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Resumen

Las personas que padecen enfermedades raras y/o huérfanas (ERH) enfrentan diversos
obstaculos para acceder a una atenciéon médica y tratamiento adecuado, lo cual afecta
tanto su salud y bienestar como el de sus familias. Segun el Ministerio de Salud
(MINSA), se estima que en Peru existen mas de 2 millones de personas que padecen
alguna ERH. Sin embargo, la sociedad en general y los profesionales de salud suelen
desconocer estas enfermedades, sus caracteristicas y las dificultades de acceso que
enfrentan los pacientes, debido a la escasa literatura e investigaciones disponibles sobre

las ERH.

En Peru, la Federacion Peruana de Enfermedades Raras (FEPER) es una de las
organizaciones mas grandes del pais que aborda las ERH y agrupa asociaciones de
pacientes con dichas enfermedades. Adicionalmente, FEPER cuenta con un registro
nacional de pacientes con ERH, el cual surgié ante la necesidad de identificar a esta
poblacion durante la campana de vacunacion contra el COVID-19, ya que fueron

considerados como poblacion vulnerable durante el proceso de vacunacion.

Este registro fue utilizado para la elaboracion del presente estudio, el cual es de tipo
descriptivo y transversal. La poblacion por estudiar esta constituida por pacientes
inscritos en la base de datos de FEPER. La finalidad del estudio es brindar informaciéon
sobre el estado actual de los pacientes con ERH, sus caracteristicas clinicas y de acceso
a servicios de salud y medicamentos. Ademas, se proporcionardn recomendaciones
sobre el registro de pacientes con ERH a través del andlisis de datos con programas

digitales como Excel y Python.

Esta informacion inicial puede ser utilizada por las autoridades sanitarias

correspondientes para informarse y brindar respuesta ante la situacion identificada, asi



como para planificar las medidas necesarias a fin de abordar las necesidades de los
pacientes a través de programas y politicas que les permitan acceder a atencidn sanitaria
y medicamentos de forma oportuna, y recibir el apoyo necesario. Cabe mencionar que
una de las finalidades de este estudio es visibilizar la importancia que merecen nuestros

compatriotas peruanos que padecen alguna ERH.

Palabras clave: Enfermedades raras y huérfanas (ERH), Federacion Peruana de

Enfermedades Raras (FEPER), acceso a medicamentos y acceso a servicios de salud



Abstract

People living with rare and/or orphan diseases (RODs) face various obstacles in
accessing adequate medical care and treatment, which affects not only their health and
well-being but also that of their families. According to the Ministry of Health (MINSA),
it is estimated that more than 2 million people in Peru suffer from some form of ROD.
However, both the general public and healthcare professionals are often unaware of
these diseases, their characteristics, and the access difficulties patients face, due to the

limited literature and research available on RODs.

In Peru, the Peruvian Federation of Rare Diseases (FEPER) is one of the country's
largest organizations addressing RODs and brings together patient associations for these
diseases. Additionally, FEPER maintains a national registry of ROD patients, which was
created out of the need to identify this population during the COVID-19 vaccination
campaign, as they were considered a vulnerable population during the vaccination

process.

This registry was used for the development of the present study, which is descriptive
and cross-sectional in nature. The study population consists of patients registered in
FEPER’s database. The purpose of the study is to provide information on the current
status of patients with RODs, their clinical characteristics, and their access to health
services and medications. Furthermore, recommendations will be provided regarding
the patient registry for RODs through data analysis using digital programs such as Excel

and Python.

This initial information can be used by the relevant health authorities to better
understand and respond to the identified situation, as well as to plan the necessary

measures to address the needs of patients through programs and policies that enable



them to access healthcare and medications in a timely manner and receive the necessary
support. It is worth noting that one of the aims of this study is to raise awareness of the

importance of our fellow Peruvians who suffer from an ROD.

Keywords: Rare and orphan diseases (ROD), Peruvian Federation of Rare Diseases,

access to medications, and access to health services.



1. Introduccion:

Planteamiento del problema

a. Descripcion del problema

Las enfermedades raras y huérfanas (ERH), segun el Ministerio de Salud del
Pert, son aquellas que afectan a un pequefio nimero de personas en
comparacion con la poblaciéon general y que, por su baja prevalencia, son
dificiles de diagnosticar. Ademads, en algunos casos no existe ninguna alternativa
terapéutica para su tratamiento, y se manejan con tratamientos paliativos y/o
coadyuvantes, lo que hace que su seguimiento sea complejo y costoso.
Generalmente, son enfermedades graves, crénicas y progresivas, cuyas
manifestaciones pueden observarse desde el nacimiento, la infancia o instaurarse

en la etapa adulta.

Cabe mencionar que alrededor del 80 % de las ERH son causadas por
mutaciones genéticas (1), lo que reduce significativamente la esperanza de vida
de las personas que las padecen. Un porcentaje de dichas personas pueden
fallecer durante el parto u otros, al ser una enfermedad genética, pueden padecer
de alguna otra enfermedad degenerativa, que, en combinaciéon con la ERH,
acorta las posibilidades de contar con un mayor niimero de afios de vida. (2) Por
ello, aunque las ERH tienen una baja prevalencia, se caracterizan por alta tasa de
mortalidad debido a su gran complejidad clinica, que causa multiples

deficiencias motoras, sensoriales, cognitivas, entre otras. (3)

Las ERH no cuentan con una definicion universal, ya que esta varia entre paises:

En Europa, las enfermedades son consideradas raras cuando afectan a menos de
,



5 de cada 10.000 personas; en Brasil, son enfermedades raras aquellas que
afectan a menos de 65 de cada 100.000 personas; por otro lado, en Taiwan, una
ERH se define como una enfermedad que prevalece en menos de 1 de cada
10.000 personas. La falta de una definicion universalmente aceptada de las
enfermedades raras y/o huérfanas (ERH) se considera un obstaculo significativo
para generar informacion precisa sobre estos pacientes y resaltar adecuadamente

los desafios que enfrenta (4)

Segun la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), se han identificado
alrededor de 7,000 enfermedades raras que afectan aproximadamente al 7% de la
poblacion global. (5) En Pert, dicha organizacion estima que alrededor de 2
millones de personas padecen de alguna ERH (6), pero debido a que no se
cuenta con un registro nacional de los pacientes de ERH oficial, no se puede

validar dicha cantidad.

Pese a la existencia o no de un registro oficial de pacientes con ERH, es
importante destacar que el diagnodstico de estas enfermedades puede implicar
altos costos y representar un gasto significativo para las familias, lo que hace
que identificar y registrar a estos pacientes sea un gran reto. Padecer una ERH
esta asociado con diagnoésticos erroneos, lo que conlleva a que el paciente reciba
un tratamiento inadecuado para su enfermedad. Esto se debe a la falta de
informacion e investigacion sobre estas enfermedades y a la escasez de
especialistas capacitados en ellas. Como resultado, los pacientes deben acudir a
numerosos establecimientos de salud y consultar a diversos especialistas antes
de obtener un diagnostico correcto, lo que incrementa considerablemente los

costos. (6)



Adicionalmente, los pacientes diagnosticados con ERH enfrentan dificultades
para acceder a tratamientos farmacologicos adecuados. Los medicamentos para
las ERH suelen no ser rentables para las compaiias farmacéuticas debido a su
baja prevalencia, la falta de informacion y la escasez de investigaciones. Esto
resulta en la ausencia de tratamientos definidos para estos pacientes. Por ello, las
ERH también son denominadas "huérfanas", ya que no reciben la atencion
adecuada por parte del gobierno, la sociedad, los sistemas de salud y la industria

farmacéutica. (5)

Esta situacion genera una gran barrera para el acceso a tratamientos
farmacologicos, ya que se estima que menos del 10% de los pacientes reciben un
tratamiento especifico para su enfermedad. Esto puede llevar a consecuencias
graves, como la intoxicacidn por tratamientos erroneos, gastos excesivos para las

familias y otros problemas relacionados anteriormente mencionados. (4)

b. Formulacion del problema

(Cuadles son las caracteristicas clinicas y de acceso a servicios de los pacientes

de la FEPER que padecen de alguna ERH?

2. Objetivos:

a. Objetivo general

Describir las caracteristicas clinicas y de acceso a servicios de los

pacientes con ERH que pertenecen a la FEPER.



b. Objetivos especificos

- Describir las caracteristicas sociodemograficas de los pacientes
registrados en la base de datos de la FEPER

- Describir el acceso a los servicios de los pacientes registrados en la base
de datos de la FEPER

- Describir el acceso a medicamentos de los pacientes registrados en la
base de datos de la FEPER

- Determinar la asociacion entre las caracteristicas sociodemogréficas y el

acceso a los servicios y los medicamentos.

3. Justificacion

El presente estudio tiene como objetivo describir las caracteristicas
sociodemograficas y el acceso a la salud de las personas que padecen alguna
enfermedad rara o huérfana (ERH) y que estan inscritas en la Federacion
Peruana de Enfermedades Raras (FEPER). Este estudio es de suma
importancia, ya que permitira identificar las principales necesidades de salud y
las barreras de acceso al tratamiento que enfrentan estos pacientes, a pesar de
que la atencion de los pacientes con ERH ha sido declarada de interés nacional,
seguin lo estipulado en la Ley N° 26842 (Ley General de Salud) y la Ley N°
29698 (Ley que declara de interés nacional y preferente atencidn el tratamiento

de personas que padecen enfermedades raras o huérfanas).

En Perti, se estima que mas de 2 millones de personas padecen alguna ERH.
Aunque existe un registro creado por el Ministerio de Salud (MINSA), este no
se utiliza de manera adecuada, por lo que el registro de FEPER es actualmente
el mas importante al contar con una mayor cantidad de enfermedades raras y

4



pacientes registrados. FEPER, ademas, trabaja de la mano con el MINSA para
obtener estadisticas y datos sobre enfermedades raras en el pais, ya que aborda
a 54 asociaciones de enfermedades raras a nivel nacional y cuenta con mas de

15 afios de trayectoria laboral.

El presente estudio analizara el registro elaborado por FEPER en 2021, que ha
recopilado informacion de sus inscritos que padecen alguna ERH. Este registro
nos permitird obtener una vision aproximada de la situacion que enfrentan los
pacientes con ERH, ya que las variables analizadas nos permitirdn conocer sus
caracteristicas sociodemograficas, clinicas y de acceso a la salud a nivel

nacional.

Cada vez son mas las personas diagnosticadas con enfermedades raras debido a
la creciente visibilidad y concientizacion de estas enfermedades. Este estudio
se eligid porque se quiere apoyar esa constante lucha, considerando que no se
le brinda la importancia necesaria a esta poblacion, la cual requiere de apoyo
urgente. Al ser enfermedades raras, no tienen la visibilidad que requieren: la
academia no las estudia, la data es escasa y los profesionales de salud no estan
adecuadamente capacitados sobre estas condiciones. Ademads, al ser genéticas,
no hay un mercado desarrollado de pruebas genéticas en el pais y, al no ser lo
suficientemente visibles, los laboratorios no invierten en estas enfermedades a

nivel nacional.

Se identificaron varias barreras especificas que enfrentan los pacientes con
ERH y sus familias, tales como la falta de informacion y concientizacion, ya
que muchos pacientes y sus familias no tienen suficiente informacion sobre su

5



enfermedad y los derechos que les corresponden, lo que dificulta el acceso a
servicios y tratamientos adecuados. El acceso limitado a diagndsticos y
tratamientos especializados es otra barrera, debido a la escasez de especialistas
y centros de salud equipados para tratar ERH, especialmente fuera de la capital,
lo que obliga a muchos pacientes a trasladarse largas distancias, implicando
altos costos y dificultades logisticas. Ademas, existen desigualdades en la
cobertura de seguros, ya que los pacientes con seguros publicos enfrentan mas
barreras para acceder a tratamientos especializados en comparacion con
aquellos que tienen seguros privados. Las barreras econdmicas también son
significativas, ya que los altos costos de los tratamientos y medicamentos,
muchos de los cuales no estan disponibles en el pais, representan una carga

financiera considerable para las familias.

Para apoyar a los pacientes y sus familias, se podrian implementar medidas de
apoyo social como programas de educacidon y concientizacion, desarrollando
campafias informativas y programas educativos para pacientes, familias y
profesionales de la salud sobre las ERH y los derechos de los pacientes.
Mejorar el acceso a diagnosticos y tratamientos es una prioridad, fortaleciendo
la infraestructura de salud en todo el pais, capacitando a més especialistas y
estableciendo centros de referencia para ERH en diversas regiones. El apoyo
financiero y los subsidios también son esenciales, implementando programas
de subsidios y apoyo financiero para cubrir los costos de tratamientos y
medicamentos, asi como los gastos de traslado y alojamiento para pacientes
que deben viajar para recibir atencion. Crear redes de apoyo y servicios de

respiro proporcionaria apoyo emocional y psicologico, asi como alivio
6



temporal para los cuidadores principales. Fomentar la colaboracion
internacional es igualmente importante, promoviendo la colaboracion con
organizaciones internacionales y otros paises para compartir conocimientos,

recursos y mejores practicas en el manejo de ERH.

Estas medidas contribuirian a mejorar la calidad de vida de los pacientes con
ERH y sus familias, reduciendo las barreras de acceso a la atencion y
brindando el apoyo necesario para enfrentar los desafios asociados con estas

enfermedades.

Este estudio es uno de los primeros en analizar el estado actual de las personas
que padecen alguna ERH en Perti y busca visibilizar los datos de esta pequefia
parte de la poblacion peruana con ERH, contribuyendo asi a mejorar su
atencion y calidad de vida. Cabe mencionar que el presente estudio se pudo
realizar gracias al apoyo de la Federacion Peruana de Enfermedades Raras
(FEPER), que brind6 acceso a la informacion recopilada de sus inscritos y que
este no representa al total de la poblacion peruana con una enfermedad rara y/o

huérfana.

4. Marco tedrico, conceptual y referencial

a. Legislacion sobre ERH:

En diversos paises, el estado, a través del poder legislativo, ha creado
leyes y programas para facilitar el acceso a tratamientos para
enfermedades raras (ERH) y ha propuesto diversos mecanismos para que

los laboratorios puedan desarrollar medicamentos para estas
7



enfermedades. Por ejemplo, en Estados Unidos, la Ley de Medicamentos
Huérfanos de 1983 ha permitido la aprobacion de mas de 500
medicamentos hasta agosto de 2018. En la Unién Europea, el
Reglamento para Medicamentos Huérfanos de 2000 y el plan
EUROPLAN han logrado la aprobacion de més de 80 medicamentos.
Otros paises como Alemania, Francia, Reino Unido, Canadé, Bulgaria,
Turquia, Argentina, México, Brasil, China y Taiwan han adoptado
politicas similares, inspiradas en el éxito de la ley estadounidense. Estas
politicas buscan mejorar la coordinacién de la atencidn, los recursos de
diagnéstico, el acceso a tratamientos, la concientizacion y el apoyo a los
pacientes, asi como promover la investigacion innovadora. (4) Sin
embargo, a pesar de estas iniciativas, los pacientes diagnosticados con
ERH enfrentan dificultades para acceder a tratamientos farmacologicos

adecuados. (5)

En Estados Unidos, se realiz6 una investigacion que analiz6 la cobertura
de medicamentos en 17 aseguradoras privadas. El estudio reveld que,
aunque la FDA apruebe ciertos tratamientos para ERH, como las
enfermedades neuromusculares, gran parte de los seguros cuentan con
restricciones para dichos medicamentos, lo que implica un gasto mayor
para los pacientes. (9) Por otro lado, en Japoén, el gobierno ha
implementado el Specified Disease Treatment Research Program, que
subsidia el tratamiento de 56 enfermedades raras con un presupuesto
anual de 1,300 millones de dolares y 125 millones destinados a
investigacion. Para acceder a dicho programa, los pacientes deben

cumplir ciertos requisitos que deben ser validados por un médico. En

8



términos de cobertura, el subsidio alcanza el 70% y el restante 30%
corresponde a un co-pago cubierto por un seguro de salud publico, que es

requisito indispensable para postular. (6)

En diversos paises se han realizado estudios para conocer el estado y
situacion de las ERH en su poblacion. Por ejemplo, en China, en la
provincia de Zhejiang, se realizd6 un estudio durante 2007-2017 que
recopild datos de pacientes hospitalizados con ERH en 10 hospitales de
categoria III. Se encontraron un total de 24,388 casos de ERH, lo que
representa el 2.69% del total de casos hospitalizados en la provincia. El
estudio determin6 que los tres tipos principales de ERH fueron
enfermedades de la sangre y del sistema inmunolédgico (32.81%),
malformaciones congénitas, deformaciones y anomalias cromosdmicas
(24.87%) y enfermedades del sistema nervioso (19.01%). El ntimero de
casos de ERH aumento afio tras afio con un crecimiento anual promedio
del 19.69%. La proporcioén entre hombres y mujeres fue de 1.35/1, es
decir, 13,990 hombres y 10,398 mujeres. Los porcentajes de los grupos
etarios variaron dependiendo del tipo de ERH. Finalmente, el estudio
permitio obtener informacidén sobre los pacientes con ERH, crear una
base de datos para el registro de pacientes y desarrollar estrategias de
prevencion y control. (7)

En 2018, en China, se realiz6 una encuesta sobre ERH que analiz6 los
obstaculos que enfrentan las personas con ERH para acceder a un
diagnostico. Se analizd la situacion de 1,010 pacientes adultos con ERH
y se encontr6 que el 72.97% de los pacientes fueron mal diagnosticados.

Los pacientes tuvieron que esperar una media de 4 afos y medio para

9



obtener un diagndstico y visitar aproximadamente 3 hospitales antes de
recibir un diagnoéstico definitivo. Ademds, mas de la mitad de los
encuestados (67.13%) tuvieron que salir de su ciudad de origen para ser
diagnosticados. Se concluyé que, a menor prevalencia de una
enfermedad rara, mayor sera el nimero de hospitales que se deberan
visitar y mayor la distancia que se recorrera entre el lugar de residencia y
el hospital. La atenciéon médica de calidad es un factor importante para la
accesibilidad, y las personas adultas mayores, discapacitadas, pobres y
con un nivel de educacion bajo tienen la desventaja de no poder acceder

de forma oportuna a los servicios, lo que afecta su diagnostico. (8)

En Latinoamérica, diversos paises también han creado leyes y politicas
para beneficiar a los pacientes con enfermedades raras, ayudando a
reducir la mortalidad y morbilidad e informar a la sociedad sobre estas
enfermedades. (8) Estas iniciativas gubernamentales benefician la
disminucién de la mortalidad y la morbilidad, asi como Ila

concientizacion sobre la existencia de las enfermedades raras. (9)

En Chile, un estudio sobre enfermedades raras en Latinoamérica,
incluyendo Pert, identifico desafios como la falta de informacion, poca
investigacion y acceso limitado a medicamentos y tratamientos. El
estudio recomienda crear un registro nacional de pacientes, aumentar la
cobertura financiera para tratamientos, mejorar el acceso a clinicas con
servicios de genética y laboratorios, y promover la investigacion y
cooperacion latinoamericana. Estas propuestas han sido incluidas en la

Propuesta de Plan Nacional de Enfermedades Raras de Chile. Este plan

10



es fundamental para mejorar la calidad de vida de los pacientes con
ERH, ya que busca establecer una estructura solida y coordinada para
abordar las necesidades de diagnostico, tratamiento y apoyo, ademas de
fomentar la investigacion y la colaboracion a nivel nacional e

internacional. (13)

En Perq, el 4 de junio de 2011 se promulgé la Ley N.° 29698, "Ley que
declara de interés nacional y preferente atencion al tratamiento de
personas que padecen enfermedades raras o huérfanas (ERH)", con la
finalidad principal de mejorar la calidad de vida y velar por el
cumplimiento del derecho a la salud de las personas que padecen alguna
ERH en el pais. Ademas, a través de la Resolucion Ministerial N° 579-
2011/MINSA, se establecié el Dia de las Enfermedades Raras, que se
celebra el ultimo dia del mes de febrero de cada afio, con el objetivo de

visibilizar estas enfermedades y que sean conocidas por la sociedad. (10)

En 2019, se publico el Decreto Supremo N° 004-2019-SA, el cual
aprueba el Reglamento de la Ley N° 29698, ocho afios después de
haberse promulgado la ley. Ese mismo afio, el 19 de junio, se publico la
Resolucion Ministerial N° 558-2019/MINSA, que establece el tamizaje
neonatal para enfermedades como Hipotiroidismo Congénito,
Hiperplasia Suprarrenal Congénita, Fenilcetonuria, Fibrosis Quistica,
Hipoacusia Congénita y Catarata Congénita. Poco después, con la
Resolucion Ministerial N° 1075-2019-MINSA, se modifico la
prevalencia y mortalidad a 490:10000 personas para reconocer mas ERH
en el pais y que mas personas puedan ser reconocidas y cumplir sus

derechos. Casi al finalizar el afo, el 21 de noviembre, bajo la R.M. N°
11



1075-2019-MINSA, se realizd6 la actualizacion del listado de ERH
gracias a la base de datos realizada por FEPER vy la informacién obtenida
del Ministerio de Salud, agregando 473 codificaciones CIE 10 de ERH

en el listado. (11)

En 2020, se asigno6 un presupuesto de 7.5 millones de soles al MINSA al
identificarse 20,618 pacientes con una o mas ERH. Debido a esto, el 24
de abril, se realizd nuevamente la actualizacion del listado de ERH bajo
la Resolucion Ministerial N° 230-2020-MINSA, codificando finalmente

546 codigos del CIE. (12)

En 2021, se inici6 la conformacion de la Comision Consultiva
Institucional del Ministerio de Salud, encargada de evaluar el diagnostico
y/o tratamiento de ERH de alto costo propuesto por la Institucion
Prestadora de Servicios de Salud (IPRESS) publica a cargo del paciente.
Esta comision tiene como finalidad continuar brindando atencién bajo el
cumplimiento del Plan Nacional de ERH 2021-2024, el cual se aplica a
través de un programa del MINSA que busca prevenir, diagnosticar y
brindar atencion integral de tratamiento, rehabilitacion y monitoreo de

ERH. (13) .

Finalmente, el 11 de mayo de 2023, se publicd la Ley N.° 31738, que
modifica la Ley N.° 29698 para fortalecer aun mdas la atencion y
cobertura de salud para los pacientes con ERH. Entre las modificaciones
mas importantes se incluyen la elaboracion y presentacion anual de un
Plan Nacional de Prevencion, Diagnostico, Atencion Integral,

Tratamiento, Rehabilitacion y Monitoreo de las ERH por parte del
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Ministerio de Salud, la garantia del derecho pleno y progresivo al acceso
y la cobertura integral en salud de los pacientes, la implementacién y
administracion de un Registro Nacional de Pacientes con ERH para
generar un sistema de informacion actualizado sobre la incidencia,
prevalencia y mortalidad de las ERH, y la adopcion de medidas para
garantizar la adquisicion de productos farmacéuticos, dispositivos
médicos y servicios sanitarios necesarios para la atencion integral de los
pacientes. Estas modificaciones buscan mejorar la coordinaciéon de la
atencion, el acceso a tratamientos y la concientizacion sobre las ERH, asi

como promover la investigacion y el apoyo a los pacientes. (14)

Organizaciones de apoyo a pacientes con ERH:

Alrededor del mundo existen diferentes organizaciones que buscan
apoyar a la poblacién que padece de alguna enfermedad rara o huérfana
(ERH) a mejorar su calidad de vida y acceso a servicios y atencion. Rare
Connect es una red social de comunidades de pacientes con ERH, llevada
a cabo con el apoyo de Rare Diseases Europe (EURODIS) y financiada
por Care4Rare Canada. A través de esta plataforma, los pacientes, sus
familias y/o cuidadores pueden comunicarse y compartir experiencias €
informacion sobre su enfermedad. RareConnect cuenta con un servicio
de traduccion para que los pacientes de cualquier parte del mundo
puedan comunicarse. También dispone de gestores de apoyo a tiempo
completo que actian como moderadores entre las diferentes

comunidades. (15)
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Por otro lado, la Alianza Iberoamericana de Enfermedades Raras y Poco
Frecuentes (ALIBER) es una red que agrupa a mas de 500
organizaciones de pacientes con enfermedades raras registradas y esta
presente en 13 paises de Iberoamérica. ALIBER coordina acciones para
fortalecer el movimiento asociativo, dar visibilidad a las ERH vy
representar a las personas con enfermedades poco frecuentes ante
organismos nacionales e internacionales. Su sede principal esta en

Murcia y fue creada en 2013. (16)

Asi mismo, Rare Diseases International Organization (RDI) se dedica a
reunir organizaciones nacionales e internacionales de pacientes con
enfermedades raras con el objetivo de garantizar un acceso equitativo a la
atencion sanitaria y social para personas y familias con ERH.
Actualmente, cuenta con 43 organizaciones alrededor del mundo y es
financiada por més de 15 empresas, algunas del sector sanitario. RDI fue

inaugurada en Madrid en 2015.(15,17)

En Peru, existe la Federacion Peruana de Enfermedades Raras (FEPER)
que brinda apoyo, educacion, empoderamiento y defensa a nivel nacional
a personas con ERH desde 2007. Tiene registradas cerca de 464
enfermedades y esta conformada por 50 asociaciones y agrupaciones a
las que representa. FEPER es una de las organizaciones mas grandes e
importantes del pais, con relevancia y reconocimiento a nivel
internacional. Colabora con entidades nacionales e internacionales, como
la Organizacion de las Naciones Unidas (ONU), ALIBER, Rare Connect,

RDI, la Organizacion de Estados Americanos (OEA) y la American
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Health Foundation. A nivel nacional, cuenta con el apoyo de diversos
ministerios, la Defensoria del Pueblo y el Congreso de la Republica.
FEPER trabaja en la continuidad de la hoja de ruta de la politica publica,
realiza trabajo colaborativo para el registro de pacientes con ERH,
promueve la visualizacion y sensibilizacion de la problematica a todo
nivel, y lleva a cabo campafias de diagndstico descentralizadas, entre

otras acciones de apoyo. (18)

De igual manera, desde un enfoque mads cientifico, la Universidad de San
Martin de Porres (FMH-USMP) es pionera en la creacion de un Centro
de Genética y Biologia Molecular, que es un referente en el area en Pert.
Este centro realiza investigaciones y diagnosticos de varias ERH, ademas
de llevar a cabo acciones de responsabilidad social al brindar servicios
gratuitos a los pacientes. La universidad también tiene alianzas con
instituciones nacionales e internacionales para brindar el apoyo requerido

por los pacientes. (19)

5. Marco Conceptual

Las enfermedades raras y/o huérfanas (ERH) son aquellas que se
presentan en menos de cinco personas por cada 10 mil habitantes, segun
la Organizacion Mundial de la Salud (OMS). Ademas, existen portales
web como el Centro de Informacion sobre Enfermedades Genéticas y
Raras de Estados Unidos y Orphanet, una base de datos europea sobre
enfermedades raras y medicamentos huérfanos fundada en Francia por el
Instituto Nacional Francés de la Salud y de la Investigacion Médica,

donde se puede corroborar si una enfermedad es rara. (20)
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Las caracteristicas sociodemograficas, segiin la Real Academia Espafiola,
hacen referencia a la cualidad o circunstancia que es propia o peculiar de
una persona o cosa y por la cual se define o se distingue de otras de su
misma especie. En el contexto de este estudio, las caracteristicas
sociodemograficas que se trabajaran incluyen el sexo, la edad, el
domicilio (departamento del Pert) y el tipo de enfermedad. (21)

El acceso a los servicios de salud es uno de los principios fundamentales
del derecho humano a la salud y a la proteccion social, segun la
Organizacion Internacional del Trabajo. Este acceso es de suma
importancia para mantener al ser humano vivo y apto para desarrollarse.
Se debe proporcionar proteccion social de la salud e igualdad de acceso a
una atencion de salud de calidad. El acceso universal a la salud implica
que todas las personas y comunidades tengan acceso, sin discriminacion
alguna, a servicios integrales de salud adecuados, oportunos y de calidad,
asi como a medicamentos de calidad, seguros, eficaces y asequibles. (22)
Los medicamentos, segun The Nemours Foundation, son compuestos
quimicos que se utilizan para curar, detener o prevenir enfermedades;
para aliviar sintomas; o para ayudar a diagnosticar algunas
enfermedades. (23) Es fundamental que todas las personas tengan acceso
a estos medicamentos. En el presente estudio, se analizard si los
pacientes cuentan con tratamiento farmacologico y si pueden acceder al
mismo en nuestro pais. Para las Naciones Unidas, el acceso a los
medicamentos es un componente fundamental del derecho a la salud, ya

que la atencién médica, la prevencion, el tratamiento y el control de las
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enfermedades dependen en gran medida del acceso oportuno y adecuado

a medicamentos de calidad. (24)

6. Metodologia

a. Tipo de estudio y disefio

El presente estudio es de tipo cuantitativo con enfoque descriptivo y con
disefio de serie de casos, ya que se describieron las caracteristicas de un
grupo de pacientes en un periodo de tiempo. Para el desarrollo del
presente estudio de investigacion se utilizd la informacion recopilada en
la base de datos de los inscritos de la FEPER que padecen de alguna
ERH y cuentan con los criterios de inclusion para participar en el

presente estudio.

Cabe mencionar, que dicha base de datos se realiz6 ante la necesidad de
poder contar con un registro de los pacientes con ERH a fin de
considerarlos dentro de poblacion vulnerable debido a la complejidad de
su enfermedad para el proceso de vacunacion contra la COVID-19. Para
la generacion de registro, la FEPER realizo y envié un formulario de
Google a las personas que previamente habian sido registradas como
pacientes y personas que puedan contar con algiin diagndstico de ERH.
Este formulario contiene preguntas que permitieron obtener datos e
informacion relevante sobre el estado actual y posibles barreras que
afrontan los pacientes. De la informacién obtenida, se analizaron las
preguntas que se encuentren relacionadas a las variables

sociodemogréficas, clinicas y de acceso a medicamentos.
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C.

Finalmente, la informacion obtenida en el presente estudio nos permitiéd
conocer el estado clinico y sociodemografico de una cantidad de los
pacientes que padecen una enfermedad rara inscritos en la Federacion
Peruana de Enfermedades Raras. Dicha informacion nos permitird

brindar recomendaciones a los grupos de interés.

Poblacion y tamafio de la muestra

La poblacion del presente estudio estuvo conformada por las personas
inscritas en la Federacion Peruana de Enfermedades Raras (FEPER) que
padecen alguna enfermedad rara o huérfana (ERH) y que cumplen con
los criterios de inclusion. Debido a que el estudio es de disefio de serie de
casos y se extraerd la informacion de la totalidad de estos, no se realizo

un muestreo.

Cabe mencionar que la base de datos de la FEPER contiene 3,000
registros, de los cuales se analizard la informacion de 1,835 pacientes.
Estos pacientes son los que cumplieron con los criterios de inclusion y
contaron con la aprobacion previa de la FEPER. Es importante destacar
que el registro de inscripcion era abierto al publico, por lo que cualquier
persona podia registrarse. Sin embargo, inicamente se consideraron para
el presente estudio aquellos pacientes que contaban con una enfermedad

rara validada por la FEPER y su plataforma de sustento, Orphanet.

Criterios de inclusion

- Personas que padezcan de alguna ERH

18



- Personas que hayan completado el registro de la FEPER

- Personas que hayan brindado respuestas a las preguntas relacionadas
a las caracteristicas sociodemograficas, caracteristicas clinicas y de

acceso

d. Criterios de exclusion

- Registros con informacion no validada por la Federacion Peruana de
Enfermedades Raras

- Pacientes inscritos posteriormente al primer trimestre del 2022

e. Técnica e instrumento de investigacion

Para el desarrollo de la presente investigacion se utilizo la base de datos
realizada por la FEPER. Esta organizacion cuenta con el registro de la
informacion de sus miembros que padecen de alguna ERH a través de un
Formulario de Google. Las respuestas brindadas han sido validadas por
la institucion en mencién. Cabe mencionar que, dicho registro se realizd
con el fin de obtener informacion de los pacientes con ERH
pertenecientes a dicha institucion, ya que estos fueron considerados
como poblacion vulnerable y, por ende, prioritaria para el proceso de
vacunacion contra el COVID-19. Dicho formulario cuenta con 45

preguntas.

En el caso de la ejecucion del presente estudio, se utilizaran las preguntas
que brinden informacidn sobre las caracteristicas sociodemograficas del
paciente, caracteristicas clinicas y de acceso a medicamentos y servicios
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de salud. Cabe mencionar que se agruparon las ERH segun el capitulo
CIE 10 correspondiente, para lo cual se contd con el apoyo de una
especialista en ERH perteneciente a la FEPER, quién corrobor6 las ERH

en la plataforma de Orphanet.

Finalmente, el presente estudio brindd la informacion obtenida sobre las
variables estudiadas, asi como propuso recomendaciones basadas en las

conclusiones obtenidas de la informacidén en mencion.
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f. Operacionalizacion

Para el desarrollo del presente estudio se usaron variables que permitiran el analisis y discusion de resultados. Para lo cual se ha

realizado el siguiente cuadro de operacionalizacion de variables:

Tipo de
Definicion variable y
Variable Definicion operacional Unidad de medida Indicador Fuente Pregunta
conceptual escala de
medicion
Numérica Edad del Paciente
Edad Afos vividos Cantidad de afos vividos Edad Cuantitativa Promedio de edad Base de datos (solo el ntimero,
ejemplo > 1)
Caracteristica seleccionada 1. Hombre Categorica Porcentaje de Se infiri6 de la
Sexo Género Base de datos
en la base de datos 2. Mujer Nominal hombres y de informacion de la
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Dicotoémica

mujeres

respuesta previa

Categorica Porcentaje de Departamento
Lugar de Lugar en el que Departamento del Pert en el Nombre del
Nominal registrados por Base de datos
residencia habita que se encuentra departamento
Politémica departamento.
Diagnostico poco recurrente
agrupado en base al sistema Nombre de la Porcentaje de
Nominal Nombre de la
Enfermedad Signos y sintomas humano principal de enfermedad rara categoria de sistema
Politomica Base de datos | Enfermedad Rara o
rara poco comunes afectacion (Agrupar los dx | registrada en la base de principal de
Categorica Huérfana
frecuentes y poner un grupo datos afectacion
de “otros)
Nombre de la IPRESS Porcentaje de Nombre del Centro
Nominal
Establecimiento | Lugar en donde se donde se atiende pacientes que tienen de Salud donde te
Nombre de IPRESS Politomica Base de datos
de salud atienden su salud regularmente la enfermedad acceso a atencion en atiendes de tu
Categorica

rara que padece

IPRESS para la

ciudad (Hospital,
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ERH que padece

Clinica u otros)

1. Instituto

Porcentaje de tipo de

Tipo de 2. Hospital
Tipo de Categoria de Nominal establecimiento en Se infiri6 de la
establecimiento 3. Clinica
establecimiento establecimiento de salud Politomica los que se atienden | Base de datos informacion de la
donde brindan 4. Consultorio privado
de salud donde se atiende el paciente Categorica los pacientes con respuesta previa
servicios de salud 5. Centro de atencion
ERH
primario
Centro de Salud de
Necesidad de Porcentaje de
Referencia de Nominal referencia o
referencia para Requiere referencia para 1. Si pacientes que son
establecimiento Dicotémica Base de datos derivacion si lo
acceso a atencion de atencion de salud 2 No referidos para
de salud Categorica tuvieras (Hospital,

salud

atenderse

Clinica u otros)
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Porcentaje de

Acceso a Cuenta con acceso al Nominal pacientes con ERH
Acceso a 1. Si (Qué medicamentos
medicamentos para medicamento en el Pera Dicotémico que pueden acceder | Base de datos
medicamento 2. No utilizas a la fecha?
tratamiento de ERH para tratamiento de ERH Categorica a medicamentos para
tratamiento
Nominal Porcentaje de Se infiri6 de la
Utiliza medicacion Ingiere medicamento para 1. Si
Medicacion Dicotomico pacientes que se Base de datos informacion de la
para ERH ERH 2. No
Categorica medican respuesta previa
Porcentaje de
Discapacidad Signos y sintomas Cuenta con signos y Nominal
1. Si pacientes con ERH (El paciente tiene
del paciente con que lo limitan a sintomas complementarios a Dicotdémico Base de datos
2. No que tienen discapacidad?
ERH realizar actividades la ERH Categorica
discapacidad
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Falta o limitacion

Nivel de
que imposibilita o I. Leve Ordinal Porcentaje de nivel
discapacidad del Grado de limitacion para (Qué grado de
dificulta la 2. Moderado Politomica de discapacidad del | Base de datos
paciente con realizar actividades discapacidad?
realizacion de 3. Severo Categorica paciente con ERH
ERH
actividades
Porcentaje de
Especialidad del médico
Especialidad del Enumerar las diferentes Nominal especialidades
Especialidad del tratante que brinda Especialidad del
médico que atiende especialidades de Politémica médicas que Base de datos
médico seguimiento y tratamiento al Médico
la ERH médicos tratantes. Categorica atienden a pacientes

paciente con ERH.

con ERH
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Pacientes tienen beneficios

Porcentaje de

pacientes con ERH

Nominal
Paciente con carnet | y pertenecen segun la ley a 1. Si que cuentan con (Tienes Carnet de
CONADIS Dicotdémico Base de datos
de CONADIS la comunidad del 2. No beneficios por CONADIS?
Categorica
CONADIS pertenecer al
CONADIS
Porcentaje de Se infiri6 de la
Persona que se Nominal
Cuenta el paciente con un 1. Si pacientes con ERH informacion de la
Cuidador encarga del cuidado Dicotémico Base de datos
cuidador 2. No que cuentan con un respuesta previa
de otra persona Categorica
cuidador
Pacientes cuentan Porcentaje del (Cuantas personas
Numero de personas que Numero de
Numero de con una o0 mas Razon nimero de en casa se encargan
cuidan al paciente con ERH cuidadores por Base de datos
cuidadores personas que lo Numérica cuidadores por de cuidado diario

apoya para el

paciente con ERH

paciente con ERH

del paciente?
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desarrollo de ciertas

actividades
1. MINSA
Tipo de seguro de
2. ESSALUD
salud que tiene el Identificar qué tipo de Nominal
3. EPS Porcentaje por tipo
Seguro de salud usuario para la seguro cobertura la atencion Politomica Base de datos | ;Qué seguro tienes?
4. FF. AA de seguro
obtencion de del usuario Categorica
5. SALUDPOL
servicios de salud
6. OTROS
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g. Procedimientos de recoleccion de informacion

Los pasos que se realizaran para el desarrollo del presente estudio son los

siguientes:

1. Se presento el protocolo de investigacion al Comité Institucional
de Etica-CIE de la UPCH para su evaluacion. El cual fue
aprobado

2. Con la aprobacion en mencién, se envidé una carta a la FEPER
presentando nuestra investigacion y solicitando el acceso a la
base de datos de los pacientes que pertenecen a la federacion, en
la cual se indica que dicha informacion sera de acceso restringido
y confidencial.

3. Una vez fue aceptada nuestra solicitud por la FEPER, se accedio
a la base de datos de los pacientes y se selecciono las preguntas
que brindaban informacion a las variables a analizar y se procedid
a seleccionar las mismas.

4. Se asign6 un codigo a los pacientes a fin de no utilizar sus datos
personales y se filtraron solo los datos requeridos para el
desarrollo de la investigacion.

5. Se analiz6 y describi6 la informacion en los resultados sobre la
informacion obtenida.

6. Finalmente, se elabord y presentd las recomendaciones sobre la

informacion obtenida.
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h. Analisis de la informacion

Para poder realizar el procesamiento y analisis de datos estadisticos del
presente estudio, se descargd la base de datos que esta en el formato xIsx.
Se empled el uso del Excel y Python para el andlisis y la obtencion de
datos. Las caracteristicas sociodemograficas, acceso de medicamentos y
servicios de salud de los pacientes fueron descritas en tablas de

resultados.

Las variables categdricas fueron resumidas en porcentajes y las variables
numéricas fueron resumidas en promedios. Para la evaluacion de las
asociaciones entre variables, se utiliz6 la prueba estadistica de Chi
Cuadrado utilizando el programa R, en la cual se realizaron tablas de
asociacion, ya que esta se utiliza para analizar si hay una asociacion entre
dos variables categoricas y se reporta a través de un P Value para
determinar si la diferencia es estadisticamente significativa.
Posteriormente, se realizdé un analisis con la informacion obtenida y se

comparo con la informacion encontrada en estudios previos relacionados.

Consideraciones éticas

Con la finalidad de proteger la informacion de los pacientes y asegurar la
confidencialidad de la informacion de estos, el presente estudio fue
presentado inicialmente al Comité Institucional de Etica-CIE de la
Universidad Peruana Cayetano Heredia para su evaluacion y aprobacion.
Dicho comité es responsable de validar que se estén cumpliendo las
responsabilidades éticas determinadas por la mencionada universidad.
Posteriormente a la autorizacion de dicho comité, se solicitd a la FEPER

la autorizacidon para el acceso de la base de datos de los pacientes
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inscritos en dicha federacion a través de una solicitud formal, en la cual
se indico que se velaria por la confidencialidad de los datos personales
de los pacientes. Cabe recalcar que, al momento de obtener la
autorizacion respectiva de la institucion en mencidn, se procedid a
codificar a los pacientes con la finalidad de no utilizar sus datos de
identificacién al momento de trasladar la informacion. Es importante
mencionar que solo los investigadores hemos tenido acceso a la
informacion y se ha velado en todo momento por la privacidad de los
datos personales de los pacientes inscritos. Adicionalmente he de
mencionar que los investigadores declaran que no existe conflicto de

intereses en la realizacion de este estudio.

7. Resultados:

El presente estudio analizé la informacion obtenida en el proceso de
registro de los pacientes pertenecientes a la Federacion Peruana de
Enfermedades Raras (FEPER). Para la obtencion de la informacion, se
aplicaron los criterios de inclusion y exclusion.

El objetivo fue conocer las caracteristicas sociodemograficas, clinicas y
de acceso a servicio de salud de los pacientes inscritos en FEPER. Cabe
mencionar que la informacién se analizé a través de diversos programas

estadisticos como Excel, Python y R.
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a. Caracteristicas sociodemograficas:

En el andlisis de la poblacion inscrita (1,835 registrados) en la FEPER,
se observa que la mayoria son mujeres (67%) en comparaciéon con los
hombres (33%), predominando las edades entre 18 y 64 afios (74%). La
mediana de edad de la totalidad de los inscritos fue de 34 afios, la
mediana en el caso de las mujeres es de 36 afios y 24 afios en el caso de

los hombres (Tabla 1).

Por otro lado, el promedio de la edad es de 17 afos de la totalidad de
inscritos, siendo 16 afios en el caso de las mujeres y 18 afios en el caso
de los hombres. Asi mismo, el rango intercuartil (IQR) general es de 27

afios, con 21 afios en las mujeres y 31 afios en los hombres.

Finalmente, mas de la mitad de los pacientes indicaron residir en Lima y
los otros departamentos con mayor participacion fueron Arequipa, Ica 'y

La Libertad.
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Tabla 1. Perfil sociodemografico de las personas con enfermedades
raras inscritas en el Registro de la Federacion Peruana de

Enfermedades Raras

Sexo Participantes

N° 1,835 %
Femenino 1,227 67%
Masculino 608 33%
Edad
<=5 99 5%
6al7 331 18%
18 a 64 1,360 74%
>=65 44 2%
No contestd 1 0.1%
Departamento
Lima 1,244 68%
Arequipa 122 7%
Ica 74 4%
La Libertad 73 4%
Piura 63 3%
Lambayeque 49 3%
Callao 42 2%
Cusco 31 2%
Junin 25 1%
Tacna 18 1%
Ancash 15 1%
Cajamarca 15 1%
Loreto 11 1%




b. Caracteristicas de clinicas

Se clasificaron las 15 enfermedades raras y huérfanas con mayor
prevalencia dentro de los inscritos en la Federacion Peruana de
Enfermedades Raras (Tabla 2). Se evidencia que las enfermedades con
mayor prevalencia entre los inscritos es el Lupus Eritematoso Sistémico
con una representacion de 13%, la Miastenia Gravis con una
representacion de 9% y el Sindrome de West con una representacion de
3%. Cabe mencionar que se agruparon las ERH que contaban con menos
de 1% de personas que lo padecen, las cuales se encuentran en la

categoria otros.

Adicionalmente, se validé que de los inscritos el 46% de los encuestados
cuentan con algin diagndstico complementario, es decir que ademas de

padecer de una enfermedad rara, padece de otra enfermedad adicional.

Por otro lado, analizanos las ERH segtn capitulo de CIE 10, sobre ello se
evidencid6 que las ERH principalmente pertenecen al capitulo VI:
enfermedades del sistema nervioso (27%) y el capitulo XIII:
enfermedades del sistema osteomuscular y del tejido conectivo (24%).
Cabe mencionar que los capitulos de CIE10 agrupan diversos
diagnosticos, pero en el caso del presente estudio en el capitulo VI:
enfermedades del sistema nervioso, se encuentra conformado en mayor
cantidad por pacientes con diagnosticos de miastenia gravis, sindrome de
west y esclerosis multiple. Por otro lado, en el caso del capitulo XIII:
enfermedades del sistema osteomuscular y del tejido conectivo, se
identifico en mayor cantidad a pacientes con diagnosticos de lupus

eritematoso sistematico y artritis reumatoide juvenil.
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Tabla 2. Caracteristicas clinicas de las personas con enfermedades raras inscritas

en el Registro de 1a Federacion Peruana de Enfermedades Raras

Participantes
Enfermedades Raras y Huérfanas N° 1835 %
Lupus Eritematoso Sistémico 239 13%
. . . o
Miastenia Gravis 165 9%
Sindrome de West 62 3%
Esclerosis Multiple 53 3%
Artritis Reumatoide Juvenil 39 2%
Sindrome de Ehlers Danlos 33 2%
Esclerodermia 35 2%
Hemofilia 34 2%
Fibrosis Quistica Pulmonar 34 2%
Espondiloartritis Anquilosante 30 2%
Neurofibromatosis 27 1%
Sindrome de Marfan 24 1%
Distrofia Muscular de Duchenne 24 1%
Dermatomiositis 20 1%
Sindrome de Sjogren 20 1%
Otros 993 54%
Capitulo CIE 10
I: Ciertas enfermedades infecciosas y parasitarias 3 0.2%
II: Neoplasias 61 3%
III: Enfermedades de la sangre y de los 6érganos
hematopoyéticos y otros trastornos que afectan el 8%
. : . 142
mecanismo de la inmunidad
IV: Enfermedades endocrinas, nutricionales y
(1 10%
metabolicas 175
IX:Enfermedades del aparato circulatorio 2%
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V: Transtornos mentales y del comportamiento 19 1%
VI: Enfermedades del sistema nervioso 493 27%
VII: Enfermedades del ojo y sus anexos 78 2%
VIII:Enfermedades del oido y de la apofisis mastoides 16 1%
X:Enfermedades del aparato respiratorio 9 0.5%
XI: Enfermedades del aparato digestivo 33 2%
XII: Enfermedades de la piel y el tejido subcutaneo 1 1%
XIII: Enfermedades del sistema osteomuscular y del
. . 24%
tejido conectivo 440
XIV: Enfermedades del aparato genitourinario 13 1%
XIX: Traumatismos,envenenamientos y algunas otras 0.2%
consecuencias de causa externa 4 o0
XVI:Ciertas afecciones originadas en el periodo
) 0.1%
perinatal 2
XVII:Malformaciones congénitas, deformidades y
. . 19%
anomalias cromosOmicas 341
DX Complementario
0
Si g46 | 0%
0
No ogg | 4%

Adicionalmente, se identifico que las especialidades médicas a las cuales acuden

mayormente los pacientes son Neurologia (25%) y Reumatologia (22%).

Cabe mencionar que el 82% respondid que cuenta con médico tratante y que las

especialidades mds demandas entre estos son Neurologia, Reumatologia y

Hematologia. Se analizaron las variables de discapacidad y el grado de este, en el

cual el 63% de los inscritos cuenta con un grado de discapacidad leve y el 37% un

grado de discapacidad entre moderado y severo.
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Tabla 3. Caracteristicas de acceso de atencion médica de los pacientes con
enfermedades raras inscritas en el Registro de la Federacion Peruana de
Enfermedades Raras

Enfermedades Raras y Participantes
Huérfanas N°1835 | %
Médico tratante
0
Si 1,506 82%
0
No 290 16%
0
No contesto 39 2%
Especialidad de Médico tratante
Neurologia 463 25%
Reumatologia 395 22%
1 0
Hematologia 122 7%
., o
Pediatria 101 6%
Endocrinologia 7 4%
Genética Humana 51 3%
Neumologia 49 3%
Gastroenterologia 47 2%
Cardiologia 41 2%
Cirugia 35 2%
Dermatologia 35 2%
Nefrologia 34 2%
Traumatologia 78 2%
Otros 367 20%
Discapacidad
0
Si 883 48%
0
No 952 32%
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C.

Grado de discapacidad

Leve 1,162 63%
Moderado 422 23%
Severo 251 14%

Caracteristicas de acceso

Se evidencia que la mayor cantidad de poblacion inscrita tiene cobertura
médica con el tipo de seguro médico de EsSalud (Seguro Social de
Salud) del Ministerio de Trabajo del Peru de régimen publico (43%).
Sucesivamente, se encuentra el SIS (Seguro Integral de Salud) del
Ministerio de Salud de régimen publico (27%) y las Entidades Prestadora

de Salud de régimen privado (19%) y un 9% no contesto.

Por otro lado, demuestra que la mayoria de las personas inscritas reciben
tratamiento para enfermedades raras en hospitales o clinicas (73%),
donde cuentan con consultas médicas de diversas especialidades y una
atencion integral. Cabe mencionar que el 7% de los pacientes se atienden

en establecimiento de primer nivel como lo son los puestos de salud.

En base a estas respuestas, se observa que el 51% de las personas con una
enfermedad rara inscritas en la FEPER, no reciben referencia hospitalaria
a otros establecimientos de salud con la finalidad de poder tratarse. Asi
mismo, el 39% son referenciados a otro establecimiento de salud y de

10% no se obtuvo respuesta.

El 81% de los pacientes, ha respondido que no cuenta con un carné del

Consejo Nacional para la Integracién de la persona con Discapacidad
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(CONADIS). Por otro lado, el 17 % indica lo contrario y el 3% indica

que este se encuentra en tramite.

El carné de CONADIS sirve como un documento de identificacion que
certifica la condicién de discapacidad de una persona en muchos paises.
Este carné proporciona acceso a diversos beneficios, derechos y servicios
destinados a mejorar la calidad de vida y la inclusion de las personas con

discapacidad.

El 72% de los pacientes, ha respondido que cuenta con un cuidador o
cuidadores debido a su enfermedad rara, ya que existe la necesidad de
requerir ayuda ocasional para tareas especificas hasta necesitar asistencia
constante en todas las actividades diarias. (22) Por otro lado, el 28 % que
no cuenta con cuidador o cuidadores relacionados o debido a su ERH.
Cabe mencionar que de este 28%, 10 personas cuentan con discapacidad

severa.
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Tabla 4. Caracteristicas de acceso de los pacientes con enfermedades raras

inscritas en el Registro de la Federacion Peruana de Enfermedades Raras

Seguro Participantes
N° 1835 %

Si 1,676 91%
No 159 9%
Tipo de Seguro
ESSALUD 796 43%
SIS 498 27%
EPS 343 19%
PNP 21 1%
FF.AA 17 1%
Otros 1 0.1%
No tiene 159 8.7%
Tipo de Establecimiento
Hospitales y Clinicas 1,338 73%
Institutos Especializados 99 5%
Puesto de salud 133 7%
Otros 111 6%
No contesto 154 8%
Referencia de
establecimiento de
salud
Si 712 39%
No 941 51%
No contestod 182 10%
Carnet de CONADIS
Si 306 17%
No 1,480 81%
En tramite 49 3%
Cuidador
Si 1,324 72%
No 511 28%
Cantidad de Cuidadores
0 511 28%
1 665 36%
2 484 26%
3 175 10%
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La mayoria de los pacientes con una enfermedad rara inscrita en el
Registro de la FEPER, 81%, cuenta con la prescripcion de un
medicamento relacionado a su enfermedad rara, es decir con un
medicamento relacionado que ayuda a controlar los sintomas o a prevenir
complicaciones de una enfermedad, aunque no la cure directamente. Por
otro lado, un menor porcentaje, indica que no cuenta con la prescripcion
de un medicamento relacionado a su enfermedad rara. Especificamente
no se tiene conocimiento de cuantas personas utilizan el medicamento
mencionado en el cuestionario de primera linea o esencial debido a que el
cuestionario para inscribirse a la federacion no solicita como requisita
esta especificacion. De igual manera es importante mencionar que debido
a la Ley 29698 de Enfermedades Raras, el proceso a medicamentos de

alto costo para estas estd siendo mas accesible.

El 83% (1520) de los pacientes, indican que les han prescrito un
medicamento que se encuentra disponible en Pert, mientras el 17 %
(315) indica lo contrario, es decir que les han prescrito un medicamento

que no se encuentra disponible para su compra a nivel nacional.

s Participantes
Medicacion N° 1835 %

Si 1,486 81%
No 296 16%
No contestd 53 3%
Medicacion no disponible en Peru

Si 315 17%
No 1,520 83%

Asociacion entre las caracteristicas sociodemograficas,

caracteristicas clinicas y de acceso

Se identific6 que existe una asociacion significativa entre el sexo y

algunas caracteristicas clinicas y de acceso (Tabla 4). En la tabla 4, se
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valida la significancia de diversas variables expuestas. Sobre ello, en la
categoria medicacion, el 86% de las mujeres toman medicacidon, mientras
que el 14% no lo hacen. En contraste, en el caso de los hombres, el 81%

toma medicacion y el 19% no lo hace.

En la variable discapacidad, el 44% de las personas de las mujeres tienen
discapacidad, mientras que el 56% no la tiene. Por otro lado, en los
hombres, el 56% tienen discapacidad y el 44% no la tiene.

Tabla N° 5. Caracteristicas clinicas de los pacientes inscritos en la Federacion
Peruana de Enfermedades Raras segun sexo del inscrito.

Caracteristicas F,N=1,041/ M, N =529/ p-value?
Seguro 0.9
No 71 (6.8%) 37 (7.0%)

Si 970 (93%) 492 (93%)
Diagnostico complementario 0.6
No 541 (52%) 283 (53%)
Si 500 (48%) 246 (47%)
Medicacion 0.004
No 144 (14%) 103 (19%)
Si 897 (86%)) 426 (81%)
Discapacidad <0.001
No 587 (56%) 232 (44%)
Si 454 (44%) 297 (56%)
Cuidador <0.001
No 327 (31%) 100 (19%)
Si 714 (69%) 429 (81%)
Médico tratante 0.005
No 119 (11%) 87 (16%)
Si 922 (89%) 442 (84%)
Referencia >0.9
No 600 (58%) 305 (58%)
Si 441 (42%) 224 (42%)
Edad <0.001
<=5 47 (4.5%) 43 (8.1%)
>=65 25 (2.4%) 10 (1.9%)
18 a 64 846 (81%) 305 (58%)
6al7 123 (12%) 171 (32%)
Departamento 0.7
Lima 709 (68%) 366 (69%)
Provincia 332 (32%) 163 (31%)
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Se identificé que hay una diferencia significativa en la proporcion de personas

con seguro entre los residentes de Lima y los de provincia. En Lima, el 94% de

los inscritos tiene algun tipo de seguro, mientras que el 5.9% no tiene seguro. En

contraste, en provincia, el 91% de los inscritos cuenta con seguro y el 9.1% no

tiene seguro. Esta diferencia sugiere que los residentes de Lima tienen un acceso

ligeramente mayor a seguros de salud en comparacion con los de provincia.

Tabla N° 6. Caracteristicas clinicas de los pacientes inscritos en la Federacion

Peruana de Enfermedades Raras segin su lugar de residencia.

Caracteristicas Clinicas

Seguro

No

Si

Diagnostico
Complementario

No

Si

Medicacion

No

Si

Discapacidad

No

Si

Cuidador

No

Si

Médico Tratante

No

Si
Referencia
No

Si

Sexo

Lima, N=1,0751

63 (5.9%)

1,012 (94%)

549 (51%)
526 (49%)

174 (16%)
901 (84%)

562 (52%)
513 (48%)

312 (29%)
763 (71%)

145 (13%)
930 (87%)

646 (60%)
429 (40%)

Provincia, N =495/

45 (9.1%)
450 (91%)

275 (56%)

220 (44%)

73 (15%)
422 (85%)

257 (52%)
238 (48%)

115 (23%)
380 (77%)

61 (12%)
434 (88%)

259 (52%)
236 (48%)

p-value?

0.019

0.1

0.5

0.9

0.017

0.5

0.004

0.7
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Femenino
Masculino
Edad
<=5
6al7
18 a 64
>=65

709 (66%) 332 (67%)

0.7

366 (34%) 163 (33%)
60 (5.6%) 30 (6.1%)
204 (19%) 90 (18%)
790 (73%) 361 (73%)
21 (2.0%) 14 (2.8%)

En cuanto a la discapacidad, hay una proporcion significativa en todos los
grupos de edad, siendo mas alta en los grupos de 6-17 afos (67%) y < 5 afios
(67%). El grupo de 18-64 tiene la mayor proporcion de personas sin

discapacidad (59%). El valor p menor a 0.001 indica diferencias significativas.

En el grafico 1, se analizaron las variables de edad con el grado de discapacidad
que presenta cada uno de los inscritos los cuales fueron presentado en el grafico
de cajas. En este podemos visualizar que los bigotes del grafico se extienden
desde alrededor de 0 anos hasta aproximadamente 80 afios, representando los
valores méximo y minimo. La mediana de edad para las personas con
discapacidad leve es de 34 afios, mientras la de discapacidad severa es de 19

afios y la moderada de 36.

En resumen, el grafico de cajas demuestra que la distribucion de edades en
personas con discapacidad en FEPER es mayoritariamente comprendida entre
los 10 y 50 afios, con una mediana entorno a los 30 afios. Es importante
mencionar que no se detectaron edades extremas atipicas en el conjunto de datos

analizado.
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Discapacidad

T T T
MODERADO LEVE SEVERO
discapacidad
Graifico 1. Distribucion del grado de discapacidad en pacientes con
enfermedades raras registrados en la Federacion Peruana de Enfermedades

Raras segun su edad

En la tabla 7 se identifica que el acceso a un seguro médico es mas alto en el grupo
de edad de 65 anos o mas (97%), mientras que el grupo de edad de 18 a 64 afios
tiene el mayor porcentaje de personas no aseguradas (8.0%). El valor p de 0.038
indica que estas diferencias son estadisticamente significativas, lo que sugiere que

la edad influye en la probabilidad de tener seguro de salud.

Respecto al acceso a la medicacion para enfermedades raras, la mayoria de las
personas en todos los grupos de edad estan medicadas, con la mayor proporcion en
el grupo de edad > 65 (89%). El grupo de edad 6-17 tiene el mayor porcentaje de
personas no medicadas (27%). El valor p menor a 0.001 implica diferencias

estadisticamente significativas entre estos grupos.
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La mayoria de las personas en todos los grupos de edad tienen cuidadores, con la
mayor proporcion en el grupo de 6-17 afios (99%). El grupo de 18-64 tiene la
mayor proporcion de personas sin cuidadores (36%). El valor p menor a 0.001

implica diferencias significativas.

En términos de referencia, la mayoria en el grupo de 18-64 aios no tiene referencia
(61%), mientras que en los grupos mas jovenes (6-17 y < 5 afos), la mayoria si
tiene referencia (53% y 52%, respectivamente). El grupo de > 65 esta
aproximadamente dividido. El valor p menor a 0.001 indica diferencias

significativas.

En cuanto al sexo, en el grupo de 18-64 afos, una mayor proporcion son mujeres
(74%), mientras que en el grupo de 6-17 afios, una mayor proporcion son hombres
(58%). En el grupo de < 5 afios, la distribucion es casi equilibrada. En el grupo de >
65, una mayor proporcion son mujeres (71%). El valor p menor a 0.001 indica

diferencias significativas.
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Tabla 7. Caracteristicas de edad de los pacientes inscritos en el Registro de la
Federacion Peruana de Enfermedades Raras

Caracteristicas 18a64, N=1,151/ 6al7,N=294] <=5, N=90/ >=65, N =35/ p-value?
Seguro 0.038
No 92 (8.0%) 11 (3.7%) 4 (4.4%) 1(2.9%)

Si 1,059 (92%) 283 (96%) 86 (96%) 34 (97%)
Diagnostico 04

Complementario
No 614 (53%) 153 (52%) 40 (44%) 17 (49%)

Si 537 (47%) 141 (48%) 50 (56%) 18 (51%)

Medicacion <0.001
No 150 (13%) 79 (27%) 14 (16%) 4 (11%)

Si 1,001 (87%) 215 (73%) 76 (84%) 31 (89%)
Discapacidad <0.001
No 677 (59%) 98 (33%) 30 (33%) 14 (40%)

Si 474 (41%) 196 (67%) 60 (67%) 21 (60%)

Cuidador <0.001
No 418 (36%) 3 (1.0%) 3 (3.3%) 3 (8.6%)

Si 733 (64%) 291 (99%) 87 (97%) 32 (91%)

Médico 0.7

Tratante
No 153 (13%) 39 (13%) 12 (13%) 2 (5.7%)

Si 998 (87%) 255 (87%) 78 (87%) 33 (94%)

Referencia <0.001
No 706 (61%) 138 (47%) 43 (48%) 18 (51%)

Si 445 (39%) 156 (53%) 47 (52%) 17 (49%)

Sexo <0.001
Femenino 846 (74%) 123 (42%) 47 (52%) 25 (71%)

Masculino 305 (26%) 171 (58%) 43 (48%) 10 (29%)
Departamento 0.7
Lima 790 (69%) 204 (69%) 60 (67%) 21 (60%)

Provincia 361 (31%) 90 (31%) 30 (33%) 14 (40%)
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8.

Discusion

a.

Caracteristicas Sociodemograficas

Los principales hallazgos sobre las caracteristicas sociodemograficas de
los inscritos en la FEPER indican que la mayoria son mujeres y tienen
entre 18 y 64 afios, lo que corresponde a la poblacion econdmicamente
activa (PEA). Estos datos son similares a los encontrados en un estudio
realizado en China, donde también se identifico una mayor presencia de
mujeres entre los pacientes con ERH. Esto sugiere que el género podria
estar directamente relacionado con padecer alguna ERH. Sin embargo,
las caracteristicas sociodemograficas varian segin el pais, como lo
demuestran diversos estudios realizados en otros paises. (7) Por ello, se
propone la utilizacion y promocion adecuada de un registro nacional de
pacientes con ERH, ya que actualmente no se cuenta con uno, con la
finalidad de poder obtener caracteristicas sociodemograficas a nivel

nacional.

Adicionalmente, se analiz6 el lugar de residencia de los inscritos y se
identifico que, al momento de la inscripcion, la mayoria residia en Lima.
Otras regiones con un alto porcentaje de inscritos fueron Arequipa, Ica 'y
La Libertad. Lima al ser la capital cuenta con establecimientos de salud
de mayor complejidad como hospitales, clinicas e institutos
especializados. Asimismo, se identificé que los inscritos que no residen
en Lima, la mayor parte es referida en comparacion a las personas que
viven en Lima. Esto podria indicar que un grupo importante de las
personas con ERH deban dejar su lugar de residencia y tienen por tanto

esto implica que generen un mayor gasto de bolsillo.
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b. Caracteristicas Clinicas

Se identificoé que las ERH con mayor prevalencia entre los inscritos en la
FEPER son Lupus Eritematoso Sistémico, Miastenia Gravis y Sindrome
de West. Las ERH registradas fueron clasificadas segun el capitulo de la
CIE-10, lo que permitio identificar que pertenecen principalmente al
capitulo VI: Enfermedades del sistema nervioso (27%) y al capitulo XIII:

Enfermedades del sistema osteomuscular y del tejido conectivo (24%).

Adicionalmente, otros estudios realizados en diversos paises demuestran
que la prevalencia de las ERH varia segun el pais. Por ejemplo, en Japon,
las ERH con mayor prevalencia fueron Colitis Ulcerosa, Parkinson y
Trastornos Degenerativos. En Chile, las mas prevalentes fueron la
Enfermedad de Gaucher, la Distonia y la Enfermedad de Guillain-Barré.
(6,25) En China, las ERH se clasificaron principalmente en el capitulo
III: Enfermedades de la sangre y de los 6rganos hematopoyéticos y otros
trastornos que afectan el mecanismo de la inmunidad (33%), el capitulo
XVII:  Malformaciones congénitas, deformidades y anomalias
cromosdmicas (25%) y el capitulo VI: Enfermedades del sistema

nervioso (19%).

Estas diferencias en prevalencias pueden deberse a diversas causas, entre

las cuales proponemos las siguientes:

1. Limitaciones para diagnosticar una ERH: Esto puede llevar a
que algunas enfermedades no se diagnostiquen y, por tanto,
exista un subregistro debido a la falta de acceso a un

diagnostico certero, ya que los profesionales de salud no
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cuentan con las herramientas adecuadas para identificar y

brindar un tratamiento clinico adecuado.

2. Subregistro de pacientes con ERH: En Perq, no se cuenta con
un registro nacional sobre las personas que padecen alguna
ERH, lo que impide conocer la situacion nacional de estas
personas y las barreras que enfrentan. Esto dificulta la
generacion de politicas que respondan a las necesidades reales

y nacionales de esta poblacion.

Estas causas representan una gran barrera para la generacion de politicas
centradas en las necesidades de las personas con ERH. Diversos estudios
en Europa han demostrado la importancia de contar con un registro de
estos pacientes, ya que permite identificar casos y tratamientos,
estrategias de estratificacion de riesgos, prediccion temprana de la
enfermedad, evaluacion del impacto de estrategias preventivas, entre
otros beneficios. (26) Cabe mencionar que actualmente no existe una
definicion universal sobre las ERH, ya que estas difieren segun el pais, lo

cual es una barrera para definir la problematica a nivel mundial.(27)

Adicionalmente, es importante mencionar que se estima que cerca de 2.5
millones de pacientes padecen alguna ERH en Peru, pero hasta el
momento no se cuenta con un registro nacional que refleje esta cantidad
de pacientes, lo cual puede deberse a las razones ya expuestas. Aunque el
presente estudio analiza la informacion obtenida de 1,835 pacientes
inscritos en la FEPER, atn es necesario contar con un registro nacional

que se aproxime a los estimados de personas con alguna ERH.

49



Finalmente, se identific que casi la mitad de los inscritos reporto tener
un diagnostico adicional a su ERH, lo que podria afectar su estado de
salud con mayor rapidez y complicar el diagndstico de su enfermedad.
También se encontr6 que aproximadamente un tercio de los inscritos
tiene alguna discapacidad, ya sea motora, mental u otra, de grado
moderado a severo, lo que implica la necesidad de un cuidador
permanente, ya que el paciente no podria realizar sus actividades basicas

y diarias por si solo.

Meédico tratante

Para conocer si los pacientes contaban con acceso a servicios de salud y
tratamiento para su diagndstico, se analizaron las respuestas de los
inscritos sobre si tenian un médico tratante. Se identificd que la mayoria
de los inscritos cuenta con un médico tratante. Cabe mencionar que un
médico tratante es un profesional de la salud encargado del cuidado y
tratamiento continuo de un paciente: coordina el tratamiento, supervisa la
evolucion del paciente y es responsable de que este reciba una atencion
médica integral. Por lo tanto, se infiere que mas de la mitad de los

inscritos cuenta con tratamiento para su ERH.

Por otro lado, a pesar de que los inscritos cuentan con un médico tratante,
es importante mencionar que las ERH tienen un origen genético y, aun
asi, la cantidad de genetistas en el pais es insuficiente. En Pert, solo hay
35 médicos genetistas a nivel nacional, lo cual es insuficiente para
satisfacer la demanda de una poblaciéon de més de 30 millones de
habitantes y de aproximadamente 2.5 millones de pacientes con ERH.
Esto representa una barrera importante para el acceso a tratamiento y

diagnostico. Cabe mencionar que esta escasez de médicos genetistas
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también se presenta en otros paises, como en Chile, donde solo hay 33
médicos genetistas.(25) Por lo tanto, es de suma importancia generar
mecanismos e incentivos para la formacion de estos especialistas, ya que

no se puede cubrir la demanda de la poblacion.

Caracteristicas de Acceso

Al analizar las caracteristicas de acceso a salud, se evalu6 la variable de
acceso a algin seguro médico. Se identificd que casi la totalidad de los
inscritos cuenta con un seguro médico, siendo la mayoria afiliada a

EsSalud.

Una posible explicacion es que esta entidad tiene una mayor capacidad
para ofrecer atencidn especializada y cuenta con estructuras especificas
para la evaluacion y tratamiento de enfermedades raras y huérfanas
(ERH), como la Institucion de Evaluaciéon de Tecnologias en Salud e
Investigacion (IETSI). Esta institucion dispone de mas informacion sobre
diversas enfermedades, lo que les permite contar con mayores recursos

para abordar el tratamiento y seguimiento de estas.

Ademads, también existen pacientes afiliados al Seguro Integral de Salud
(SIS), que, a diferencia de EsSalud, puede cubrir a mas de la mitad de la
poblacion peruana y cuenta con el Fondo Intangible Solidario de Salud
(FISSAL). Sin embargo, su capacidad para cubrir tratamientos

especializados y costosos puede ser limitada.

Cabe mencionar que existe un grupo reducido de personas que indica no
contar con seguro médico. Segun la legislacion peruana de salud, todos

los ciudadanos peruanos que no cuenten con un seguro médico privado o
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€.

Seguro Social (EsSalud) automaticamente reciben cobertura de salud a
través del SIS del Ministerio de Salud (MINSA).(28) Es probable que las
personas que han indicado no tener seguro médico en el registro de la
Federacion Peruana de Enfermedades Raras desconozcan su derecho a

cobertura de salud o no sepan que estan aseguradas.

Adicionalmente, se identifico que los inscritos reciben sus tratamientos
para la ERH en hospitales, clinicas o institutos especializados. Esto
indica que las ERH se tratan en establecimientos de alto nivel de
complejidad, probablemente debido a la complejidad del tratamiento, el
equipamiento especializado requerido y el significativo presupuesto
necesario para estas enfermedades. Las ERH requieren tratamientos
altamente especializados, lo que implica la necesidad de centros de salud
con equipamiento avanzado y personal capacitado. Estos tratamientos
suelen ser costosos, demandando una asignacion presupuestal

considerable.

Cabe mencionar que un nimero menor de inscritos (7%) opta por la
atencion en consultorios privados. Otros inscritos refieren que acuden a
postas de salud locales o laboratorios especializados para evaluaciones
médicas especificas. La medicina alternativa también es considerada
como una opcidn para algunas personas. Las alternativas mencionadas se

agrupan en la categoria "otros" en la Tabla 7.

Referencia hospitalaria

La variable de referencia hospitalaria se obtuvo a partir de dos preguntas

abiertas en el registro de la FEPER: ";Cual es el centro de salud de tu
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localidad?" y ";Cudl es tu centro de salud de referencia?". Algunas
personas respondieron lo mismo en ambas preguntas, mientras que otras
solo contestaron la pregunta sobre el centro de salud de su localidad, y
hay quienes proporcionaron diferentes instituciones de salud en ambas
preguntas. A partir de estas respuestas, se investigo si los pacientes tienen

o no referencia para recibir tratamiento para su enfermedad rara.

Cabe mencionar que una referencia hospitalaria es un proceso mediante
el cual un médico o profesional de la salud remite a un paciente a otro
médico especialista o a un hospital para recibir atencion médica mas
especializada o avanzada. Esto puede ser necesario cuando el médico o el
establecimiento de salud inicial no cuenta con los recursos, la
capacitacion o la experiencia necesaria para tratar una condicion médica
especifica, como las enfermedades raras. La referencia hospitalaria puede
implicar la transferencia de la atencién del paciente a otro médico o
equipo médico en un entorno hospitalario para recibir diagnostico,

tratamiento o atencidén continuada.

Se identificd que una mayor proporcion de las personas que no residen en
Lima es referida en comparacion con las personas que viven en Lima. El
48% de los inscritos reportd que fueron referidos a otro centro de salud
para recibir tratamiento, lo que sugiere que el hecho de tener una

referencia puede estar influenciado por el lugar de residencia.

Esto podria deberse a que los pacientes que padecen de alguna ERH
deben dejar su lugar de residencia para trasladarse a la Lima para poder
recibir atencion sobre su enfermedad y tratamiento respectivo ya que al
ser Lima, la capital del Peri, se encuentran centralizados los

establecimientos de salud con mayor complejidad ya que se evidencio
53



una asociacion entre el lugar de residencia y las referencias a otro
establecimiento de salud. Resultados similares fueron reportados en un
estudio realizado en China, en el cual el 67% de los pacientes tuvieron
que movilizarse de su ciudad natal a la capital para poder contar con
algin diagnostico o tratamiento y también se reconoce que, por la falta de
capacidad resolutiva del pais, muchos de los pacientes tienen que viajar a
fuera del pais para poder contar con un adecuado diagnodstico.
Adicionalmente, el estudio en mencién indica que, a menor prevalencia
de una enfermedad rara, mas seran los niimeros de hospitales que se
tendran que visitar y aumentard la distancia que se recorrera entre el

lugar de residencia y el hospital.

Esto representa una gran barrera de acceso para las personas que deben
trasladarse, ya que implica altos gastos de movilizacion, alimentacion y
otros. Ademas, el traslado puede afectar la salud del paciente,
especialmente si padece alguna discapacidad, lo que hace que el traslado
sea dificultoso. Para reducir estas brechas de acceso, es importante contar
con un sistema de salud descentralizado que permita acceder a un
tratamiento adecuado en diversas partes del pais sin necesidad de

trasladarse y abandonar su lugar de residencia.

Debido a la importancia de una atencion oportuna de las ERH, la
IRDIRC (International Rare Disease Research Consortium) identificd
que las ERH pueden ser atendidas en establecimientos de atencion
primaria. A pesar de su complejidad, existen elementos comunes en el
diagnostico, terapia y atencion psicosocial que pueden ser intervenidos
en centros de atencion primaria. Una vez determinada la complejidad, los

pacientes pueden ser referidos a un especialista si es necesario para
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complementar el tratamiento. Se determinaron cuatro areas clave para
implementar esta politica de atencion: acceso y concientizacion sobre
ERH, formacion y educacion en dichas enfermedades, via de derivacion

y coordinacion de atencion, e intercambio de datos y salud digital. (29)

Por lo tanto, es de suma importancia contar con centros de salud primaria
preparados para brindar una adecuada atencion inicial al paciente. Esto
permitiria una atencidén oportuna y descentralizar las atenciones en los
establecimientos de mayor complejidad, reduciendo asi las barreras de
acceso y disminuyendo los gastos de bolsillo de los pacientes y sus
familiares, ya que no necesitarian trasladarse de su lugar de residencia

para recibir atencion.

Acceso a medicamentos

La informacion presentada se ha inferido mediante la comparacion entre
la enfermedad rara del paciente y el medicamento mencionado en
respuesta a la pregunta abierta ";Qué medicamento utiliza?" del Registro
de la Federacion Peruana de Enfermedades Raras (FEPER). Sin
embargo, no se dispone de informacion sobre si los medicamentos
mencionados son de primera linea o esenciales especificamente para
tratar la enfermedad rara y huérfana (ERH) que afecta a los pacientes.
Aproximadamente el 80% de los inscritos toman algin tipo de
medicacion, pero no se detalla si son medicamentos especificos para su
ERH. Por lo tanto, se requiere mds informacion y detalle sobre esta
variable para poder identificar si efectivamente el paciente cuenta con

tratamiento farmacolédgico especifico para su ERH.
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En Peru, el acceso a medicamentos para enfermedades raras estd
regulado por DIGEMID vy facilitado por la Ley 29698, que declara de
interés nacional y preferente atencion el tratamiento de estas.(30)

Sin embargo, existen desigualdades significativas entre pacientes con
seguro privado y publico. Los pacientes con seguro privado tienen mayor
facilidad de acceso debido a una mejor cobertura, mientras que los
pacientes con seguro publico deben pasar por un proceso de aprobacion

mas riguroso, lo que puede retrasar el acceso a tratamientos necesarios.

Ademas, se identificd que el 17% de los pacientes inscritos en la FEPER
no pueden obtener sus medicamentos en el pais, lo que implica altos
costos adicionales al adquirirlos en el extranjero. Esto crea una barrera
econdémica considerable y pone en riesgo la salud de los pacientes, ya

que la falta de tratamiento adecuado puede agravar sus condiciones.(31)

La experiencia europea, segun la Organizacion Europea para las
Enfermedades Raras (EURORDIS), refleja barreras similares, como la
falta de informacion y apoyo en el diagnostico, lo que a menudo lleva a
la negacion de tratamiento y la falta de disponibilidad de medicamentos.
Comparar estas experiencias puede proporcionar una perspectiva mas
amplia sobre los desafios y posibles soluciones que se pueden
implementar en conjunto. A pesar de que en Europa existen estas
barreras, se tiene una mayor visibilidad y conocimiento de las

enfermedades raras en comparacion con Peru.(32)

Acceso a carné CONADIS
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Se identificé que aproximadamente el 80% de los inscritos no cuenta con
un carné de CONADIS, lo cual representa una barrera para acceder a los
beneficios que este brinda. Esto puede deberse a diversos factores, como
la falta de informacién y asesoramiento, ya que los inscritos afirman
tener algin grado de discapacidad y contar con al menos un cuidador,
pero aun asi no poseen el carné de CONADIS.

Para obtener dicha documentacion, primero se debe obtener un
Certificado de Discapacidad, lo cual implica acudir a un establecimiento
de salud autorizado para emitirlo. En el establecimiento de salud se
realizan evaluaciones médicas y exdmenes complementarios, inicamente
si la discapacidad no es evidente, lo cual sucede en diversas
enfermedades raras y huérfanas. Es decir, que al tener una enfermedad
rara que no sea evidente, se deben realizar evaluaciones médicas
correspondientes para determinar la necesidad y derecho a obtener el
carné, lo cual puede extender el periodo para acceder a dicho carné y
hacer que la emision no sea oportuna. Es importante mencionar que, en
caso de que la discapacidad sea evidente, como en enfermedades
especificas o amputaciones, se otorga el Certificado de Discapacidad de

manera inmediata.(33)

Cabe mencionar que existe la NTS N° 127 — MINSA/2016/DGIESP:
Norma Técnica de Salud para la Evaluacion, Calificacion y Certificacion
de la Persona con Discapacidad, la cual, en el Anexo 1, menciona ciertos
diagnosticos que automaticamente reciben el carné de CONADIS.
Dentro de estas se encuentran algunas enfermedades raras y huérfanas,
como la Esclerosis Multiple, Miastenia Gravis, Distrofia Muscular, entre

otras.(34)
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Es importante destacar que los beneficios de contar con el carné de
CONADIS incluyen el acceso a programas sociales de salud,
alimentacion, vestido y vivienda adecuados, acceso a servicios publicos,
atencion preferente en diversas instituciones y pension en caso de contar
con discapacidad severa.

Paciente cuenta con cuidador

Se evidencio que los pacientes cuentan con al menos un cuidador, debido
a que padecer una ERH predispone a la persona a tener algun grado de
discapacidad. Adicionalmente, se identifico que el grupo etario que

cuenta con cuidadores se encuentra entre los 6 y 17 afios.

Tener un cuidador para una persona con una ERH implica contar con
alguien que brinda apoyo integral en las actividades diarias y en el
manejo de la enfermedad, mejorando asi la calidad de vida del paciente.
Apoyar a los cuidadores es crucial y puede lograrse mediante programas
de formacion, acceso a servicios de apoyo psicolégico y emocional, y

redes de ayuda mutua.

Subsidiar a los cuidadores es importante para compensar la pérdida de
ingresos y reconocer el valor de su trabajo, proporcionando un apoyo
financiero. En Pert, el apoyo financiero es crucial, ya que la mayoria de
las familias con una persona con ERH son de escasos recursos o, en
muchos casos, son madres solteras que han sido abandonadas por sus
parejas y familias debido a la responsabilidad que implica la enfermedad

rara de su hijo o hija.
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1.

Varios paises han implementado politicas para apoyar a los cuidadores de
pacientes con enfermedades cronicas, siguiendo las indicaciones de la
Organizacion Panamericana de la Salud y la Fundacion Belén. Por
ejemplo, Espafia ofrece formacion y apoyo psicolégico, ademas de
permisos laborales para cuidadores. En el Reino Unido, el NHS
proporciona servicios de respiro y asesoramiento. Canadad tiene
programas de apoyo financiero y créditos fiscales para cuidadores,
mientras que Australia ofrece subsidios, formacion y servicios de respiro
a través de su sistema de salud. Estas politicas buscan mejorar la calidad
de vida de los pacientes y apoyar a los cuidadores en su labor

esencial.(35)

Asociacion entre las caracteristicas sociodemograficas vy las

caracteristicas clinicas y de acceso

Se realizaron andlisis sobre las asociaciones entre las variables
sociodemogréficas, clinicas y de acceso. Se determind que, en el caso de
las variables de caracteristicas sociodemograficas, como el lugar de
residencia del paciente, este es un factor asociado a contar con cuidador,
ser derivado a otro centro de salud y contar con seguro médico. Por lo
tanto, se evidencia que las personas que residen en Lima pueden acceder

con mayor facilidad a atenciéon médica y seguro médico.

Adicionalmente, se evidenciaron diferencias significativas en la
proporcién de personas con seguro de salud entre los residentes de Lima
y provincia, siendo mayor en el caso de los pacientes que residen en

Lima. Esto podria implicar que deben dejar su lugar de residencia para
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ser tratados y tener una mejor calidad de vida. Cabe mencionar que en
Pert no existe un instituto especializado para enfermedades raras, por lo
que los pacientes se encuentran distribuidos en diversos hospitales del
pais. Se evidencid que los inscritos entre los 10 y 50 afios cuentan con
algin grado de discapacidad y que mas de la mitad de los inscritos
cuenta con cuidador, debido a que las ERH estan relacionadas con
padecer algun grado de discapacidad o con otro diagnostico de

enfermedad rara.

Cabe mencionar que Pert no es el Gnico pais que enfrenta estas barreras
de atencion. Incluso en paises mas desarrollados, existen deficiencias
para satisfacer las necesidades de pacientes con ERH. En EE. UU., las
personas con enfermedades raras enfrentan desafios significativos como
diagnosticos erroneos y retrasos, cobertura de salud inconsistente y falta
de apoyo integral. Aproximadamente un tercio de los pacientes espera
cuatro o mas afios para obtener un diagnostico, y muchos experimentan
retrasos o0 denegaciones relacionadas con el seguro para pruebas y
tratamientos. Ademas, la mitad de los pacientes considera que su apoyo
médico y social es suficiente, pero menos de un tercio tiene suficiente

apoyo dental y psicoldgico.(36)

En 24 paises de Europa, segun tres encuestas realizadas por EURORDIS,
una alianza no gubernamental de organizaciones de pacientes europeos,
los pacientes con enfermedades raras enfrentan desafios significativos
para acceder a una atencion médica de alta calidad sin importar su lugar
de residencia. Entre estos desafios se encuentran la falta de conocimiento

cientifico sobre sus enfermedades, diagndsticos incorrectos o retrasados,
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y la ausencia de atenciéon médica multidisciplinaria adecuada. Ademas,
estos pacientes a menudo carecen de informacién y apoyo de calidad en
el momento del diagnostico, enfrentan inequidades y dificultades en el
acceso a tratamientos y rehabilitacion. También se observa una
insatisfaccion generalizada y pérdida de confianza en los servicios
médicos y sociales, junto con la negacion de tratamientos por parte de los
profesionales de la salud y la falta de disponibilidad de medicamentos

huérfanos. (32)

En Suiza, los pacientes con enfermedades raras enfrentan dificultades
para encontrar especialistas y coordinar su atencion médica. Muchas
personas con enfermedades raras han recibido diagnosticos erroneos,
especialmente aquellos con enfermedades relacionadas con el sistema
nervioso, lo que dificulta atin mas el acceso a una atencion médica
adecuada y afecta negativamente su calidad de vida. Para abordar este
problema de salud publica, en 2017, el sistema de salud suizo establecid
una plataforma de coordinacion con nueve centros especializados en
enfermedades raras: la Coordinacion Nacional para Enfermedades Raras
(KOSEK) y el Concepto Nacional Suizo para Enfermedades Raras
(NKSK). Ademas, los pacientes con un diagnostico confirmado de
enfermedad rara pueden recibir atencidon en centros de referencia
especificos para su enfermedad. Esta practica podria ser replicada en

Perd. (37)

Por otro lado, un estudio del Instituto Joanna Briggs de Australia, que
reviso articulos del 2008 al 2023 de diferentes paises, determind

dificultades de padres y adolescentes con enfermedades raras, incluyendo
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estigmatizacion, acoso, retrasos en el diagndstico, falta de apoyo social y
financiero, y problemas de acceso a la atencion médica. Se evidencid que
los padres a menudo asumen roles de cuidadores y defensores,
enfrentando cargas emocionales y econdémicas significativas. Los
estudios sugieren la necesidad de politicas y estrategias integradas que
aborden las necesidades emocionales, conductuales, educativas y

sociales de los pacientes y sus familias. (38)

Es importante mencionar que, en Perq, la situacion es aun mas critica
debido a la centralizacién de los servicios de salud en Lima. Muchos
pacientes de provincias deben viajar largas distancias para recibir un
diagnéstico y tratamiento adecuados, lo que resulta en diagnosticos
tardios y erréneos. En promedio, el diagnostico de ERH puede tardar
hasta 8 afos, y la tasa de mortalidad es alta debido a estos retrasos. La
falta de especialistas y la demora en la aprobaciéon de medicamentos
complican aun mas el acceso a la atencion médica. Ademas, la cobertura
de salud para ERH es limitada y representa mayor dificultad para
pacientes que no residen en Lima. Por lo cual, muchas familias deben
asumir costos adicionales para trasladarse a Lima para poder acceder a

un diagndstico y tratamiento.(39)

Los resultados mencionados implican barreras significativas en el acceso
a la salud para los pacientes. Como indica un estudio realizado en China,
la accesibilidad a establecimientos de salud es un factor importante para
una atencion de calidad, y contar con una discapacidad y ser un paciente
adulto mayor implica una desventaja para acceder de forma oportuna a

los servicios de salud. (12)
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Es importante fortalecer las politicas vigentes, ya que, a pesar de contar
con la Ley N° 26842 (Ley General de Salud) y la Ley N° 29698 (Ley que
declara de interés nacional y preferente atencién el tratamiento de
personas que padecen enfermedades raras o huérfanas), estas no se estan
implementando segin lo establecido. Los pacientes con ERH y sus
familiares enfrentan barreras de acceso y atencién para recibir su
tratamiento y diagndstico adecuado. También es necesario contar con
establecimientos de atencion primaria preparados para una adecuada
atencion de los pacientes con ERH, ya que esto disminuiria
considerablemente la barrera de acceso, permitiendo que el paciente
pueda atenderse en un establecimiento de primer nivel en su lugar de

residencia sin tener que trasladarse a Lima(29)

Finalmente, es de suma importancia seguir fortaleciendo a nivel mundial
la importancia de las ERH y contar con una definicion universal sobre
las mismas, ya que esto permitira afrontar a nivel mundial los desafios
clinicos asociados a estas enfermedades y proporcionara un marco para
definir qué es una enfermedad rara. Adicionalmente, es de suma
importancia fomentar la investigacion de las ERH, generar mecanismos
de acceso a tratamiento y atencion para los pacientes, € implementar
mejoras en los servicios de salud con la finalidad de reducir las barreras

que enfrentan los pacientes con ERH. (40)

9. Limitaciones

El estudio se basa en un andlisis de una base de datos de pacientes inscritos en la

Federacion Peruana de Enfermedades Raras (FEPER), por lo que no se ha
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analizado la informacién de toda la poblacién peruana. Debido a que dicho registro
no fue aplicado a la poblacion en general a nivel nacional, es un limitante ya que no
se pudo identificar las caracteristicas y barreras que afrontan todos los pacientes en
nuestro pais. No obstante, cabe mencionar que el registro de la FEPER que uno de
los registros mas grandes que hasta el momento existe sobre dichos pacientes. Lo
cual, nos ha permitido representar informacion relevante sobre la situacion actual

que estos afrontan.

Ademas, la base de datos de la FEPER contiene respuestas abiertas de los inscritos,
lo que dificultd obtener respuestas concretas para las variables que se requerian
analizar. Por ello, fue necesario clasificar la informacion proporcionada por los
inscritos. Se recomienda mejorar el registro de la FEPER vy realizar otros estudios

basados en los resultados presentados.

Finalmente, la informacion recopilada en la base de datos posiblemente puede estar
sesgada. Debido a que la FEPER, aunque es una federacion nacional, centraliza sus
actividades en Lima. Esto podria influir en la representatividad de los datos, ya que
los pacientes de otras regiones pueden tener menos acceso a la federacion y, por

ende, estar subrepresentados en el registro.

10. Conclusiones

Iniciar las conclusiones mencionando que la existencia de iniciativas de la
sociedad civil como la de FEPER ha permitido conocer y analizar informacion
que es de particular importancia para visibilizar la situacion de salud de un
conjunto de personas que tienen ERH. El estudio muestra que:

Existe mayor participacion de mujeres entre los inscritos en la FEPER. Mas de

la mitad de los inscritos residen en Lima. Esto puede deberse a que la
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Federacion Peruana de Enfermedades Raras estd situada en Lima Metropolitana,
y la poblacién con mayor iniciativa para completar el registro de manera
voluntaria ha sido predominantemente femenina.

Las enfermedades raras y huérfanas (ERH) con mayor prevalencia entre los
inscritos en la FEPER son el Lupus Eritematoso Sistémico, la Miastenia Gravis
y el Sindrome de West. La variacion de estos diagndsticos con mayor
prevalencia en comparacion con otros paises no coincide, por lo que esta
variacion puede deberse a factores como la falta de acceso a un diagndstico
adecuado y el subregistro de pacientes en nuestro pais, ya que no contamos con

un registro nacional.

Mas de la mitad de los inscritos en la FEPER cuentan con algun seguro de salud,
y un porcentaje significativo ha sido referido a hospitales de mayor complejidad
en Lima para tratarse o confirmar su diagnostico. Esto puede deberse a que estos
pacientes, al contar con un diagndstico confirmado, han requerido un seguro
médico para costear los gastos. Ademas, muchos indican su lugar de residencia
en Lima porque son referidos desde sus ciudades natales, donde no existen

hospitales de alta complejidad que aborden enfermedades raras.

Se identifico que el lugar de residencia del paciente influye en la disponibilidad
de cuidadores, la derivacion a otros centros de salud y la cobertura de seguros
médicos. Los pacientes residentes en Lima tienen acceso mas directo a seguros
médicos y menos necesidad de ser referidos a otros establecimientos, lo que
facilita un acceso mas oportuno y efectivo a los servicios de salud. Puede
deberse a que en los hospitales y clinicas de Lima existe un mayor conocimiento

sobre la FEPER, por lo que estos se han inscrito en el registro.
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11. Recomendaciones

1.

Analizar y revisar estructuras de registros oficiales de ERH que se
encuentren implementadas actualmente, las cuales cuenten con
participacion multidisciplinaria y de la sociedad civil. Dicho analisis
permitird implementar y generar un registro de los pacientes con ERH del
MINSA, esta informacion permitiria realizar a un seguimiento adecuado
y poder identificar las posibles barreras de acceso y tratamiento que
requieran. Asi mismo poder dimensionar las necesidades por de los
pacientes con ERH.

Se recomienda que los sistemas de salud prioricen programas de
deteccion temprana y manejo integral de las ERH, asi como la provision
de recursos y servicios de apoyo para los cuidadores. Es de suma
importancia que los profesionales de salud se encuentren capacitados
sobre enfermedades raras y que los hospitales y clinicas cuenten con la
infraestructura necesaria para diagnosticar y tratar pacientes con ERH.

Se recomienda difundir los resultados de este estudio para que las
organizaciones como DIGEMID, INS, Asociaciones de Pacientes,
EsSalud, el Ministerio de Salud, la industria farmacéutica y
organizaciones internacionales con puedan conocer las barreras que los
pacientes con ERH afrontan y poder sensibilizar la necesidad de mejorar
el registro oficial de personas con ERH . Dicha informacion permitira
implementar politicas de subsidio y asistencia financiera, fortalecer el
sistema de salud para mejorar la disponibilidad y el acceso equitativo a
tratamientos, fomentar el uso de medicamentos genéricos mas accesibles,
y desarrollar programas de apoyo y concientizacion sobre opciones

disponibles para obtener medicamentos e incentivar a la formacion de
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médicos genetistas con la finalidad de poder brindar atenciéon a la
demanda insatisfecha debido a la escasa cantidad especialistas.

Las ERH pueden ser atendidas en establecimientos de primer nivel. Por
lo cual, se recomienda que se fortalezca la infraestructura de dichos
establecimientos asi como capacitar al personal asistencial sobre el
abordaje de los pacientes que padecen de alguna ERH. Se requiere
descentralizar las atenciones de pacientes con ERH de establecimientos
de mayor complejidad, pero para ello se requiere contar con
establecimientos de primer nivel que se encuentre preparados para
atencion de dichos pacientes.

Se recomienda fortalecer las politicas actuales sobre las ERH, ya que
pese a que existe la Ley N° 29698, Ley que declara de interés nacional y
preferente atencion el tratamiento de personas que padecen enfermedades
raras o0 huérfanas y el reglamento del mismo, los pacientes siguen
afrontan barreras de acceso a tratamiento médico y farmacoldgico ya que
existen pacientes fue se les ha indica medicamentos que no se dispensan

en el pais.
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