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En el marco de la Ley 1392 de 2010 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
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Definicion operativa de caso

Caracteristicas de la clasificacion

Caso nuevo confirmado
con prueba diagndstica
(laboratorio o procedimiento)

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

Caso nuevo confirmado
con criterios clinicos

Todo caso nuevo,|residente en Colombia, lde cualquier edad, a quien se realiza diagndstico de enfermedad
huérfana basado exclusivamente en criterios clinicos declarados por uno o mas médicos tratantes, con
base en las definiciones 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 diagnoéstico 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.

*\boggggg o '
& 8500000 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
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ﬁ(j m ) Salud @ SIVIG".A

SISTEMA NACIONAL DE VIGILANCIA EN SALUD PUBLICA - Subsistema de infarmacién Sivigila
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Fechas a tener en cuenta

1. INFORMACION GENERAL

2.3 Tipo de: rigiman s ssud

OF Escespcitn 0 C. Comrbeivn AL Ko Asagurada

231 Mombr de In adminisiracons de Flasss de beneficios ©

[ —

O Parmaisn g o i ittt [ imbitain G el

OC Enpscinl OS5 Swbscise. 01 indemrninmcs’ parchants
N Grpo dinec 2.2 Evirata
233 Pantananci SINCE " 2 4 g - 02 Rom, Giana O X Raal D4 Pamageam 3. Megm, muis s coomsiana Dncml
234 By s grepes i i hos que ul pacienie ©
[0 T pp— [ O contartan O Potiscin intans s caga et 0F ) Dmmraniracica O it da acmncia mrerac

2 e corurimnina

[ [ I [ S ———————

)
.- Secretaria de Salud
Subred Integrada de Servicios de Salud

. SurE.S.E.

03 Conl por isborlarin

O35 Conl sem apdemiodgicn 101 7. Dies schaliracidte

1.1 Chdiga da la UPGD * Ragdn sosial & ba onidad grimars paneridon dal diss ©
Dazsrararsz [rr=rey Céadge P
1.2 Homloa dal avamis * Ciukga Col vanta 1.3 Facha de i sotificesids (ddmmiame) *
= 3. NOTIFICACION ]
| 2. IDENTIFICACION DEL PACIENTE T =
1 Fussts 22 Piis, departEments ¥ sniciph de relidescis Sel pacients ©
i p Pl Departararts  burscpe
21 Tipo de docemento * 1.3 Wamane de identilceckds * 09 Mosicacén rasror. O 4 Engusds scwmcsn
i i Fbmiioie| [ tamston T T 1]
SRz ONM Qo Om O oM Oas Ope Oow 0o Osc Ooc OPT PeE—
- [ o | cil ol il . | B M D | AR [ o 55 Déreccide de resi denca *
ON  CHKTIFICASO S8 KACIDD ¥WD LD CASME OFLCMANCD 3C BA o AETRAMEAC | FT  PRANENC FIF FRD MROCHEN MESPOasL
23 Nembrin y apabido del paciess * 2.4 Tibisfestes * T4 Focta g consultflljde memisaaa) A4 Facha de inkio de sistomas | 8 G e e Ikl i i * 57 Hempltaliesda
(=11 1 Conf. por sborwsors
1 I ) e o= om
2.5 Feifa da macoments jddmmlasas) 28 Edand * LT Uil et che iropel i o b wclined * 28 Macionalided = 8 Conf. sam spmririagen
| I ll [ ]I l [ ] | O1 Afes  OFDas 05 Miwies Dj] 3 Fechade T} final® | 310 Facha & 2+ B caia da rad
) ! O Moes 04 Hie Q0. Moapies = 1. v
L] & 1 o i gvare 11 sl f I — ¢
2% Baxo 210 Identida 2.11 Bularacién ] e
ML Hombrs O delmeninasie | 018 Hombem 01 Hombes e 015 Dim D1, Pt 03 Oissaal  Cull airal
aF o2 o4 N R 02 Gryllashiss 04, oam 513 Conenin bdsica de Guarse Dj]:’ 513 Womses del profesional gue diligencis ia icha 314 Tabiions del profes ol =
242 Pain ds pracsdsscisseimncis S cass * 241 Dsparismanm § manicipa ds proosdessmecumanss dal cass 244 Aras ol precysenziasesmancs dal o ¢ . .,
1. Cabecaen mrnicipal 01 3 Furad dizperaa 4. ESPACIO EXCLUSIVD PARA USO DE LOS ENTES TERRITORIALES ]
Fan =] 33 Canka poblace 41 Hagimario y clalis citn Seal del caso P ——
345 Localud de z ol cano | 24T O » f‘:.. 01 0 M- apien O Conl. Qlirics 01 & Duacarisdn fT T T ——

A

5.3 Facha da

E.3.1 ;Cudl prssha confirmatoria?

ALCALDIA MAYOR

*

BOGOT/\

SECRETARIA DE

SALUD



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.

Subred Integrada de Servicios de Salud

Desde nivel central se verifica que los
siguientes diagndsticos hayan sido
notificados por el evento
enfermedades huérfanas:

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
=
(%]

Subred Integrada de Servicios de Salud

Casos de Enfermedades Huérfanas notificados al
SIVIGILA por aino (2022-2026), SEM 12 —
Subred Sur

2025

] 2026 —e——2022 o= <2023 = = 2024

Periodo epidemioldgico

Fuente: Base sivigila evento 342, Subred Integrada de Servicios de Salud Sur E.S.E.
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Numero de casos
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Casos de Enfermedades Huérfanas notificados
al SIVIGILA por UPGD (2024-2026) Subred Sur

UNIDAD DE UNIDAD DE UNIDAD DE  VIRREY SOLIS  UNIDAD DE CENTRO UNIDAD DE
SERVICIOS DE SERVICIOS DE SERVICIOS DE  IPS SA PASEQ  SERVICIOS DE MEDICO SERVICIOS DE
SALUD SALUD EL SALUD VILLA DELRIO  SALUD SAN  COLSUBSIDIO SALUD VISTA
MEISSEN TUNAL AUTOPISTA BENITO SANTA HERMOSA
SUR LIBRADA

UPGD por afio

w2024 m2025 2026

Fuente: Base sivigila evento 342, Subred Integrada de Servicios de Salud Sur E.S.E.
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Ranking primeras 11 enfermedades huérfanas
notificadas al SIVIGILA, Subred Sur Aiho 2025 - 2026.

Nombre enfermedad 2025 2026 Total
Microtia 26 1 72
Acalasia primaria 11 3 33
Displasia broncopulmonar 2 16 18
Miastenia grave 5 13
Estenosis pulmonar valwlar 2 12
Gastrosquisis 1 10
Esclerosis Multiple 1 1 9
Sindrome de Guillain-Barre 1 1 9
Enfermedad de Crohn 1 7
Sindactilia no especificada 3 1 7
Total general 50 26 190

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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INOPORTUNO OPORTUNO Total general

Oportunidad por afio

W afio 2025 W afio 2026 afio Total general

Secret de Salud P Y
Subred Integrada de Servicios de Salud Fuente: Base sivigila evento 342, Subred Integrada de Servicios de Salud Sur E.S.E.
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Oportunidad de notificacion por UPGD con corte a
SE 12,2025y 2026 — Subred Sur.

2025 Total 2025 2026 Total 2026 [ Total general
MNombre UPGD INOPORTUND OPORTUMO NOPORTUND| OPORTUNO
UMNIDAD DE SERVICIOS DE SALUD AUTOPISTA SUR 1 1 2 2 2 4
UNIDAD DE SERVICIOS DE SALUD EL TUNAL 3 3 4 T
UNIDAD DE SERVICIOS DE SALUD MEISSEN 2 4 6 2 4
UMIDAD DE SERVICIOS DE SALUD SAN BENITO 1
UNIDAD DE SERVICIOS DE SALUD VISTA HERMOSA 1
VIRREY SOLIS IPS SA PASEQ VILLA DEL RIO 3 3 1
Total general 6 8 14 10 35

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)
, . . . » 2250: Sindrome de Jarcho Levin

huérfanas raras y otras disposiciones. » 2281: bisplasia 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

* Numero de enfermedades Anexo o 2258: Sindrome de Diets-Jongmans
. o 2259: Glucogenosis tipo XIII (GSD XIII)
2025 2273 o 2260: Glucogenosis tipo IX
e 2261: Linfohistiocitosis Hemofagocitica Familiar (FHL)

* 26 enfermedades ingresaron nuevas.  2262: Nefropatia por ga

o 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
Nnclusion S pru €Das ae 1abo rato ro * 2265: Ausencia, atresia y estenasis congenita de otras partes del intestino grueso
H * 2266: PEO-miopatia-emaciacion
q ue | 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) -l Discapacitado - otro
Discapacitado — la voz y el hahla - ND= no definido

Trabajador urbano
Trabajador rural

Jévenes vulnerables rurales Discapacitado — el sistema cardiorrespiratorio vy las defensas

Jovenes vulnerables urbanos Discapacitado — la digestion, el metabolismo, las hormonas
Discapacitado — el sistema nervioso Discapacitado — el sistema genital y reproductivo
Discapacitado — los ojos

Discapacitado — los oidos

Discapacitado — el movimiento del cuerpo, manos, brazos, piernas
Discapacitado — Ia piel

vdoddoo
vdudduu

Datos complementarios, Version 2026

5.2 Deficiencias en estructuras corporales relacionadas con:

D Sistema cardiovascular, inmunoldgico y respiratorio.

J sistema nervioso.
Q) sistema digestivo, metabolico y endrocrino.

Q) Ojos. : . oy
0 l O sistema genitourinario y reproductOr.
Oldos. : s ) ) X
- ) Estructuras relacionadas con el movimiento (articulaciones, musculos,
) Demas organos de los sentidos (olfato, tacto, gusto y dolor). huesos).
O Lavoz y el habla. QO La piel y estructuras relacionadas.
W s e senvicios de satud o e
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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. Confirmado por clinica o jov_vul_ru

Clinica y Procedimiento : .
y 3. confirmado por laboratorio

jov_vul_ur
Procedimiento 3. Confirmado por laboratorio dis_otra
Tipo de Confirmacion 2023 Tipo de Confirmacién 2025 Cambios no_deflnld
Clinica y Procedimiento Clinica 111
Clinica Clinica y Procedimiento 1 Inclusion 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.

53 Facha de disgnastice de 1o enfermedad (dd/mmiasaa) | 54 ;Cual prusta conformatornia®
.

5.5 Nombire de la enfermedad
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Ruta de enfermedades huérfanas

RUTA DE
ENFERMEDADES

HUERFANAS/RARAS
COLOMBIA

K
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Curso 2236+

* Dictado por la Universidad El
Bosque.

* Modalidad virtual.
* No tiene costo.
* Genera certificado.

e Link de inscripcion:
https://masrarasmasvisibles.com/



https://masrarasmasvisibles.com/
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