
obesidad y la hiperfagia en estas
enfermedades huérfanas/raras.

Los criterios de clasificacion se
basan en la eficacia clinica
del tratamiento, el impacto sobre
la obesidady la calidad de vida, y
la  comparacion  con los

Setmelanotida para el tratamientos disponibles. Se
tratamiento de la obesidad utiliza evidencia cientifica para
National Institute causada por deficiencia del definir el impacto de
for Health and Care receptor de leptina (LEPR) o Setmelanotide en las condiciones
Excellence (NICE) deficiente de especificas causadas por
(95) 2020 Reino Unido proopiomelanocortina (POMC)  deficiencias en LEPRy POMC. No Reporta

El documento no
menciona explicitamente
conflictos de interés o
detalles de financiamiento.
La clasificacién de enfermedades Sin embargo, se puede

huérfanas/rarasenelplansebasa asumir que el

en la severidad, el impacto en la financiamiento proviene
Ministerio de calidad devida, y la disponibilidad de fondos  publicos
Recursos de tratamientos. El plan busca destinados a mejorar los
Humanos de definiry priorizar las condiciones servicios de salud vy
Hungria (Ministry of National Plan for Rare Diseases. que requieren atencion apoyar la investigacion en
Human Resources, Health Policy Strategy for Rare especializada y recursos enfermedades
Hungary) (49) 2014 Hungria Diseases until 2020 significativos. huérfanas/raras.

El documento establece criterios
para la  clasificacion de
enfermedades huérfanas/raras,
basados en la prevalencia (menos
de 1 en 2,000 personas). También
se identifican grupos de
enfermedades huérfanas/raras y
se establecen prioridades para su
estudioy tratamiento, teniendo en
Plan National des Maladies cuentaelimpactoenlavidadelos

Ministerio de Salud Rares (2011-2014): Une pacientes y la disponibilidad de
de Francia 2014 Francia Ambition Renforcée tratamientos. No Reporta
Ministerio Federal El documento utiliza la prevalencia
de Salud de National Plan of Action for Rare (menos de 1 en 2,000 personas)
Alemania(48) 2013 Alemania Diseases — Fields of Action, para la clasificacion ~de No Reporta
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Autor Afio Pais/Region | Titulo Metodologias/Criterios Conflicto de interes yl/o
financiamiento

Recommendations, and enfermedades huérfanas/raras.
Proposed Actions Ademaés, establece criterios
especificos para identificar y
priorizar enfermedades
huérfanas/raras en funcion de su
impacto en los pacientes y la
disponibilidad de recursos para su
manejo.
El documento utiliza criterios
basados en la prevalencia
y elimpacto de la SMA para definir
la necesidad de cribado neonatal.
Instituto para la La clasificacion de la enfermedad
Calidady Eficiencia y su gravedad se basa en la
en la Atencion Neonatal Screening for 5q- progresividad el impacto en la
Sanitaria (IQWiG) Associated Spinal Muscular funcionalidad motora y
(96) 2018 Alemania Atrophy: Preliminary Report respiratoria. No Reporta
La clasificacionde tirosinemia tipo
| se basa en criterios de
prevalenciay en elimpacto clinico
de la enfermedad. Se utilizan
pruebas de deteccién basadasen
espectrometria de masas para
Instituto para la identificar la enfermedad en
Calidad y Eficiencia Newborn Screening for etapastempranas, con el objetivo
en la Atencion Tyrosinemia Type | Using de permitir intervenciones
Sanitaria (IQWIiG) Tandem Mass Spectrometry: tempranas que mejoren los
97) 2015 Alemania Final Report resultados de salud. No Reporta
El documento detalla la utilizacién
de técnicas Omicas para
clasificar las enfermedades, pero  El proyecto esta
no especifica en financiado por la Union
NeurOmics: proyecto europeo detalle los criterios exactos de Europea  dentro del
EURORDIS integrado de investigacion dmica  clasificacion. La metodologia programa de
(Organizacién para el diagndstico y la terapia se basaenlaintegraciondedatos investigacion. No se
Europea para las de enfermedades Omicos para una menciona ningun conflico
Enfermedades neuromusculares y comprension mas profundade las de interés especificoen el
Raras) 2013 Europa neurodegenerativas raras enfermedades. documento.
Comisién Europea, EVALUACION CONJUNTADEL La metodologia de evaluacion El documento es
especificamente la REGLAMENTO (CE) N° incluye una revision de financiadoy producido por
Direccion General Union 1901/2006 DEL PARLAMENTO documentos, encuestas a partes la Comision Europea, por
de Salud y 2020 Europea EUROPEO Y DEL CONSEJO interesadas y andlisis de datos lo que esta disefiado para
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Autor Afio Pais/Region | Titulo Metodologias/Criterios Conflicto de interes yl/o
financiamiento

Seguridad
Alimentaria (98)

CADTH (Canadian
Agency for Drugs
and Technologies
in Health) (99)

Institute for Clinical

and Economic
Review (ICER)
(200)

Rare-X (101)

2023 Canada
Estados

2020 Unidos
Estados

2022 Unidos

DE 12 DE DICIEMBRE DE 2006
SOBRE MEDICAMENTOS
PARA USO PEDIATRICO Y
REGLAMENTO (CE) Ne
141/2000 DEL PARLAMENTO
EUROPEO Y DEL CONSEJO,
DE 16 DE DICIEMBRE DE 1999,
SOBRE MEDICAMENTOS
HUERFANOS

CADTH Reimbursement
Review: Sohonos
(Setmelanotide) for the
Treatment of Obesity Due to

LEPR or POMC Deficiency

Spinraza y Zolgensma para la
Atrofia Muscular Espinal:
Eficacia y Valor

EL PODER DE SER CONTADO:
UN RECUENTO MAS PRECISO
DE ENFERMEDADES RARAS Y
PASOS PARA CONTARLAS

sobre el impacto de los
reglamentos. No se detalla un
sistema especifico de clasificacion
en el informe.

Los criterios de clasificacion para
la evaluacion
de Setmelanotide incluyen la
revision de la
eficacia clinica, seguridad del
tratamiento vy comparacion
con otras opciones de tratamiento
disponibles. Se
emplean metodologias basadas
en la evidencia
para definir el impacto y la
relevancia

clinica del medicamento.

Se utilizan criterios basados en la
eficacia clinica, la seguridad, y la
calidad de vida mejorada en la
clasificacion de los tratamientos.
El informe compara Spinraza y
Zolgensma con tratamientos
existentes y entre si para evaluar
su valorrelativo en el manejo de la
AME.

El informe sugiere metodologias
para mejorar la precision en la

clasificacion 'y conteo de
enfermedades huérfanas/raras,
pero no detalla  criterios

especificos. En cambio, se enfoca
en la necesidad de estandarizar
métodos y datos para una mejor
comparacion y andlisis.
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proporcionar
evaluacién imparcial

una

de

las politicas sin conflictos

de interés especificos.
No se mencionan
conflictos de interés

adicionalesen el informe.

El financiamiento para la

revision
proviene de
publicos destinados a

fondos

la

evaluacion de tecnologias

sanitarias.

El financiamiento del
informe  proviene de
fondos publicos y
donaciones, y el ICER
busca mantener la
imparcialidad en sus
evaluaciones.

No se mencionan

conflictos de interés en el

documento. Rare-X,

la

organizacion responsable,
es unaentidad sin fines de
lucro que busca mejorar la

situacion de

enfermedades

las

huérfanas/raras mediante

la

promocidn de datos mas
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Instituto para la
Calidad vy la
Eficiencia en la
Atencién Sanitaria
(IQWIG)

Institute for Clinical

and Economic
Review (ICER)
(202)

European

Reference Network
(ERN). (103)

2011

2020

2023

Alemania

Estados

Unidos

Unién
Europea

Informes IQWiG — Afo: 2011 No.
83 ¢Para qué hay evidencia?
.Se estan elaborando
actualmente directrices para las
enfermedades raras?

Valoctocogén Roxaparvovec y
Emicizumab para la hemofilia A
sin inhibidores: Eficacia y valor

European Reference Network:
Clinical Practice Guidelines and
Clinical Decision Support Tools

Salud

El informe revisa la evidenca
cientifica existente y analiza cémo
se utiliza esta evidencia para
desarrollar  directrices para
enfermedades huérfanas/raras.
No detalla un sistema especifico
de clasificacion, sino que evalla la
calidad y disponibilidad de la
evidencia.

El informe utiliza una metodologia
basada en la revisiébn de la
literatura cientifica existente sobre
los tratamientos Valoctocogén
Roxaparvovec y Emicizumab. La
evaluacion incluye la revision de
ensayos clinicos y estudios de
eficacia para definir como se
clasifican estos tratamientos en
comparacién con las opciones
existentes.

El documento describe
metodologias parala priorizacion,
evaluacion, adopcion y
adaptacion de CPGs y CDSTs
existentes, asi como para el
desarrollo de nuevas guias y
herramientas, aplicando criterios
como la calidad metodolégica, la
relevanciaclinicay la viabilidadde
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Conflicto de interes yl/o

financiamiento
precisos

y
la colaboracion

internacional.

El informe es elaborado

por

una institucion

IQWIG,
plblica

financiada porel gobiemo
aleméan.No se mencionan

conflictos de
adicionales en

interés

el

documento, y se asume

que el financiamiento
proviene de recursos
publicos para la

evaluacién y mejora de la

atencion sanitaria.
El ICER es
organizacion
independiente

una

que

financia sus actividades a

través

de

subvenciones y contratos.
El informe se basaen una
evaluacién imparcial de la

evidencia.

No

se mencionan conflictos
de interés especificos en
el documento, y el ICER
se esfuerza por mantener

la transparencia y

imparcialidad en
informes.

Financiado por
Comisién Europea.

la
sus

la
El

documento no menciona
especificamente conflictos

de interés
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European
Reference Network
(ERN). (103)

European
Reference Network
(ERN). (103)

European
Reference
Networks (ERNS),
coordinado por
Health Services
and Medical Care
of the European
Commission

European
Reference Network
(ERN).
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2020

2020

2020

2023

Unién
Europea

Unién
Europea

Unién
Europea

Union
Europea

European Reference Network:
Clinical Practice Guidelines and
Clinical Decision Support Tools

European Reference Network:
Clinical Practice Guidelines and
Clinical Decision Support Tools

Methodological Handbooks
& Toolkit for Clinical Practice
Guidelines and Clinical Decision
SupportTools for Rare Diseases
Handbook #6: Methodology for
the Elaboration of Evidence
Reports for Rare Diseases

European Reference Network:
Clinical Practice Guidelines and
Clinical Decision Support Tools

Salud IETS

Instituto de Evaluacién

Tecnologlca en Salud

implementacién en  entornos
clinicos europeos.

El documento describe métodos
formales de consenso como
Delphi, Técnica de Grupo Nominal
(NGT) y Conferencias de
Desarrollo de Consenso (CDC)
para la formulacion  de
declaraciones de consenso clinico
en situaciones donde la evidencia
es limitada o inexistente.

El documento presenta criterios
de priorizacidon organizados en
cuatro dominios principales:
Carga social, Interés de los
actores involucrados, Provision de
servicios de salud, y Salud
publica. Estos dominios se
subdividen en items especificos
gue guian la priorizacién de
temas.

Se detalla una metodologia
estructurada para la clasificacion
de evidenciay la elaboracién de
informes, incluyendola evaluacion
de la calidad de la evidencia, la
aplicabilidad de losresultadosy la
formulacién de recomendaciones
basadas en la evidencia.

El documento establece criterios
basados en la evidencia para la
clasificacion de enfermedadesy el
desarrollo de directrices clinicas.
Estas metodologias se
desarrollan en colaboracién con
expertos en diferentes areas de

e contactoiets@iets.org.co ® www.iets.org.co

Conflicto de interes yl/o
financiamiento

Financiado por la
Comisién Europea. El
documento no menciona
especificamente conflictos
de interés

Financiado por la
Comisién Europea. El
documento no menciona
especificamente conflictos
de interés

El documento no
menciona
especificamente conflictos
de interés. Se entiende
que el financiamiento y la
gestion del  proyecto
provienen de la Comisién
Europea y esta alineado
con los objetivos de los
European Reference
Networks (ERNs) para
mejorar el manejo de
enfermedades
huérfanas/raras en la UE.
El documento no
menciona explicitamente
conflictos de interés ni
detalles de financiamiento.
Se asume que el
desarrollo de las
directrices y herramientas
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National Health National Genomic Test Directory que cumplen con criterios cientifica y consenso
Service (NHS) de Testing Criteria for Rare and especificos de gravedad y profesionalenelareadela
Inglaterra. (104) 2018 Reino Unido Inherited Disease. necesidad. genética.
Se Reconoce formalmente las
enfermedades huérfanas/raras en
México, alineadas con la
Clasificacién Internacional de
Enfermedades de la OMS, para El documento no
Consejo de Acuerdo porelque sereconocen mejorar la atencién de salud y menciona explicitamente
Salubridad General las enfermedades garantizar acceso a servicios conflictos de interés ni
(68) 2023 México huérfanas/raras médicos de calidad. detalles de financiamiento.
Se describe la estructura
Reglamento Interior de la organizativa,las funcionesde sus
Comisién para el Analisis, integrantes y el procedimiento El documento no
Consejo de Evaluacion, Registro y para la inclusion o exclusién de menciona explicitamente
Salubridad General Seguimiento de las enfermedades en el registro conflictos de interés ni
(14) 2017 México Enfermedades Raras. oficial. detalles de financiamiento.
Si el diagnéstico esta en la lista,
dentro del alcance de la Ley
Nacional 26.689 que promueve el
cuidado integral de la salud de las
personas con enfermedades poco
frecuentes, se establece el El documento no
Congreso de la Ley 26.689: Cuidado Integral de alcance delacoberturaasistencial menciona explicitamente
Naciéon Argentina la Salud de las Personas con quedebe brindarse alaspersonas conflictos de interés ni
(15) 2011 Argentina Enfermedades Poco Frecuentes que tienen las Personas con detallesde financiamiento.

especializacién y se basan en

nivel europeo.

El documento utiliza un enfoque
basado en la evidencia para
definirlos criterios de elegibilidad.
Los criterios estan disefiados para
garantizar que las pruebas se
realicen en contextos clinicos
apropiados y para enfermedades
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Conflicto de interes yl/o

financiamiento

es financiado por fondos
practicas clinicas aceptadas a delaUnionEuropeayesta

destinado a mejorar

la

atencion en el ambito de la

red ERN sin influencia
externa indebida.
El documento no

menciona explicitamente

conflictos de interés

ni

detalles de financiamiento,

lo que es comun

en

documentos de directrices
institucionales. Se asume
que el documento es una
publicacién oficial del NHS
y se basa en la evidencia
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Gobierno de Chile

Fuente: elaboracién propia.

2015

Chile

Ley N° 20.850: Crea un sistema
de proteccidon financiera para
diagndsticos y tratamientos de
alto costo

Salud IETS

Instituto de Evaluacién

Tecnoloqma en Salud

Enfermedades Poco Frecuentes.
Ademas, esta lista mantiene la
nomenclatura  Orphanet de
enfermedades poco frecuentes,
esencial para mejorar la visibilidad
de estas enfermedades en los
sistemas de informacién sanitaria
y para la investigacion

Conocida como Ley Ricarte Soto,
establece un sistema de
proteccion financiera para el
diagnéstico y tratamiento de alto
costo de enfermedades en Chile,
incluyendo las enfermedades
huérfanas/raras.

Conflicto de interes yl/o
financiamiento

El documento no
menciona explicitamente
conflictos de interés ni
detalles de financiamiento.

Tabla 8. Metodologia(s) y/o criterios descritos y/o propuestos para la determinacién de las especialidades involucradas en los procesos de

diagnostico de enfermedad huérfana/rara

Comisién Europea,
Expert Panel on
Effective Ways of
Investing in Health
(EXPH)

CADTH (Canadian
Agency for Drugs
and Technologies
in Health)

NICE (National
Institute for Health
and Care
Excellence)

2018

2023

2023

Union
Europea

Canada

Application of the ERN Model in
European Cross-Border
Healthcare Cooperation Outside
the Rare Diseases Area

CADTH Reimbursement Review:
Belzutifan (Welireg)

Clinical Evidence Review of
Chenodeoxycholic  Acid for
Treating Cerebrotendinous

Reino Unido Xanthomatosis

especialistas

seleccmnados en funcion de su
experiencia y conocimientos en
areas especificas dentro de la red
de referencia, con la participacion
de multiples disciplinas médicas
Los especialistas son
seleccionados basados en su
experiencia en oncologiay en el
manejo de tumores relacionados
con la enfermedad de VHL, con
énfasis en el tratamiento en
centros de referencia
especializados.

La revisién incluye la consulta a
expertos  en enfermedades
genéticasraras y neurologia para
evaluar los resultados de los
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Conflicto de interes y/o
financiamiento

Comisién Europea

CADTH (Canadian
Agency for Drugs and
Technologies in Health),
con apoyo del
patrocinador Merck
Canada Inc.

Financiado por NICE en
nombre de la Comisién
Especializada del NHS
Inglaterra.
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Salu IETS

Instituto de Evaluacion
Tecnolégica en Salud

estudios y la efectividad del

tratamiento.

Los especialistas consultados

Conflicto de
financiamiento

interes y/o

El informe fue financiado

principalmente por

la

Laura and John Arnold

fueron seleccionados por su Foundation, junto con
Institute for Clinical Emicizumab for Hemophilia A experienciaen eltratamientodela otros fondos de
and Economic Estados with Inhibitors: Effectivenessand hemofilia y su participacién en fundaciones sin fines de
Review (ICER) 2018 Unidos Value ensayos clinicos relevantes. lucro.
Los especialistas fueron CADTH (Canadian
CADTH seleccionados en funcion de su Agency for Drugs and
Reimbursement experiencia en hematologiay en Technologies in Health),
Review: el manejode ITP, con lainclusibn  con apoyo del
Fostamatinib CADTH ReimbursementReview: de expertos en diversos contextos patrocinador Medison
(Tavalisse) 2022 Canada Fostamatinib (Tavalisse) clinicos de Canada. Pharma Canada Inc.
Ministerio de
Solidaridad y Salud Los especialistas son
de Francia, seleccionados y organizados en
Ministerio de redes clinicas especializadas,
Educacién French National Plan for Rare asegurando un enfoque
Superior, Diseases 2018-2022: Sharing multidisciplinarioy colaborativoen
Investigacion e Innovation, a Diagnosis and a el diagnoéstico y tratamiento de
Innovacion 2018 Francia Treatment for All enfermedades huérfanas/raras.  Gobierno francés
La financiacion de este
informe  proviene de
Los especialistas en hematologia subvenciones
y terapias génicas fueron gubernamentales y
Gene Therapy for Hemophilia B seleccionados en funciéon de su fundaciones sin fines de
Institute for Clinical and An Update on Gene Therapy experiencia en el manejo de la lucro, siendo  Arnold
and Economic Estados for Hemophilia A: Effectiveness hemofilia y su participacion en Ventures el mayor
Review (ICER) 2022 Unidos and Value ensayos clinicos relevantes. financiador individual.
Los especialistas consultados La financiacion de este
fueron seleccionados en funcion informe proviene de
de su experiencia en el subvenciones
tratamiento de la hATTR y su gubernamentales y
Inotersen and Patisiran for participacion en ensayos clinicos fundaciones sin fines de
Institute for Clinical Hereditary Transthyretin relevantes, incluyendo expertos lucro, siendo  Arnold
and Economic Estados Amyloidosis: Effectiveness and en neurologia, cardiologia y Ventures el mayor
Review (ICER) 2018 Unidos Value genética. financiador individual.
Disentangling the Costof Orphan NORD sugiere que ICER se
National Estados Drugs Marketed in the United asocie con gruposde pacientesy
Organization  for 2023 Unidos States aplique las mejores practicaspara No reporta
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Rare Disorders
(NORD)

Anil  N. Makam,
junto con

colaboradores del
Institute for Clinical
and Economic
Review (ICER).

Domenica Taruscio
y equipo del Istituto
Superiore di Sanita,

Roma.

NICE (National
Institute for Health
and Care
Excellence)

NICE (National
Institute for Health
and Care
Excellence)
National Institute

forHealth and Care
Excellence (NICE)

National Institute
for Health and Care
Excellence (NICE)

Estados
2024 Unidos
2011
(actualizacion
en 2014) Italia
2017 Reino Unido
2017 Reino Unido
2021 Reino Unido
2020 Reino Unido

Iptacopan and Danicopan for

Paroxysmal Nocturnal
Hemoglobinuria: Effectiveness
and Value

Diagnosi delle Epidermolisi

Bollose Ereditarie

Mitochondrial  disorders in
children: Co-enzyme Q10

Narcolepsy with or without
cataplexy in adults: pitolisant

Setmelanotida para el
tratamiento de la obesidad y la
hiperfagia en el sindrome de
Bardet-Biedl o el sindrome de
Alstrom

Setmelanotida
tratamiento de la obesidad
causada por deficiencia del
receptor de leptina (LEPR) o

para el

la participacion efectiva de
pacientes, capturando la
diversidad de voces de los
pacientes.

Los especialistas involucrados
incluyen expertos en hematologia
con experiencia en el manejo de
laPNHy laterapia con inhibidores
del complemento.

Participacibn de un  grupo
multidisciplinario de expertos en
dermatologia, genética, pediatria,
y otras disciplinas relacionadas,
utilizando un enfoque integral
para la elaboracion de la guia.

No reporta

No reporta

Aungue el documento no detalla
especificamente los criterios para
la eleccion de especialistas, la
evaluacién generalmente requiere
la participacion de expertos en
endocrinologia, genética, vy

manejo de enfermedades
huérfanas/raras para
proporcionar una evaluacion

completa del tratamiento.

El documento no especifica los
criterios exactos para la eleccién
de especialistas, pero implica la
participacion de expertos en
endocrinologia, genética, vy
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Conflicto de interes yl/o
financiamiento

El informe fue financiado
principalmente por la
Laura and John Arnold
Foundation vy otras
fundaciones sin fines de
lucro.

Financiado por el
programa de investigacion
ltalia-Estados Unidos
"Malattie Rare" y
coordinado por el Centro
Nacional de
Enfermedades Raras del
Istituto Superiore  di
Sanita.

No reporta

No reporta

No Reporta

No Reporta
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Ministerio de
Recursos
Humanos de

Hungria (Ministry of
Human Resources,
Hungary)

Ministerio de Salud
de Francia

Ministerio Federal
de Salud de
Alemania

2014

2014

2013

Hungria

Francia

Alemania

deficiente de
proopiomelanocortina (POMC)

National Plan for Rare Diseases:
Health Policy Strategy for Rare
Diseases until 2020

Plan National des Maladies
Rares (2011-2014): Une
Ambition Renforcée

National Plan of Action for Rare
Diseases — Fields of Action,
Recommendations, and
Proposed Actions

Salud
manejo de obesidad para

proporcionar una evaluacion
exhaustiva del tratamiento y su

impacto en las condiciones
especificas.
Aunque el documento no

especifica detalladamente los
criterios de selecciébn de
especialistas, se implica que la
eleccién de especialistas debe
basarse en la experiencia clinica,
la formacion en enfermedades
huérfanas/raras y la capacidad
para  proporcionar  atencién
especializada. La coordinacion
entre especialistas y centros de
referencia es clave para la
implementacion del plan.

Se promueve la creacién de
centros de referencia y unidades
especializadas que deben cumplir
con criterios especificos de
experiencia y capacidad. Los

especialistas en enfermedades
huérfanas/raras deben tener
experiencia clinica
y estar capacitados en el manejo
de estas enfermedades.
Los centros especializados deben
tener equipos

multidisciplinarios y acceso a
tecnologia avanzada.

Se promueve la creacion y el
fortalecimiento de centros de
referencia para enfermedades
huérfanas/raras. Los criterios para
la eleccion de especialisas
incluyen la experiencia clinica en
enfermedades huérfanas/raras, la
capacidad de colaborar en
redes multidisciplinarias y el
acceso a tecnologias avanzadas.
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Instituto de Evaluacion
Tecnolégica en Salud

Conflicto de interes yl/o
financiamiento

El documento no
menciona explicitamente
conflictos de interés o
detalles de financiamiento.
Sin embargo, se puede

asumir que el
financiamiento  proviene
de fondos  publicos

destinados a mejorar los
servicios de salud vy
apoyar la investigacion en
enfermedades
huérfanas/raras.

No Reporta

No Reporta
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financiamiento
Aunque el documento no
especifica  directamente los
criterios para la eleccion de
especialistas, implica la
necesidad de contar con expertos
en genética y enfermedades
neuromusculares para el manejo
de la SMA. Los especialistas
Instituto para la deben estar capacitados en
Calidady Eficiencia Neonatal Screening for 5g- diagnéstico y tratamiento de
en la Atencion Associated Spinal Muscular enfermedades huérfanas/raras y
Sanitaria (IQWiG) 2018 Alemania Atrophy: Preliminary Report neuromusculares. No Reporta
Aungue el informe no especifica
directamente los criterios para la
eleccion de especialistas, implica
que los Profesionales de salud
deben tener experiencia en el
manejo de enfermedades
metabdlicas raras y estar
Instituto para la Newborn Screening for capacitados en la interpretacion
Calidad y Eficiencia Tyrosinemia Type | Using de los resultados del cribado
en la Atencion Tandem Mass Spectrometry: neonatal y el tratamiento de
Sanitaria (IQWiG) 2015 Alemania Final Report tirosinemia tipo . No Reporta
El proyecto esta
No se detalla especificamente en  financiado por la Union
NeurOmics: proyecto europeo el documento como se eligenlos Europea  dentro del
EURORDIS integrado de investigacion 6mica  especialistas. Se asume que los programa de
(Organizacién para el diagnésticoy la terapia especialistas involucrados son investigacion. No  se
Europea para las de enfermedades lideres en sus respectivos menciona ningun conflico
Enfermedades neuromusculares y campos de investigacion 6micay de interés especificoen el
Raras) 2013 Europa neurodegenerativas raras enfermedades huérfanas/raras.  documento.
EVALUACION CONJUNTA DEL El documento es
REGLAMENTO (CE) Ne° financiado y producido por
1901/2006 DEL PARLAMENTO la Comision Europea, por
EUROPEO Y DEL CONSEJO ElI informe se basa en loque estadisefiado para
DE 12 DE DICIEMBRE DE 2006 aportacionesde expertosy partes proporcionar una
Comisién Europea, SOBRE MEDICAMENTOS interesadasa través de consultas evaluacion imparcial de
especificamente la PARA USO PEDIATRICO Y vy encuestas. Los especialisias las politicas sin conflictos
Direccion General REGLAMENTO (CE) N° seleccionados son profesionales de interés especificos.
de Salud y 141/2000 DEL PARLAMENTO del sector regulador, No se mencionan
Seguridad Union EUROPEO Y DEL CONSEJO, investigadores y representantes conflictos de interés
Alimentaria 2020 Europea DE 16 DEDICIEMBRE DE 1999, de la industria farmacéutica. adicionalesen el informe.
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— Tecnolégica en Salud
financiamiento
SOBRE MEDICAMENTOS
HUERFANOS

La eleccion de especialistas para
la evaluacibn se basa en
la experiencia clinica relevante en

endocrinologia, genética, El financiamiento para la

y manejo de obesidad. Se busca revision
CADTH (Canadian CADTH ReimbursementReview: la participacibn de expertos proviene de  fondos
Agency for Drugs Sohonos (Setmelanotide) forthe quetengan experiencia especifica publicos destinados a la
and Technologies Treatment of Obesity Due to en el tratamiento de las evaluacién de tecnologias
in Health) 2023 Canada LEPR or POMC Deficiency deficiencias LEPRy POMC. sanitarias.

La evaluacion incluye la consulia

con especialisas

en neurologia y enfermedades
huérfanas/raras que tienen El financiamiento del

experiencia informe  proviene de

eneltratamiento de la AME. Estos fondos publicos y

expertos proporcionan donaciones, y el ICER

Institute for Clinical Spinraza y Zolgensma para la informacidn sobre la eficaciade busca mantener la

and Economic Estados Atrofia Muscular Espinal: los tratamientos y sus imparcialidad en sus
Review (ICER) 2020 Unidos Eficacia y Valor implicaciones clinicas. evaluaciones.

No se mencionan

conflictos de interés en el
documento. Rare-X, la
organizacion responsable,
es unaentidad sin fines de
lucro que busca mejorar la
No se especifica un proceso situaciéon de las
detallado para la eleccion de enfermedades
especialistas en el documento. El  huérfanas/raras mediante
enfoque esta en la colaboracion la
EL PODER DE SER CONTADO: con expertos en el campo de las promocion de datos mas

UN RECUENTO MAS PRECISO enfermedades huérfanas/raras precisos y
Estados DE ENFERMEDADES RARAS Y para mejorar la calidad de los la colaboracion

Rare-X 2022 Unidos PASOS PARA CONTARLAS datos. internacional.
El informe es elaborado
El documento no especifica el por IQWIG,
Instituto para la Informes IQWIiG — Afio: 2011 No. proceso exacto parala seleccidbn una institucion publica
Calidad y la 83 ¢Para qué hay evidencia? de especialistas. En general, el financiada porel gobiemo
Eficiencia en la .Se estan elaborando informe considera la evidencia aleman. No se mencionan
Atencion Sanitaria actualmente directrices para las proporcionada por expertos en el conflictos de interés
(IQWIG) 2011 Alemania enfermedades raras? campo, adicionales en el

(3 \ N
PeWd W
pelm B
pel &

/4R
NN S

Cra. 45 # 108a - 50 Oficina 401, Bogota ® Linea IETS: 318 3355525 e contactoiets@iets.org.co ® www.iets.org.co



Institute for Clinical
and Economic
Review (ICER)

European
Reference Network
(ERN).

European
Reference Network
(ERN).

European
Reference Network
(ERN).

2020

2023

2020

2020

Estados
Unidos

Unién
Europea

Unién
Europea

Unioén
Europea

Valoctocogén Roxaparvovec y
Emicizumab para la hemofilia A
sin inhibidores: Eficacia y valor

European Reference Network:
Clinical Practice Guidelines and
Clinical Decision Support Tools

European Reference Network:
Clinical Practice Guidelines and
Clinical Decision Support Tools

European Reference Network:
Clinical Practice Guidelines and
Clinical Decision Support Tools

Salu IETS

Instituto de Evaluacion
Tecnolégica en Salud

Conflicto de
financiamiento

interes y/o

pero no detallaun procesoformal documento, y se asume

de seleccion.

La eleccion de expertos para el
informe se basa en la revision
y analisis de datos clinicos
realizados por especialistas en
hemofilia y farmacoeconomia. El

informe no detalla
un proceso especifico de
seleccibn de  especialistas,

pero se basa en la experienciay
la evidencia cientifica
disponible.

Se enfatiza la importancia de la

composicion de grupos de
desarrollo multidisciplinarios,
incluyendo expertos clinicos,

metoddlogos, y representantes de
pacientes para asegurar la calidad
y aplicabilidad de las guias y
herramientas desarrolladas.

Se enfatiza la importancia de
incluir expertos en el tema,
profesionales de la salud
relevantes, gestores de salud, y
representantes de pacientesen el
panel de consenso para asegurar
la validez y aplicabilidad de las
declaraciones de consenso.

Se enfatiza la participaciéon de
expertos  en enfermedades
huérfanas/raras, profesionales de
la salud, gestores
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que el financiamiento
proviene de recursos
publicos para la

evaluacién y mejora de la

atencion sanitaria.

El ICER es una
organizacion
independiente que

financia sus actividades a

través

de

subvenciones y contratos.
El informe se basaen una
evaluacién imparcial de la

evidencia.

No

se mencionan conflictos

de interés especificos

en

eldocumento,yel ICERse
esfuerza por mantener la

transparencia y la
imparcialidad en sus
informes.

Financiado por la
Comisién Europea. El

documento no menciona
especificamente conflictos

de interés
Financiado por
Comisién Europea.

la
El

documento no menciona
especificamente conflictos

de interés

Financiado por
Comisién Europea.

la
El

y documento no menciona
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European
Reference
Networks (ERNS),
coordinado por
Health Services
and Medical Care
of the European
Commission

European
Reference Network
(ERN).

National Health
Service (NHS) de
Inglaterra.

2020

2023

2018

Union
Europea

Union
Europea

Reino Unido

Methodological Handbooks
& Toolkit for Clinical Practice
Guidelines and Clinical Decision
SupportTools for Rare Diseases
Handbook #6: Methodology for
the Elaboration of Evidence
Reports for Rare Diseases

European Reference Network:
Clinical Practice Guidelines and
Clinical Decision Support Tools

National Genomic Test Directory
Testing Criteria for Rare and
Inherited Disease.

\ I
&
representantes de pacientes en
los paneles de priorizacion,
asegurando que la experienciay
el conocimiento especializado se

reflejen en las decisiones
tomadas.

El documento describe la
inclusién de expertos en el
proceso de elaboracion de
informes, asegurando que los
especialistas sean seleccionados
en base a su experiencia y
conocimientos relevantes en
enfermedades huérfanas/raras.

Aunque no se detalla
explicitamente en el document,
se entiende que la seleccion de
especialistas se basa en la
experienciay competencia en el
manejo de enfermedades
huérfanas/rarasy complejas, en el
contexto de la red ERN.
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Conflicto de
financiamiento

interes y/o

especificamente conflictos

de interés

El documento
menciona

no

especificamente conflictos

de

interés. Se entiende

que el financiamiento y la

gestion  del

proyecto

provienen de la Comision
Europea y esta alineado

con los objetivos de
European
Networks (ERNSs)
mejorar el manejo
enfermedades

los

Reference
para

de

huérfanas/raras en la UE.

El documento

no

menciona explicitamente

conflictos de interés

ni

detalles de financiamiento.

Se asume
desarrollo

que
de

el
las

directrices y herramientas
es financiado por fondos
delaUnién Europeay esta

destinado a mejorar

la

atencion en el ambito de la

red ERN sin influencia
externa indebida.
El documento no

menciona explicitamente

conflictos de interés

ni

detalles de financiamiento,

lo que es comun

en

documentos de directrices
institucionales. Se asume
gue el documento es una
publicacién oficial del NHS
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Tecnolégica en Salud

Autor Pais/Region | Titulo Metodologlas/Crlterlos Conflicto de interes yl/o
financiamiento

y se basa en la evidencia
cientifica y consenso
profesional en el areade la
genética.

Fuente: elaboracién propia.

Tabla 9. Metodologia(s) y/o criterios descritos y/o propuestos para la seleccion de los métodos o procesos de diagnéstico de enfermedad
huérfanal/rara

Autor Pais/Region | Titulo Metodologias/Criterios Conflicto de interes y/o
financiamiento

menciona el uso de
S|stemas como el Clinical
Patient Management System

Comisién Europea, (CPMS) para gestionar la
Expert Panel on Application of the ERN Model in atencién de los pacientes a
Effective Ways of European Cross-Border través de consultas virtuales 'y
Investing in Health Unién Healthcare Cooperation Outside compartir diagnoésticos entre
(EXPH) 2018 Europea the Rare Diseases Area especialistas. Comisién Europea

Se utiliza el analisis genético
para confirmar la mutacion en CADTH (Canadian Agency

CADTH (Canadian el gen VHL como criterio forDrugsand Technologies
Agency for Drugs diagndstico fundamental antes in Health), con apoyo del
and Technologiesin CADTH Reimbursement Review: de iniciar el tratamiento con patrocinador Merck Canada
Health) 2023 Canada Belzutifan (Welireg) belzutifan. Inc.

Se utiliza la medicion de los
niveles de colesterol en sueroy

NICE (National Clinical Evidence Review of alcoholes biliares urinarios Financiado por NICE en
Institute for Health Chenodeoxycholic  Acid for como indicadores clave en el nombre de la Comision
and Care Treating Cerebrotendinous diagnosticoy monitoreo de la Especializada del NHS
Excellence) 2023 Reino Unido Xanthomatosis respuesta al tratamiento Inglaterra.

El informe fue financiado
El diagnéstico de hemofiliaAy principalmente por la Laura

la identificacion de inhibidores  and John Arnold
Institute for Clinical EmicizumabforHemophilia Awith del  factor VI fueron  Foundation, junto con otros
and Economic Estados Inhibitors:  Effectiveness and confirmados mediante pruebas fondos de fundaciones sin
Review (ICER) 2018 Unidos Value de laboratorio especificas. fines de lucro.
CADTH El diagndéstico de ITP se basa CADTH (Canadian Agency
Reimbursement CADTH Reimbursement Review: enla exclusiénde otrascausas for Drugs and Technologies
Review: 2022 Canadéa Fostamatinib (Tavalisse) de trombocitopenia mediante in Health), con apoyo del
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Autor Afio Pais/Regién | Titulo Metodoias/Criterios Conflicto de interes y/o
financiamiento

Fostamatinib un examen fisico, historial patrocinador Medison
(Tavalisse) médico y pruebas de Pharma Canada Inc.
laboratorio, incluyendo un
hemograma completo y un
frotis de sangre periférica.

Ministerio de Se prioriza la integracion de
Solidaridad y Salud técnicas avanzadas como la
de Francia, secuenciacion de alto
Ministerio de rendimiento (NGS) vy la
Educacién French National Plan for Rare colaboracionentrelaboratorios
Superior, Diseases 2018-2022: Sharing genéticos y centros de
Investigacion e Innovation, a Diagnosis and a referencia para optimizar el
Innovacion 2018 Francia Treatment for All diagnostico. Gobierno francés

La financiacién de este
Las pruebas de diagnéstico se  informe proviene de
basaron en la medicién de los subvenciones

niveles de factores VIl y IX en gubernamentales y

Gene Therapy for Hemophilia B sangre, junto con la historia fundaciones sin fines de

Institute for Clinical and An Update on Gene Therapy clinica del paciente y su lucro, siendo Arnold

and Economic Estados for Hemophilia A: Effectiveness historial de tratamiento previo Ventures el mayor
Review (ICER) 2022 Unidos and Value con profilaxis. financiador individual.

El diagndstico de hATTR se La financiacion de este
basa en la confirmacion informe  proviene de
genética de mutaciones en el subvenciones

genTTR ylaevaluaciénclinica gubernamentales y
Inotersen and Patisiran for de los sintomas, con el usode fundaciones sin fines de

Institute for Clinical Hereditary Transthyretin  biomarcadores como NT- lucro, siendo  Arnold
and Economic Estados Amyloidosis: Effectiveness and proBNP en pacientes con Ventures el mayor
Review (ICER) 2018 Unidos Value afectacion cardiaca. financiador individual.
National
Organization for Disentangling the Cost of Orphan
Rare Disorders Estados Drugs Marketed in the United
(NORD) 2023 Unidos States No reporta No reporta

El diagnostico de PNH se

confirma mediante citometria
Anil  N. Makam, de flujo para contar el tamafio El informe fue financiado
junto con del clon de células afectadasy principalmente por la Laura
colaboradores del Iptacopan and Danicopan for la gravedad de la hemdlisis. and John Arnold
Institute for Clinical Paroxysmal Nocturnal Ademés, se recomienda una Foundation y otras
and Economic Estados Hemoglobinuria:  Effectiveness biopsia de médula 6ésea para fundaciones sin fines de
Review (ICER). 2024 Unidos and Value descartar fallos medulares. lucro.
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Autor Pais/Regién | Titulo Metodologlas/Crlterlos Conflicto de interes y/o
financiamiento

recomienda el uso de Financiado porel programa
tecnlcas avanzadas como de investigacion ltalia-

inmunofluorescencia, Estados Unidos "Malattie
Domenica Taruscio microscopia electrénica, y Rare" y coordinado por el
y equipo del Istituto 2011 analisis genético para Centro Nacional de
Superiore di Sanita, (actualizacion Diagnosi  delle  Epidermalisi confirmar el diagnéstico y Enfermedades Raras del
Roma. en 2014) Italia Bollose Ereditarie clasificar los subtipos de EB. Istituto Superiore di Sanita.
NICE (National
Institute for Health
and Care Mitochondrial disorders in
Excellence) 2017 Reino Unido children: Co-enzyme Q10 No reporta No reporta
NICE (National
Institute for Health
and Care Narcolepsy with or without
Excellence) 2017 Reino Unido cataplexy in adults: pitolisant No reporta No reporta

La eleccibn de pruebas
diagnosticas se basa en la
capacidad de las pruebas para
identificar eficazmente
las enfermedades subyacentes
y monitorear la respuesta

al tratamiento con
Setmelanotide. Las pruebas
deben

ser precisasy adecuadas para
Setmelanotida para el tratamiento la evaluacion del impaco

National Institute for delaobesidadylahiperfagiaenel deltratamientoen lossintomas
Health and Care sindrome de Bardet-Biedl o el y la progresion de la
Excellence (NICE) 2021 Reino Unido sindrome de Alstrom enfermedad. No Reporta

La evaluacion considera el uso
de pruebas diagnosticas
para confirmar las deficiencias
genéticas en LEPR y POMC
y para evaluar la eficacia del
tratamiento con Setmelanotide.
Setmelanotida parael tratamiento Las pruebas deben ser
de la obesidad causada por precisas y adecuadas para

National Institute for deficiencia del receptor de leptna  diagnosticar estas condiciones
Health and Care (LEPR) o] deficiente de y monitorear la respuesta al
Excellence (NICE) 2020 Reino Unido proopiomelanocortina (POMC) tratamiento. No Reporta
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financiamiento
El documento no menciona
explicitamente conflictos de
El plan sugiere la interés o detalles de

financiamiento.
Sin embargo, se puede

implementacion de pruebas
diagndsticas basadas en las

Ministerio de
Recursos Humanos
de Hungria (Ministry
of Human
Resources,

Hungary)

Ministerio de Salud
de Francia

Ministerio Federal
de Salud de
Alemania

Instituto para la
Calidad y Eficiencia
en la Atencién
Sanitaria (IQWiG)

2014

2014

2013

2018

Hungria

Francia

Alemania

Alemania

National Plan for Rare Diseases:
Health Policy Strategy for Rare
Diseases until 2020

Plan National des Maladies Rares
(2011-2014): Une  Ambition
Renforcée

National Plan of Action for Rare
Diseases — Fields of Action,
Recommendations, and Proposed
Actions

Neonatal Screening for 5g-
Associated  Spinal  Muscular
Atrophy: Preliminary Report

mejores practicas y la
evidencia disponible. Las
pruebas deben ser adecuadas
para confirmar el diagndéstico
de enfermedades
huérfanas/raras y permitir el
acceso a tratamientos
especificos.

Las pruebas diagnésticas
deben  seguir guias vy
recomendaciones basadas en
evidencia. Se fomenta el uso
de tecnologias avanzadas y
pruebas especializadas,
particularmente para
enfermedades huérfanas/raras
que requieren
diagndsticos precisos y a
menudo complejos.

El plan sugiere seguir guias
clinicas basadas en
evidencia para la seleccion de
pruebas diagnésticas. Se
fomenta el uso de pruebas
especializadas y la
implementacion de tecnologias
avanzadas para garantizar
diagnésticos precisos y
oportunos.

El informe evalla la viabilidad
del cribado neonatal mediante
pruebas genéticas especificas
para detectar la SMA.
Las pruebas deben ser
precisas y confiables, capaces
de identificarla enfermedad en
etapas tempranas y permitr
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asumir

que

el

financiamiento proviene de
fondos publicos destinados
a mejorar los servicios de

salud vy

investigacion

apoyar

enfermedades
huérfanas/raras.

No Reporta

No Reporta

No Reporta
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Instituto para la
Calidad y Eficiencia
en la Atencién
Sanitaria (IQWiG)

EURORDIS
(Organizacion
Europea para las
Enfermedades
Raras)

Comisién Europea,
especificamente la
Direccién General
de Salud y
Seguridad
Alimentaria

CADTH (Canadian
Agency for Drugs
and Technologiesin
Health)

Cra. 45 # 108a - 50 Oficina 401, Bogota ® Linea IETS: 318 3355525

2015

2013

2020

2023

Alemania

Europa

Unién
Europea

Canadéa

Newborn Screening for
Tyrosinemia Type | Using Tandem
Mass Spectrometry: Final Report

NeurOmics: proyecto europeo
integrado de investigacion 6mica
para el diagndsticoy la terapia de
enfermedades
neuromusculares y
neurodegenerativas raras
EVALUACION CONJUNTA DEL
REGLAMENTO (CE) Ne°
1901/2006 DEL PARLAMENTO
EUROPEO Y DEL CONSEJO DE
12 DE DICIEMBRE DE 2006
SOBRE MEDICAMENTOS PARA
uso PEDIATRICO Y
REGLAMENTO (CE) N°141/2000
DEL PARLAMENTO EUROPEO
Y DEL CONSEJO, DE 16 DE
DICIEMBRE DE 1999, SOBRE
MEDICAMENTOS HUERFANOS

CADTH Reimbursement Review:
Sohonos (Setmelanotide) for the
Treatment of Obesity Due to
LEPR or POMC Deficiency

.

Sa u
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una intervencion temprana
para mejorar los resultados de
salud.

El informe evalGa el uso de
espectrometria de masas en
tandem como la prueba
diagnostica para la deteccion
de

tirosinemiatipo I. Se considera
la precisién, sensibilidad y
especificidadde la prueba para
identificar la enfermedad y
permitir intervenciones
tempranas.

El enfoque esta en el desarrollo
y la aplicacién de técnicas
Omicas para el diagnostico,
aunque no se describen
exhaustivamente los criterios
para elegir pruebas
especificas. Se centra en
mejorar las técnicas existentes
y desarrollar nuevas.

No se abordan pruebas
diagnésticas especificas en el
informe, ya que su enfoque es
la evaluacion de la eficacia de
las regulaciones en lugar de la
evaluacién de pruebas
diagnésticas.

La evaluacion de pruebas
diagndsticas se centra en su
capacidad para confirmar las
deficiencias genéticas en
LEPR y POMC vy evaluar la
respuesta al tratamiento con
Setmelanotide. Las pruebas

e contactoiets@iets.org.co ® www.iets.org.co

Conflicto de
financiamiento

interes ylo

No Reporta

El proyecto esta financiado
por la Uniéon Europea
dentro del programa de
investigacion. No  se
menciona ningun conflicto
de interés especifico en el
documento.

El documento es financiado
y producido por la Comisién
Europea, por lo que esta
disefiado para proporcionar
una evaluacion imparcial de
las politicas sin conflictos
de interés especificos.
No se mencionan conflictos
de interés adicionales en el
informe.

El financiamiento para la
revision

proviene de fondos
publicos destinados a la
evaluacién de tecnologias
sanitarias.
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Institute for Clinical Spinraza y Zolgensma para la

and Economic Estados Atrofia Muscular Espinal: Eficacia
Review (ICER) 2020 Unidos y Valor
EL PODER DE SER CONTADO:
UN RECUENTO MAS PRECISO
Estados DE ENFERMEDADES RARAS Y
Rare-X 2022 Unidos PASOS PARA CONTARLAS
Instituto para la Informes IQWIiG — Afio: 2011 No.
Calidad y la 83 ¢Para qué hay evidencia? ¢ Se
Eficiencia en la estdn elaborando actualmente
Atencion Sanitaria directrices para las enfermedades
(IQWIG) 2011 Alemania raras?
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deben precisas
adecuadas para Ia
identificacion y monitoreo de
estas condiciones raras.

Se consideran pruebas
diagnésticas especificas para
confirmar el diagnéstico de
AME y monitorear la eficacia de
los tratamientos. Las pruebas
deben ser precisas vy
adecuadas para el diagnéstico
temprano y la evaluacion
continua de la enfermedad.

ser

El informe no  aborda
directamente la eleccion de
pruebas diagnésticas. Su
enfoque principal es la mejora
de la recopilacién y el analisis
de datos sobre la prevalenciay
la clasificacion de
enfermedades
huérfanas/raras.

No se aborda la eleccion de
pruebas diagndsticas en el
informe. El enfoque principal es
en la evidencia para la
elaboracion de directrices y la
calidad de esta evidencia.

e contactoiets@iets.org.co ® www.iets.org.co

Conflicto de
financiamiento

interes ylo

El  financiamiento del
informe proviene de fondos
publicos y donaciones, y el
ICER busca mantener la
imparcialidad en  sus
evaluaciones.

No se mencionan conflictos
deinterésen el documento.
Rare-X, la organizacion
responsable, es una
entidad sin fines de lucro
que busca mejorar la
situacion de las
enfermedades
huérfanas/raras mediante
la

promocién de datos mas
precisos

la
internacional.
El informe es elaborado por
IQWIG,

una institucion publica
financiada por el gobiemo
aleman. No se mencionan
conflictos de interés
adicionales en el
documento, y se asume
que el financiamiento
proviene de  recursos
publicos para la evaluacion
y mejora de la atencion
sanitaria.

colaboracién

(1 | ¥
(3 \ N
PeWd W

pen B
pel &

7 20

H
~




Institute for Clinical
and Economic
Review (ICER)

European
Reference Network
(ERN).

European
Reference Network
(ERN).

European
Reference Network
(ERN).

European
Reference
Networks (ERNS),
coordinado por
Health Services and
Medical Care of the
European
Commission
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2020

2023

2020

2020

2020

Estados
Unidos

Union
Europea

Union
Europea

Unién
Europea

Unién
Europea

Valoctocogén Roxaparvovec y
Emicizumab para la hemofilia A
sin inhibidores: Eficacia y valor

European Reference Network:
Clinical Practice Guidelines and
Clinical Decision Support Tools

European Reference Network:
Clinical Practice Guidelines and
Clinical Decision Support Tools

European Reference Network:
Clinical Practice Guidelines and
Clinical Decision Support Tools

Methodological Handbooks
& Toolkit for Clinical Practice
Guidelines and Clinical Decision
Support Tools for Rare Diseases
Handbook #6: Methodology for
the Elaboration of Evidence
Reports for Rare Diseases

Salu
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El informe no aborda la
eleccién de pruebas
diagndsticas

especificas para la hemofilia A.
Su enfoque principal esta
en la evaluacion  de
tratamientosy su impactoenla
salud

y costos.

No reporta

No reporta

No reporta

Aunque el documento se
centra en la metodologia para
elaborar informes basados en
evidencia, se sugieren criterios
para la evaluacion de pruebas
diagnésticas dentro de los
informes, basados en la
robustez de la evidenciay la
relevancia clinica.

e contactoiets@iets.org.co ® www.iets.org.co

Conflicto de

financiamiento
El ICER es una
organizacion independiente
que financia sus
actividades a través de
subvenciones y contratos.
El informe se basa en una
evaluacién imparcial de la
evidencia. No
se mencionan conflictos de
interés especificos en el
documento, y el ICER se
esfuerza por mantener la

interes ylo

transparencia y la
imparcialidad en  sus
informes.

Financiado por la Comision
Europea. El documento no
menciona especificamente
conflictos de interés
Financiado por la Comision
Europea. El documento no
menciona especificamente
conflictos de interés
Financiado por la Comisién
Europea. El documento no
menciona especificamente
conflictos de interés

El documento no menciona
especificamente conflictos
de interés. Se entiende que
el financiamiento y la
gestiéon del proyecto
provienen de la Comision
Europea y esta alineado
con los objetivos de los
European Reference
Networks (ERNs) para
mejorar el manejo de
enfermedades
huérfanas/raras en la UE.
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European

Reference Network
(ERN). 2023
National Health
Service (NHS) de
Inglaterra. 2018

Fuente: elaboracion propia.

Unién
Europea

Reino Unido

European Reference Network:
Clinical Practice Guidelines and
Clinical Decision Support Tools

National Genomic Test Directory
Testing Criteria for Rare and
Inherited Disease.

Salud

IETS
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Tecnolégica en Salud

Se utilizan metodologias
basadas en la evidencia para
seleccionar y recomendar
pruebas diagnoésticas. Estas
metodologias consideran la
eficacia, la relevancia clinica 'y
el contexto de la enfermedad.

El documento  establece
criterios claros sobre qué
pruebas

gendmicas se deben realizar
basadas en la necesidad
clinica

y el contexto de la enfermedad.
Esto incluye una evaluacion
de la relevancia clinica y
cientifica de las pruebas.

Conflicto de
financiamiento
El documento no menciona
explicitamente conflictos de
interés ni detalles de
financiamiento. Se asume
que el desarrollo de las
directrices y herramientas
es financiado por fondos de
la Unién Europea y esta
destinado a mejorar la
atencion en el &mbito de la
red ERN sin influencia
externa indebida.

El documento no menciona
explicitamente conflictos de
interés ni detalles de
financiamiento, lo que es
comun en documentos de

interes ylo

directrices institucionales.
Se asume que el
documento es una

publicacion oficial del NHS
y se basa en la evidencia
cientifica 'y  consenso
profesionalenel area de la
genética.

Tabla 10. Metodologia(s) y/o criterios descritos y/o propuestos para el mapeo de actores involucrados y metodologias de acuerdos o cons ensos
con relacion a enfermedad huérfana/rara

Comisién Europea,
Expert Panel on
Effective Ways of
Investing in Health

(EXPH) 2018
CADTH (Canadian
Agency for Drugs 2023

Unién
Europea

Canada

Application of the ERN Model in
European Cross-Border
Healthcare Cooperation Outside
the Rare Diseases Area

CADTH Reimbursement Review:
Belzutifan (Welireg)

Lacoordinaciony el consenso se
logran a través de la
colaboracion entre expertos de
diversas disciplinas médicas,
utilizando  herramientas de
telemedicinay plataformas de TI.
Se recopilan los aportes de
expertos clinicos, grupos de
pacientes, y programas de
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Conflicto de
financiamiento

interes yl/o

Comisién Europea

CADTH (Canadian Agency
for Drugs and
Technologies in Health),
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interes yl/o

financiamiento
and Technologies con apoyo del patrocinador

medicamentos para guiar

in Health) revision y recomendaciones de Merck Canada Inc.
reembolso de belzutifan.
La revision se basa en la
consulta con especialistas y la
NICE (National Clinical Evidence Review of revisionde laliteraturaexistente, Financiado por NICE en
Institute for Health Chenodeoxycholic Acid for ademasdeinformesregulatorios nombre de la Comision
and Care Treating Cerebrotendinous de la Agencia Europea de Especializada del NHS
Excellence) 2023 Reino Unido Xanthomatosis Medicamentos. Inglaterra.
Se consult6 a grupos de El informe fue financiado
pacientes, expertos clinicos, y principalmente porla Laura
fabricantes para desarrollar and John Arnold
Institute for Clinical Emicizumab for Hemophilia A recomendaciones de politica Foundation,junto con otros
and Economic Estados with Inhibitors: Effectiveness and sobre el acceso y la financiacion fondos de fundaciones sin
Review (ICER) 2018 Unidos Value de Emicizumab. fines de lucro.
CADTH recopild6 las perspectivas
de grupos de pacientes, expertos CADTH (Canadian Agency
CADTH clinicos, y programas de for Drugs and
Reimbursement medicamentos para guiar la Technologies in Health),
Review: revision y las recomendaciones con apoyo del patrocinador
Fostamatinib CADTH ReimbursementReview: sobre el reembolso de Medison Pharma Canada
(Tavalisse) 2022 Canada Fostamatinib (Tavalisse) fostamatinib. Inc.
El plan fomenta la cooperacién
Ministerio de entre redes clinicas, laboratorios,
Solidaridad y Salud centros de referencia y otros
de Francia, actores clave, utilizando
Ministerio de herramientas de telemedicina y
Educacién French National Plan for Rare bases de datos interoperables
Superior, Diseases 2018-2022: Sharing para asegurar la coherencia y
Investigacion e Innovation, a Diagnosis and a efectividad en la toma de
Innovacion 2018 Francia Treatment for All decisiones. Gobierno francés
La financiacién de este
ICER consulté con expertos informe proviene de
clinicos, pacientes, y fabricantes subvenciones
para desarrollar gubernamentales y
Gene Therapy for Hemophilia B recomendaciones de politica fundaciones sin fines de
Institute for Clinical and An Update on Gene Therapy sobre el accesoy la financiacion lucro, siendo  Arnold
and Economic Estados for Hemophilia A: Effectiveness de las terapias génicas para la Ventures el mayor
Review (ICER) 2022 Unidos and Value hemofilia Ay B. financiador individual.
Institute for Clinical ICER consultd con expertos La financiacion de este
and Economic Estados Inotersen and Patisiran for clinicos, pacientes y fabricantes informe  proviene de
Review (ICER) 2018 Unidos Hereditary Transthyretin  para desarrollar un marco de subvenciones
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Salu IETS

Instituto de Evaluacion
Tecnolégica en Salud

Amyloidosis: Effectiveness and
Value

las recomendaciones sobre el
acceso y la financiacion de
Inotersen y Patisiran.

NORD recomienda que ICER se
asocie con comunidades de

pacientes para pilotear las
opciones  de accesibilidad
propuestas y asegurar la

Conflicto de

interes yl/o

financiamiento

evaluacioén del valor y para guiar gubernamentales
fundaciones sin fines de
Arnold
mayor
financiador individual.

lucro,
Ventures

siendo
el

National representacion adecuada de
Organization  for Disentangling the Costof Orphan  pacientes con enfermedades
Rare Disorders Estados Drugs Marketed in the United huérfanas/raras en los procesos
(NORD) 2023 Unidos States de toma de decisiones. No reporta
Anil N. Makam, ICER consultd con expertos El informe fue financiado
junto con clinicos, pacientes, y fabricantes principalmente porla Laura
colaboradores del Iptacopan and Danicopan for para desarrollar and John Arnold
Institute for Clinical Paroxysmal Nocturnal recomendaciones de politica Foundation y otras
and Economic Estados Hemoglobinuria: Effectiveness sobre el acceso y la financiacién fundaciones sin fines de
Review (ICER). 2024 Unidos and Value de Iptacopan y Danicopan. lucro.
Financiado por el
programa de investigacion
Se utilizé el método Delphi para Italia-Estados Unidos
alcanzar el consenso entre los "Malattie Rare" y
Domenica Taruscio expertos, asegurando que las coordinado por el Centro
y equipo del Istituto 2011 recomendaciones reflejen las Nacional de
Superiore di Sanita, (actualizacién Diagnosi delle Epidermolisi mejores practicas  clinicas Enfermedades Raras del
Roma. en 2014) ltalia Bollose Ereditarie actuales. Istituto Superiore di Sanita.
NICE (National
Institute for Health
and Care Mitochondrial ~ disorders in
Excellence) 2017 Reino Unido children: Co-enzyme Q10 No reporta No reporta
NICE (National
Institute for Health
and Care Narcolepsy with or without
Excellence) 2017 Reino Unido cataplexy in adults: pitolisant No reporta No reporta
Se considera la participacion de
Setmelanotida para el diversos actores, incluidos
tratamiento de la obesidad y la especialistas en las
National Institute for hiperfagia en el sindrome de enfermedades, organizaciones
Health and Care Bardet-Biedl o el sindrome de de pacientes,y responsables de
Excellence (NICE) 2021 Reino Unido Alstrom politicas de salud, para obtener No Reporta
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National Institute for
Health and Care
Excellence (NICE)

2020 Reino Unido

Ministerio de
Recursos Humanos
de Hungria
(Ministry of Human
Resources,

Hungary) 2014

Hungria

Ministerio de Salud

de Francia 2014 Francia
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Setmelanotida
tratamiento de la obesidad
causada por deficiencia del
receptor de leptina (LEPR) o
deficiente de
proopiomelanocortina (POMC)

para el

National Plan for Rare Diseases:
Health Policy Strategy for Rare
Diseases until 2020

Plan National des Maladies
Rares (2011-2014): Une
Ambition Renforcée

&

Salu

un consenso sobre la eficaciay la
integracion de Setmelanotide en
el NHS. Esto incluye la consulta
con grupos de interés para
asegurar que todas las
perspectivas sean consideradas.
El documento implica la consulta
con diversos actores,
incluidos expertos clinicos,
organizaciones de pacientes,
y responsables de politicas de
salud, para obtenerun consenso

sobre la  evaluacién de
Setmelanotide. Esto incluye
considerar multiples

perspectivas para asegurar que
la evaluacion sea integral y
representativa.

El documento menciona la
importancia de coordinarse con
diversos  actores, incluidos
profesionales de salud,
organizaciones de pacientes, y
autoridades de salud. Se busca
obtener consenso entre estos
grupos para garantizar que el
plan sea integral y refleje las
necesidades y prioridades de
todos los interesados.

El plan destacalaimportancia de

identificar 'y  coordinar a
actores clave, incluidos
profesionales de la salud,
investigadores, organizaciones
de pacientes y
autoridades  sanitarias. Se
establecen redes

de colaboracion y se busca un
consenso entre
estas partes para desarrollar

e contactoiets@iets.org.co ® www.iets.org.co

Instituto de Evaluacion
Tecnolégica en Salud

Conflicto de
financiamiento

interes yl/o

No Reporta

El documento no menciona
explicitamente conflictos
de interés o detalles de
financiamiento.

Sin embargo, se puede
asumir que el
financiamiento proviene de
fondos publicos
destinados a mejorar los
servicios de salud y apoyar
la investigacion en
enfermedades
huérfanas/raras.

No Reporta
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Salud IETS

Instituto de Evaluacién
Tecnologlca en Salud

financiamiento
politicas estrategias
efectivas para el manejo de

enfermedades huérfanas/raras.
El documento destaca la
importancia de identificar y
coordinar a los actores clave en
el campo de las enfermedades

huérfanas/raras, incluidos
profesionales de salud,
investigadores, organizaciones

de pacientes y autoridades
sanitarias. Se establecenredesy
mecanismos de consenso para
desarrollar politicasy estrategias
efectivas.

El informe  considera la
colaboracion de diferentes
actores en
la evaluacion del cribado
neonatal, incluidos expertos en
enfermedades huérfanas/raras,
genetistas, y profesionales de
salud puablica. También se
menciona la consulta con grupos
de interés y organizaciones de
pacientes para obtener
una vision integral sobre la
implementacién del cribado.

El informe implica la consulta con
expertos en el campo, asi como
con grupos de interés vy
organizaciones de pacientes
para obtener un consenso sobre
la implementacién del cribado
neonatal. La coordinacién entre
diferentes actores en el sistema

National Plan of Action for Rare
Diseases — Fields of Action,
Recommendations, and
Proposed Actions

Ministerio Federal
de Salud de
Alemania 2013

Alemania No Reporta

Instituto para la
Calidad y Eficiencia
en la Atencion
Sanitaria (IQWiG)

Neonatal Screening for 5q-
Associated  Spinal Muscular

2018 Alemania Atrophy: Preliminary Report No Reporta

Instituto para la
Calidady Eficiencia
en la Atencion
Sanitaria (IQWiG)
EURORDIS
(Organizacién

2015

2013

Alemania

Europa

Newborn Screening for
Tyrosinemia Type | Using
Tandem Mass Spectrometry:
Final Report

NeurOmics: proyecto europeo
integrado de investigacién 6mica

de salud es fundamental para
desarrollar politicas efectivas y
practicas basadas en la
evidencia.

El documento no proporciona
detalles explicitos sobre la
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Europea para las
Enfermedades
Raras)

Comisién Europea,
especificamente la
Direccion General

de Salud y

Seguridad Union

Alimentaria 2020 Europea

CADTH (Canadian

Agency for Drugs

and Technologies

in Health) 2023 Canada

Institute for Clinical

and Economic Estados

Review (ICER) 2020 Unidos
Estados

Rare-X 2022 Unidos

para el diagnéstico y la terapia de
enfermedades
neuromusculares y
neurodegenerativas raras

EVALUACION CONJUNTA DEL
REGLAMENTO (CE) Ne
1901/2006 DEL PARLAMENTO
EUROPEO Y DEL CONSEJO DE
12 DE DICIEMBRE DE 2006
SOBRE MEDICAMENTOS
PARA USO PEDIATRICO Y
REGLAMENTO (CE) Ne
141/2000 DEL PARLAMENTO
EUROPEO Y DEL CONSEJO,
DE 16 DE DICIEMBRE DE 1999,
SOBRE MEDICAMENTOS
HUERFANOS

CADTH Reimbursement Review:
Sohonos (Setmelanotide) for the
Treatment of Obesity Due to
LEPR or POMC Deficiency

Spinraza y Zolgensma para la
Atrofia Muscular Espinal: Eficacia
y Valor

EL PODER DE SER CONTADO:
UN RECUENTO MAS PRECISO

Salu IETS

Tecnolégica en

metodologia para el mapeo de
actores de consenso. Se trata de
un proyecto colaborativo en el
que diferentes actoresy expertos
europeos trabajan juntos para
avanzar en la investigacion.

La evaluacion incluye un mapeo

de actores clave mediante
encuestas y consultas,
recogiendo opiniones de
diversos

grupos de interés en la industria
farmacéutica, instituciones de
investigacién y asociaciones de
pacientes.

El documento implicala consulta
con diversos actores, incluidos
expertos clinicos, organizaciones
de pacientes, y responsables de
politicas de salud. Se busca
obtener un consenso sobre la
evaluaciéon de Setmelanotide
para asegurar que la revision
cubra multiples perspectivas y
necesidades.

El informe involucra la consulta
con una variedad de actores,
incluidos profesionales de la
salud, pacientes, y responsables
de politicas de salud. Se busca
un consenso entre estos grupos
para asegurar que la evaluacion
de los tratamientos refleje
diversas perspectivas y
necesidades.

El documento no proporciona
una metodologia especifica
para el mapeo de actores de
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Instituto de Evaluacién

Salud
Conflicto de
financiamiento
dentro del programa
investigacion.  No

interes yl/o

de
se

menciona ningun conflico
de interés especifico en el

documento.

El documento
financiado y producido

es
por

la Comision Europea, por
lo que esta disefiado para

proporcionar

una

evaluaciénimparcialde las

politicas sin conflictos de
interés especificos.
No se mencionan
conflictos  de interés

adicionales en el informe.

El financiamiento para la

revision
proviene de
publicos destinados a

fondos

la

evaluacion de tecnologias

sanitarias.

El  financiamiento

del

informe proviene de fondos
publicosy donaciones, yel
ICER busca mantener la

imparcialidad en  sus
evaluaciones.
No se mencionan

conflictos de interés en el

documento. Rare-X,

la

(3 \ N

PeW W

pen B
pel &

7 20

N




g2t
Sa l-u d Instituto de Evaluacion

Tecnolégica en Salud

Autor Pais/Region | Titulo Metodologlas/Crlterlos Conflicto de interes ylo
financiamiento

DE ENFERMEDADES RARAS Y consenso, pero destaca organizacién responsable,
PASOS PARA CONTARLAS importancia de la colaborauon es unaentidad sin fines de
entre diferentes actores, lucro que buscamejorarla
incluidos investigadores, situacion de las
organizaciones de pacientes y enfermedades
entidades gubernamentales. huérfanas/raras mediante
la
promocion de datos mas
precisos y
la colaboracion

internacional.

El informe es elaborado
por IQWIG,
una institucion publica
financiada porel gobiemo
aleman. No se mencionan
conflictos de interés

adicionales en el

El informe no proporciona documento, y se asume

Instituto para la Informes IQWIiG — Afio: 2011 No. detalles especificos sobre el que el financiamiento

Calidad vy la 83 ¢Para qué hay evidencia? mapeo de actores de consenso. proviene de recursos

Eficiencia en la . Se estan elaborando Se enfoca en la revision publicos paralaevaluacion

Atencién Sanitaria actualmente directrices para las de la evidenciay como esta se y mejora de la atencion
(IQWIG) 2011 Alemania enfermedades raras? utiliza para desarrollar directrices  sanitaria.

El ICER es una
organizacion

independiente que
financia sus actividades a
través de

subvencionesy contratos.

El informe se basaen una
| documento incluye un andlisis evaluacién imparcial de la
basado en la evidencia cientifica evidencia. No
y consulta con expertos en la se mencionan conflictos de
materia, pero no detalla un interés especificos en el
proceso especifico de mapeo de documento, y el ICER se
actores de consenso. Se enfoca esfuerza por mantener la

Institute for Clinical Valoctocogén Roxaparvovec y en la integracion de datos y transparencia y la
and Economic Estados Emicizumab para la hemofilia A estudios para formar una imparcialidad en sus
Review (ICER) 2020 Unidos sin inhibidores: Eficaciay valor  evaluacion integral. informes.
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Instituto de Evaluacion
Tecnolégica en Salud

El documento resalta la consulta
y colaboracién con actores
relevantes, incluyendo expertos
en ERNSs, instituciones de salud,
y grupos de pacientes para
asegurarun consenso amplioy la

Conflicto de
financiamiento

interes yl/o

Financiado por la Comision

European European Reference Network: integracion de diversas Europea. El documento no
Reference Network Unién Clinical Practice Guidelines and perspectivas en las CPGs y mencionaespecificamente
(ERN). 2023 Europea Clinical Decision Support Tools  CDSTs. conflictos de interés
La metodologia destaca la
importancia de un equipo de
coordinacion que lidere el
proceso de consenso, y se
propone un enfoque estructurado
para la gestion del consenso,
incluyendo la seleccion de Financiado porla Comision
European European Reference Network: métodos, desarrollo de Europea.El documento no
Reference Network Unién Clinical Practice Guidelines and preguntas y edicion de las mencionaespecificamente
(ERN). 2020 Europea Clinical Decision Support Tools  declaraciones finales. conflictos de interés
El manual describe un proceso
de consulta con expertos de las
Redes Europeas de Referencia
(ERNSs), utilizando herramientas
como encuestas en linea para
ajustar y validar los criterios de
priorizacion. También se Financiado porla Comision
European European Reference Network: menciona la importancia de Europea.El documento no
Reference Network Unién Clinical Practice Guidelines and alcanzar un consenso dentro del menciona especificamente
(ERN). 2020 Europea Clinical Decision Support Tools  panel de priorizacion. conflictos de interés
El documento no menciona
especificamente conflictos
de interés. Se entiende
qgue el financiamientoy la
gestion  del  proyecio
European Se incluye unametodologiapara provienen de la Comisién
Reference Methodological Handbooks el mapeo y la inclusion de Europea y estd alineado
Networks (ERNS), & Toolkit for Clinical Practice actores clave en el proceso de con los objetivos de los
coordinado por Guidelines and Clinical Decision desarrollo de informes, European Reference
Health Services Support Tools for Rare Diseases garantizando que se consideren Networks (ERNs) para
and Medical Care of Handbook #6: Methodology for lasperspectivasyelconsensode mejorar el manejo de
the European Union the Elaboration of Evidence diversos expertos y partes enfermedades
Commission 2020 Europea Reports for Rare Diseases interesadas. huérfanas/raras en la UE.
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Tecnolégica en Salud

Autor Afio Pais/Region | Titulo Metodols/Criterios Conflicto de interes ylo
financiamiento

El documento no menciona
explicitamente conflictos
de interés ni detalles de
El documento no detalla financiamiento. Se asume
explicitamente el proceso de que el desarrollo de las
mapeo de actores de consenso, directrices y herramientas
pero implica la colaboracion es financiado por fondos
entre diversos expertos y delaUniénEuropeayesta
organizaciones dentro de lared destinado a mejorar la

European European Reference Network: ERN atencién en el ambito de la
Reference Network Unioén Clinical Practice Guidelines and para desarrollar directrices y red ERN sin influencia
(ERN). 2023 Europea Clinical Decision Support Tools  herramientas de soporte. externa indebida.

El documento no menciona
explicitamente conflictos
de interés ni detalles de
financiamiento, lo que es
comun en documentos de
El documento no detalla directrices institucionales.
explicitamente el proceso de Se asume que el
mapeo de actores de consenso, documento es una
pero se basa en la colaboracion publicacion oficial del NHS
con expertos en genética y Yy se basa en la evidencia

National Health National Genomic Test Directory enfermedades huérfanas/raras cientifica y consenso
Service (NHS) de Testing Criteria for Rare and para desarrollar profesional en el areade la
Inglaterra. 2018 Reino Unido Inherited Disease. los criterios. genética.

Fuente: elaboracion propia.
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