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El INS define las enfermedades huérfanas como:
Aquellas cronicamente debilitantes, graves, que
amenazan la vida con una prevalencia menor de

1 por cada 5.000 personas.

Se caracterizan por tener un alto nivel de
complejidad para su diagndstico y tratamiento.

Este grupo de enfermedades pueden ser de tipo
genético autoinmune, malformaciones de tipo
congénito, canceres poco frecuentes, de caracter
toxico o infeccioso, entre otros.

Protocolo de vigilancia
en salud publica

Enfermedades
Huérfanas - Raras

Cadigo: 342

Fecha 20 de agosto de 2024
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Definicion operativa de caso

Caracteristicas de la clasificacion

Caso nuevo confirmado
con prueba diagnéstica
(laboratorio o procedimiento)

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

Caso nuevo confirmado
con criterios clinicos

Todo caso nuevo,|residente en Colombia, [de cualguier edad, a quien se realiza diagnéstico de enfermedad
huérfana basado exclusivamente en criterios clinicos declarados por uno o0 mas médicos tratantes, con
base en las definiciones nosolégicas aceptadas por la comunidad cientifica y los antecedentes de historia
clinica y otros registros del paciente que confirmen la presencia de la enfermedad huérfana.

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

Caso en tratamiento certificado
por junta de profesionales en
salud

Toda persona,residente en Colombia, He cualquier edad, no reportada en el censo de 2013 o en los
registros de hemofilia, que se encuentra actualmente en tratamiento, que cumple con los criterios clinicos
de la enfermedad pero sin evidencia de una prueba diagndstica confirmatoria y que es declarado
mediante concepto de junta de profesionales en salud de la Entidad Administradora del Plan de Beneficios
(EAPB), o de la Unidad Primaria Generadora de Datos (UPGD) que notifica, confirmando la presencia de la
enfermedad huérfana con base en evidencias clinicas y paraclinicas registradas en historia clinica.
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Periodicidad del reporte
Se realizara notificacion inmediata de los casos de
enfermedades huérfanas-raras una vez se haya confirmado.

*\ B ocon . :
s. ‘ggggggg Se deben notificar los casos confirmados de forma
Lo individual, inmediata a través de la ficha de datos basicos y

w complementarios (codigo INS: 342) al Sivigila.

Tomado de: INS

(@) Captura en linea

SVIGILA

INICIO INDIVIDUALES COLECTIVOS LABORATORIOS CONTACTOS
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Ficha de notificacién individual
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Estrategias de vigilancia

Se recomienda notificar casos de
defectos congénitos que también
son enfermedades huérfanas:

 Q431: Enfermedad de
Hirschsprung.

* Q793: Gastrosquisis

* QO042: Holoprosencefalia.

* Q172: Microtia.

* Q792: Onfalocele.

 Q969: Sindrome de Turner.

Secretaria de Salud

Se recomienda verificar que también
hayan sido notificados en el evento
enfermedades huérfanas casos con
diagndstico de:

e Sindrome de Guillain Barré en las
bases de datos de Zika (evento
895)

e paralisis flacida aguda (evento
610).
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Numero de casos
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Casos de Enfermedades Huérfanas notificados al SIVIGILA
por aifo (2022-2026), SEM 12 — Subred Sur
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Periodo epidemioldgico
Fuente: Base sivigila evento 342, Subred Integrada de Servicios de Salud Sur E.S.E.
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Casos de Enfermedades Huérfanas notificados al
SIVIGILA por UPGD (2024-2026) Subred Sur
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Ranking enfermedades huérfanas notificadas al
Sivigila, Subred Sur Ano 2025 - 2026.

Nombre de la enfermedad 2025 2026 Total general
Displasia broncopulmonar 2 26 28
Microtia 26 2
Acalasia primaria 11 4
Miastenia grave 5 0
Sindactilia no especificada 3 1
Distrofia muscular no especificada 2 0
Esclerosis Multiple 1 1
Estenosis pulmonar valvular 0 2
Mielitis Trasversa Aguda (ATM) 2 0
Sindrome de Guillain-Barré 1 1

eeeeeeee o de Salug Fuente: Base sivigila evento 342, Subred Integrada de Servicios de Salud Sur E.S.E.
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Oportunidad de notificacion de casos de enfermedades
huérfanas al SIVIGILA (2025-2026), SEM 12 — Subred Sur.
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Fuente: Base sivigila evento 342, Subred Integrada de Servicios de Salud Sur E.S.E.
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Novedades 2026
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Resolucion 2625 del 17 de diciembre de 2025, Minsalud.

A . o 2248: Enfermedad de Niemann-Pick tipo A/ B
Se aCtua I 1Za eI ||Stad0 de enfermedades o 2249: Sindrome de Glass (Sindrome asociado al gen SATB2, SAS)
, . . . e 2250: Sindrome de Jarcho Levin

huérfanas raras y otras disposiciones.  2251: Displasia Cleidocraneal (DCC)
e 2252: Osteomalacia Inducida por Tumor

° N l:l mero de enfermedades Anexo o 2253: Amiloidosis de Cadenas Ligeras
e 2254: Hipertermia maligna debida a la anestesia

2023 . 2 .247_ e 2255: Ausencia, Atresia y Estenosis Congénita del Ano, con Fistula

e 2256: Sindrome de Menke-Hennekam
e 2257: Trastorno del neurodesarrollo relacionado a PPP2RI1A / Sindrome de Houge-Janssens

* N u mero de enfermEdades Anexo e 2258: Sindrome de Diets-Jongmans
2025. 2 273 . o 2259: Glucogenosis tipo XIII (GSD XIII)

* 2260: Glucogenosis tipo IX
e 2261: Linfohistiocitosis Hemofagocitica Familiar (FHL)

* 26 enfermedades ingresaron nuevas.  2262: Nefropatia por ga

e 2263: Glucogenosis tipo IIl (GSD 1)

o I I . d 57 b d I b . o 2264: Ausencia, Atresia y Estenosis Congénita del Ano, sin Fistula
nciusion e p ruenas ae labo rato ro o 2265: Ausencia, atresia y estenosis congénita de otras partes del intestino grueso
: o 2266: PEO-miopatia-emaciacion
q ue l ngresa ron nuevas. e 2267: Distonias relacionadas a KMT2B

e 2268: Amilcidosis por transtiretina_ ATTRwt

» 2269: Colestasis intrahepatica familiar progresiva
e 2270: Charcot-Marie-Tooth

e 2271: Sindrome de intestino corto (adquirido)

e 2272: Trombastenia de Glanzmann

o 2273: Hemofilia A adquirida
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Actualizacion de la ficha de notificacion cara B del evento 342

Datos complementarios, Versién 2024

5.2 Otros grupos poblacionales

Discapacitado — los demas érganos de los sentidos (olfato, tacto y gusto) | Discapacitado - otro
Discapacitado — la voz y el habla =1 ND= no definido
Discapacitado — el sistema cardiorrespiratario y las defensas

Trabajador urbano
Trabajador rural

Jovenes vulnerables rurales
Jovenes vulnerables urbanos Discapacitado — la digestion, el metabolismo, las hormonas
Discapacitado — el sistema nervioso Discapacitado — el sistema genital v reproductivo

Discapacitado — los ojos Discapacitado — el movimiento del cuerpo, manos, brazos, piernas

vduduuu
ggodouoo

Discapacitado — los oidos Discapacitado - la piel

Datos complementarios, Version 2026

5.2 Deficiencias en estructuras corporales relacionadas con:

(] sistema cardiovascular, inmunolégico y respiratorio.

O sistema nervioso.
O sistema digestivo, metabolico y endrocrino.

O Ojos. . " LT
0 ] Q sistema genitourinario y reproductOr.
Oldos. : b . ) X
ez ) Estructuras relacionadas con el movimiento (articulaciones, musculos,
) Demas organos de los sentidos (olfato, tacto, gusto y dolor). huesos).
Q Lavoz y el habla. QO La piel y estructuras relacionadas.
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Cambio del tipo de confirmacion del diagndstico Se inhabilitan las siguientes variables:

Cara A Cara B

Tipo de Confirmacion 3.6 Clasificacion inicial del caso

iden_gener trab_urban
orient_sex trab_rural

Clinica 4. Confirmado por clinica

4. E.anlrmado por clinica o . jov_vul_ru
3. confirmado por laboratorio

Clinica y Procedimiento

jov_vul_ur
Procedimiento 3. Confirmado por laboratorio dis_otra
Tipo de Confirmacidn 2023 | Tipo de Confirmacién 2025 Cambios no_definid
Clinica y Procedimiento Clinica 111
Clinica Clinica y Procedimiento 1 Inclusién de la variable:
Procedimiento Clinica y Procedimiento 1 id_resolucion_2025

Activacion de los campos relacionados con prueba de laboratorio para las
enfermedades que ingresan confirmadas por clinica.

5.3 Facha de diagnéstico @0 1o enfermedad (dd/mmiasas) | 54 ;Cual prusba confrmatosia®
cle e

5.5 Nombre de la enfermedad

*
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Ruta de enfermedades huérfanas

RUTA DE
ENFERMEDADES

HUERFANAS/RARAS
COLOMBIA
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Curso

* Universidad El Bosque lanza “2236+”,
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... GRACIAS...
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