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Objetivo1: Fortalecer las capacidades de las Entidades Territoriales para impulsar una 
implementación efectiva, articulada y sostenible del Plan Nacional de Gestión de Enfermedades 
Huérfanas en sus territorios. 

 
DATOS DEL ORGANIZADOR DE LA REUNIÓN 
 
Entidad/Proceso: Ministerio de Salud y Protección Social  
 
Nombre: Luz Angela Ochoa 
Teléfono: N/A  
Correo electrónico: ycanizales@Minsalud.gov.co  
 
Lugar de la reunión: Ministerio de Salud y Protección Social  
 
Fecha: 21 y 22 de abril de 2026 Hora de inicio: 8:00 am Hora de finalización: 17:00 pm  
 
RESUMEN DE TEMAS TRATADOS 2 
 

Se da inicio con las palabras de bienvenida por parte de la subdirectora de enfermedades no 
transmisibles Luz Angela Ochoa mencionado que se ha venido realizando acompañamiento a las 
entidades territoriales y estas se harán con mayor frecuencia. 
 

Situación colombiana de las Enfermedades huérfanas - raras y retos en la región  
Dr. Elias García 
Presidente de Red Latinoamericana de Genética Humana- RLAGH 
Alrededor del mundo existen 6.500 enfermedades huérfanas definidas en grupo.  

 
Colombia tiene un sistema que permite llevar un censo de enfermedades huérfanas, aunque Brasil 
no cuenta con un sistema como el Sivigila de acuerdo con datos de la OPS el censo es más 
robusto. 

 
1 El presente formato aplica únicamente donde el proceso no sea el organizador o no se pueda contar con el acta. 
2 Se podrán incluir las filas que se requieran en cualquiera de los items del documento. 

mailto:ycanizales@Minsalud.gov.co
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En el registro de enfermedades se tienen 106.220 personas con enfermedades huérfanas 
principalmente en el nivel 1 pertenecen al sistema nervioso central con un 23,4% (n: 24.891) 
seguido de malformaciones congénitas y de sangre, órganos hematopoyéticos. 
En el nivel 2 la carga. 
En el grupo de más baja prevalencia con 12,2% del volumen total como no definidas 3.283 
pacientes (3,1%).  
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Errores innatos del metabolismo (EIM): el paradigma del subdiagnóstico: en un estudio de 2005 – 
2011 con 4.700 pacientes de alto riesgo evaluados. 

 
El laberinto diagnóstico: del síntoma a la confirmación molecular “la sospecha clínica precoz es el 
eslabón más débil del sistema. Fragmentación administrativa agrava el deterioro irreversible del 
paciente”. 
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Apps, las del extremo son en español. 

 
Son muy pocas las enfermedades que tienen tratamiento.  
 

  
 
El COVID-19 aumento la mortalidad en el país en un 20,8%, Perú, Ecuador. 
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Cuando una persona presenta una enfermedad huérfana también se enferma la familia en especial 
el cuidador debe ser cuidado. 

 

 
 
Más que centros de referencias deben ser centros transdisciplinares. 
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Avances en la implementación del Plan Nacional de Enfermedades Huérfanas 
Dra. Luz Angela Ochoa 
Subdirectora de Enfermedades No transmisibles 
El Plan Nacional de Gestión de EH/R cuenta con cinco líneas estratégicas: 

1. Fortalecimiento de la gestión integral de riesgos en salud 
2. Organización de la atención integral, en el marco de la atención primaria en salud en todo 

el continuo de la atención 
3. La inclusión y la participación social para potenciar la calidad de vida 
4. Desarrollo del conocimiento y la información para la toma de decisiones 
5. Financiando las Enfermedades Huérfanas/Raras manteniendo la sostenibilidad financiera 

del SGSSS 
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Atención integral, el Minsalud ha ven ido alrededor de hace 5 meses se ha venido realizando 
seguimiento a pacientes citando a las EAPB y la Superintendencia de Salud 
 
Línea 1. 

 
Línea 2.  
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La garantía de acceso a medicamentos no financiados con UPC con la compra centralizada. 
Los 10 medicamentos priorizados. 
Se cuenta actualmente con guías de práctica clínica, protocolos y lineamiento. 
 
Línea 3. 
Se tiene la Mesa Nacional de EHR en esta mesa también participa las asociaciones de pacientes, 
es un espacio de concertación y generar planes de acción, se han realizado 26 meses desde el 
2021. 
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Línea 4.  
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Línea 5.  

 
 
 

✓ Línea estratégica 1: Fortalecimiento de la Gestión Integral del Riesgo en 
Salud 

Hacia un plan global enfermedades huérfanas-raras 
Taller Regional_ Implementación del PNGEH 
Fortalecer las capacidades técnicas de las entidades territoriales para la planeación y seguimiento 
del Plan Nacional de Gestión de EHR, en cumplimiento del pan decenal 2022 – 2031, 
contribuyendo al mejoramiento de la eficiencia, la articulación territorial y el seguimiento basado en 
resultados en la atención integral de estas patologías. 
Especifico del taller 
Construir de manera colaborativa un a matriz operativa estandarizada que permita definir 
actividades responsables indicadores para cada línea del plan nacional de gestión de EHR, 
logrando que el 100% de las ET ajuste y validen. 
 
Metodología PEER learning  
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Asesoría genética y detección temprana de EHR: desde la etapa preconcepcional, 
recién nacido y adultez. 
Dr. Michael Vallejo Médico Genetista – Mg. Epidemiología Subdirección de Enfermedades No 
Transmisibles 

  
Detección de anomalías genéticas, es una forma de detectar, hay que tener dos momentos, 
factores de riesgo y un buen examen físico. 
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Tamizaje Neonatal básico  
Angie Camacho  
Grupo Curso de Vida  
Atención Integral al RN  
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Miércoles 22 de abril de 2026 

✓ Línea estratégica 2: Organización de la atención integral, en el marco de la 
atención primaria en salud en todo el continuo de la atención.  

 

Centro de Referencia y proceso de capacitación a verificadores  
Dirección de Prestación de Servicios y Atención Primaria  
Resolución 651 de 2018 y la 2307 de 2025 la cual la modifica. Habilitación de centros de 
referencia en enfermedades huérfanas: son IPS inscritas con servicios en el Registro 
Especial de Prestadores de Servicios de Salud - REPS, que se postulan para habilitarse 
como Centros de Referencias de diagnóstico, tratamiento o farmacia para la atención de 
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los pacientes con enfermedades huérfanas. 
 
Se modificó el artículo 4, se suprimieron unos literales del anexo r/c el pago de los 
prestadores de servicios (facturación). 
 
Clasificación de los CREH: 
Diagnósticos 

• Exámenes de laboratorio 

• Pruebas genéticas 
Tratamiento 

• Especialidades clínica y quirúrgica 

• Apoyo de diagnósticos y complementación terapéutica 

• Internación y UCI 

• Terapias y rehabilitación 

• Soporte psicosocial paciente y familiar 

• Consulta externa, atención domiciliaria 
Farmacia 

• Servicios de farmacia de alta complejidad  
 
Solo se tiene siete centros de referencia en: Bogotá, Medellín y Pereira 
Se han presentado 26 instituciones, 16 en el REPS pendientes de habilitación y una de 
ellas no cumplió y tres cancelaron su proceso y una institución nueva que se encuentra en 
proceso, se está trabajando con las restantes que cumplieron. 
 
En Bogotá el Hospital Universitario San Ignacio se encuentra en proceso y está siendo 
acompañada por la Secretaría Distrital de Salud. 
 
Como prestadores ya se tienen servicios habilitados bajo la resolución 3100 de 2019 y 
sus modificatorias, los servicios inscritos para el centro de referencia deben estar 
habilitados en el REPS, de lo contrario debe realizarse primero y nuevamente 
presentarse, previamente realizar la autoevaluación y presentar los documentos en el 
REPS y la entidad territorial es la que realiza la verificación de los requisitos y continuar 
con la el proceso de verificación. 
 
 

✓ Línea estratégica 4: Desarrollo del conocimiento y la información para la 
toma de decisiones  

 
SISPRO: Gestión y análisis de salidas de información del registro de personas con 
EHR para la toma de decisiones.  
OTIC / Dirección de Epidemiologia y Demografía en Salud.  
Agregado nacional y contiene datos básicos que identifican a las personas diagnosticadas con EH. 
Fuentes primarias 
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✓ CENSO 
✓ MIPRES 
✓ SIVIGILA 

Fuentes complementarias 
✓ RUAF - ND 
✓ RUAF BDUA 
✓ RLCPD 

Su actualización es dos veces por semana los martes y jueves o viernes. 
 
Datos, obtener datos, De análisis services, asistente de conexión cubos.sispro.gov.co (nombre 
servidor), usuario y contraseña (foto) 
Aparece base de datos y el CUBO: 
Número de casos: número de enfermedades (138.949) 
Número de personas: son las personas (123.126), con corte al 20 de abril  
Edad al momento del diagnóstico, también edad calculada por DANE 
Estado vital, cruce con RUAF-ND 
EPS que reporta la fuente de la información 
ESP actual con la base de datos de BDUA 
EPS con filtros activos, suspendidos y protección laboral, Nod definidos puede que no se cruzo 
correctamente o pertenecen a régimen especial o excepción 
EPS sin filtros aparecen todos de acuerdo con su última EPS 
Discapacidad: está o no está en el RLCPD 
Fuente: cual es la fuente que está aportando el registro. 
Las variables prestador solo la aporte la fuente Sivigila. 
Inducción: https://rssvr2.sispro.gov.co/InduccionesSGD/, se actualiza trimestral el cronograma. 
Sistema de afiliación transaccional (aseguramiento) 
 

Notificación al SIVIGILA  
INS Nidia Esperanza González Toloza 
Se incluyen solo los caos nuevos con diagnóstico confirmado para lo cual se tiene tres definiciones 
de caso aplica las enfermedades que deberían ser confirmadas por laboratorio o clínica y no se 
pudo obtener al examen y antecedente de la enfermedad con tratamiento y no se tiene el 
resultado. 
Responsabilidades 
Indicadores: la oportunidad en la notificación en las primeras 24 horas, el cambio se debió para los 
pacientes que requieran de un MIPRES x lo que se necesita de la actualización en el Registro 
Nacional de Pacientes con Enfermedades Huérfanas que se actualiza dos veces por semana. 

Diferencia entre fecha dx (fecha de consulta) y notificación. 
Tasa de notificación de residencia: número de casos notificados por residencia. 

https://rssvr2.sispro.gov.co/InduccionesSGD/
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DESARROLLO Y FORTALECIMIENTO ORGANIZACIONAL 
DIRECCIÓN DE PLANEACIÓN INSTITUCIONAL Y CALIDAD 

SISTEMA DE GESTIÓN  
CONTROL DOCUMENTAL 

 

REPORTE DE ASISTENCIA A REUNIONES  

Código:  SDS-DFO-FT-02 Versión: 1 

Elaborado por: Nury Leguizamon Amaya, Alvaro Amado Camacho / Revisado por: Samir Andrés Salazar / Aprobado por: Luz 
Angela Manquillo Erazo 

 

  

  
 
Se actualizó el Sivigila a través de la resolución 2625 de 2025 y su anexo técnico y se actualiza el 
aplicativo, solo se pueden notificar las enfermedades que están allí y confirmados por clínica y 
laboratorio. 
Descartado cuando se el resultado de laboratorio descarta la enfermedad. 

Pregunta: en los casos que el paciente cuente con los exámenes pero no son 
concluyentes, los especialistas realizan junta médica y lo ingresan al Sivigila x la tercera 
definición pero la ADRES solicita el resultado, se solicita al Minsalud se realice una esa 
técnica con la ADRES para establecer criterios de recobro ya que ellos solicitan 
puntualmente lo que está registrado en el Anexo. 
 
Displasia broncopulmonar: nominación de inclusión y exclusión de enfermedades, se presenta 
evidencia ante los expertos delegado por las sociedades científicas 
https://mivoxpopuli.minsalud.gov.co/InscripcionParticipacionCiudadana/frm/logica/frmdefault.aspx  
 

✓ Línea estratégica 3: La inclusión y la participación social para potenciar la 
calidad de vida  

 

Certificación de discapacidad y RLCPD, definido en la Resolución 1239 de 2022 
entre la población con discapacidad con diagnóstico de EHR  
Oficina Promoción Social  

https://mivoxpopuli.minsalud.gov.co/InscripcionParticipacionCiudadana/frm/logica/frmdefault.aspx
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Fortaleciendo el rol del cuidador: oportunidades y alcances de la Ley del Cuidador  
Oficina Promoción Social  

  

  
 

✓ Línea estratégica 5: Financiando las Enfermedades Huérfanas/Raras 
manteniendo la sostenibilidad financiera del SGSSS  

 
Ruta de pago de presupuestos máximos y UPC: para gestionar casos por no pago  
Administradora de los Recursos del Sistema General de Seguridad Social en Salud - 
ADRES  
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COMPROMISOS ADQUIRIDOS POR LA SDS 
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COMPROMISO RESPONSABLE 
(Dependencia/Proceso/SDS) 

FECHA 

   

   

   

   

   

   

 
 
 
DATOS DEL ASISTENTE (s) A LA REUNIÓN (como representante de la SDS)  
 

NOMBRE CARGO DEPENDENCIA/PROCESO FIRMA 

Adriana P. Ulloa Virgüez 
Profesional 
especializado 

Subdirección de vigilancia 
en salud pública  

    

    
 



https://v3.camscanner.com/user/download

