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INTRODUCCION

La Defensoria del Pueblo, en cumplimiento de su funcion de proteccion del
derecho a la salud, contintia estudiando y difundiendo los temas que ameritan un
tratamiento especial, con preferente atencién a los usuarios de los grupos
vulnerables.

Por este motivo, entre otras muchas razones, la Defensoria ha considerado
pertinente hacer entrega del presente documento, donde se consignan las
principales enfermedades huérfanas, sus sintomas y tratamientos asi como los
derechos y deberes de los pacientes que las padecen.

Al brindar informacion basica de manera sencilla sobre estos desérdenes, en su
mayoria genéticos, asi como proponer herramientas necesarias para que los
pacientes que las padecen puedan hacer valer sus derechos y denunciar su
vulneracion, se cumple con el objetivo principal de eliminar barreras que impidan
su tratamiento integral en condiciones de equidad y oportunidad.

Es muy poco el conocimiento e informacion disponible para los pacientes sobre
estas enfermedades y todos reconocemos el derecho que tienen ellos, sus familias
y médicos a recibir informacion clara, real y oportuna. Saber los efectos que sobre
el organismo puede producir una enfermedad de las llamadas huérfanas como
son, por ejemplo, las de depdsito lisosomal, que particularmente son de deterioro
progresivo y con el tiempo pueden ser letales; permitira sin lugar a dudas que las
personas que se vean afectadas por ellas puedan, de una manera adecuada,
encontrar la ayuda y orientacion médica que les permitan tener un mejor estado de
salud y una mejor calidad de vida.

El tema de derechos y deberes de los pacientes constituye un aspecto del
empoderamiento de los mismos frente a las Empresas Promotoras de Salud; tanto

del régimen contributivo como del subsidiado, y frente a las demas empresas

obligadas a compensar en el sentido de que los pacientes puedan recibir una

atencion eficaz, integral, oportuna y en las condiciones mas favorables para su Eﬂﬁ
pa@a, sin que el hecho de ser patologias de baja prevalencia les impida

me r.Mn tratamiento especial y digno que permita mejorar sus condiciones de
e

DEFENSORT DEL PUEBLO
Tierschos humanos, paravinr en pa

La Defensoria del Pueblo, en su labor de divulgacion y promocion de los derechos



humanos, se compromete a continuar disefiando esta serie de instrumentos de
informacion que orienten a los usuarios cuando acudan a solicitar servicios de
salud, por ser este uno de los derechos que de manera creciente se vulnera mas
en Colombia.

Volmar Pérez Ortiz
Defensor del Pueblo

I. ENFERMEDADES HUERFANAS

1.¢Qué son las Enfermedades Huérfanas?

Esta denominacion, cuyos "integrantes" varian de acuerdo a la region, época o
poblacion que se considere, hace referencia a aquellas condiciones cuya prevalencia
(numero de casos existentes en una poblacion) es muy baja, inferior a cinco por 10.000
habitantes, razon por la cual no han sido tenidas en cuenta por los responsables de
salud publica de los diferentes Estados, asi como tampoco por la industria farmacéutica
y, por lo tanto, quienes las padecen no sélo carecen de métodos para acceder a un
diagnostico precoz y certero, sino también a una debida prevencion y un debido
tratamiento.

El principal problema de esta situacion es que, tomando las definiciones de la
Organizacion Mundial de la Salud (OMS), existen entre cinco y ocho mil patologias
englobadas en esta caracterizacion A80% de origen genéticoA, que conllevan
riesgo de invalidez crénica o muerte; sin mencionar el altisimo impacto social que
generan.

Es importante subrayar que el nimero de pacientes de enfermedades raras varia
considerablemente de una enfermedad a otra, y que la mayoria de la gente
representada por las estadisticas en este campo sufre de enfermedades aiun mas
raras, que afectan so6lo a una de cada 100.000 personas. Las mas raras,
solamente a unos pocos individuos. Estas “rarisimas enfermedades” aislan
especialmente a los pacientes y a sus familias y les hacen vulnerables.

2. ;Cudles son las caracteristicas comunes de las enfermedades huérfanas?

A pesar de esta gran diversidad, las enfermedades raras tienen algunos rasgos
comunes de gran importancia, las cuales se relacionan a continuacion:

Son graves, cronicas, a menudo degenerativas y ponen en peligro la vida.

ElI 50% de ellas comienza en la nifiez.

La calidad de vida de los pacientes esta a veces comprometida por la falta o
pérdida de autonomia; lo que genera incapacidad.

Son enfermedades muy dolorosas en términos de carga sicosocial: el
sufrimiento de estos pacientes y de sus familias se agrava por la desesperacion
sicoldgica, la falta de esperanza terapéutica, y la ausencia de ayuda practica
para la vida diaria.

Son incurables, por lo general sin tratamiento efectivo. En algunos casos, se
pueden tratar los sintomas para mejorar la calidad y las esperanzas de vida.
Son dificiles de tratar: las familias encuentran enormes dificultades para
encontrar el tratamiento adecuado.



3. ¢ También existen medicamentos huérfanos?

Si. Los medicamentos huérfanos son productos medicinales destinados al
diagndstico, prevencion o tratamiento de enfermedades raras. Estos
medicamentos se llaman “huérfanos” porque, en condiciones normales de
mercado, no es rentable para la industria y el mercado farmacéutico desarrollar
estos productos, destinados a un pequefio nimero de pacientes que sufren de
condiciones raras.

El articulo 1 del Reglamento de la comunidad Europea No. 141/2000 del Parlamento
Europeo establece: “Algunas afecciones son tan poco frecuentes que el coste de
desarrollo y puesta en el mercado de un medicamento destinado a establecer un
diagnostico, prevenir o tratar dichas afecciones no podria amortizarse con las ventas
previstas del producto; la industria farmacéutica seria poco propensa a desarrollar dicho
medicamento en las condiciones normales del mercado”.

Por fortuna y con incentivos especiales, generados en algunos paises, se
desarrollaron estos medicamentos y en el caso colombiano tenemos acceso a
ellos mediante la posibilidad que da el decreto 481 de 2004, sobre vitales no
disponibles, que permite importarlos.

4. ;Cuales son las principales dificultades que se presentan con respecto a
estas patologias?

Para los pacientes con enfermedades raras o huérfanas, las dificultades se relacionan
unas con otras y son diversas. Por un lado, hay un marcado desconocimiento que lleva
a perder mucho tiempo entre consultas a diferentes especialistas y, por lo tanto, al
retraso del diagnostico. Esta imposibilidad de detectar desde los primeros
acercamientos de qué se trata y cual situacion se enfrenta, no sélo es de los médicos
generales, sino también y desafortunadamente de muchos especialistas.

“Por tal razon se hace especial hincapié en la necesidad de dar a conocer estas
patologias, pero ademas en la importancia de contar con un registro completo por parte
de los profesionales que nos permita derivar pacientes y recomendar al equipo
multidisciplinario con el objetivo de brindar una mejor atencién”.

5. ¢ Cuales son las enfermedades huérfanas mas comunes?

Por las caracteristicas geogréficas y poblacionales de nuestro pais, entre las
“Enfermedades Raras” mas habitualmente vistas en consulta, y sobre las cuales
existen algunos registros particulares, estan las lisosomales, entre ellas las
siguientes: la Enfermedad de Fabry, la de Gaucher, la de Pompe, la de Niemann —

Pick, la Mucopolisacaridosis, y otras como: el Lupus, las Acidemias Organicas,
Galactosemia, Fenilcetonuria, Jarabe de Arce, Defectos del ciclo de la Urea,
Porfiria y Osteogénesis Imperfecta.

Hay otras enfermedades que, por ser muy extrafas, sobre ellas no se tienen
estadisticas, tales como las neurofibromatosis, las ictiosis, las cuales se manifiestan
con diversos sindromes; las genodermatosis y las alteraciones del tejido elastico.

El abanico de enfermedades raras o huérfanas es inmenso. Se cree que el
numero de pacientes es muy pequefio, pero esto se debe a que el subdiagndstico
es bastante alto en el pais, dadas las dificultades antes mencionadas.

Se estima que el universo de enfermedades raras asciende a 8000, de las cuales
40 corresponden a Enfermedades de Deposito Lisosomal.

6. ;Qué son las Enfermedades de Depésito Lisosomal?

Son padecimientos progresivos y potencialmente fatales. Son unas 40 afecciones
que tienen un comun denominador: son genéticas y de muy baja frecuencia. Este
Ultimo aspecto las hace desconocidas para el publico, e incluso pocas veces son
tenidas en cuenta por el cuerpo médico general en sus diagndsticos primarios.

Las investigaciones de los ultimos 20 afios han conducido al desarrollo de las
Terapias de Reemplazo Enzimatico para algunas de ellas: Fabry,
Mucopolisacaridosis, Gaucher y Pompe. Actualmente se presentan avances
importantes en investigaciones sobre terapia génica para tratar las mismas.

En Colombia ya se cuenta con los recursos cientificos y el conocimiento para
confirmar el diagndstico de este tipo de enfermedades, mediante el uso de
tecnologia de analisis automatizado de gotas de sangre seca sobre papel del filtro.

No obstante, ante la imposibilidad de tener acceso a ellos por los conductos
regulares del sistema de salud y los costos de estos diagndsticos, son asumidos
por fundaciones particulares que agrupan a los pacientes.

A continuacion relacionamos algunas enfermedades de Deposito Lisosomal.

6.1. Enfermedad de Fabry.

6.1.1. ; En que consiste la Enfermedad de Fabry?



La enfermedad de Fabry es aquella que afecta diferentes estructuras del
organismo, causada por la deficiencia de la enzima alfa-galactosidasa A. Dado
que hay un defecto (mutacién) que esta presente en el cromosoma X, son los
hombres los que por herencia mas la padecen. La tasa de ocurrencia se ha
estimado entre uno de cada 40000 a uno de cada 60000 varones. Las mujeres
también pueden desarrollarla, pero en un menor porcentaje, con sintomas que van
de moderados a severos.

Las sustancias que se acumulan en todo el organismo por la deficiencia de la
enzima se llaman esfingolipidos y son componentes muy importantes de las
células del corazdn, rifion, vasos sanguineos, piel y cerebro.

6.1.2. ; Cuales son los signos y sintomas de la Enfermedad de Fabry?

La sintomatologia de los pacientes con enfermedad de Fabry es muy variada. La forma
tipica (clasica) de la enfermedad tiene sus primeros sintomas en la nifiez y
adolescencia y con el paso de los afios empieza a afectar progresivamente a las
diferentes estructuras del organismo, con una sintomatologia variada.

Los sintomas mas graves ocurren en el corazén y el sistema nervioso central. Se puede
producir un crecimiento anormal del corazén, que lleva a una falla en el bombeo de la
sangre. El dolor en pies y manos es una de las caracteristicas importantes de la
enfermedad, que pueden agravarse por calor, estrés o ejercicio fisico. La poca o nula
sudoracién produce un pobre control de la temperatura y adaptacion a la actividad
fisica. Los oidos también se afectan, con pérdida de la audiciéon y aparicion de
pitos y mareos.

Se produce una salida anormal de proteinas en la orina, lo que conduce a una falla en
el funcionamiento de los rifiones. Los sintomas asociados al sistema gastrointestinal
son: dolor abdominal, diarrea, vomito y nauseas. La tos y el silbido en el pecho se
asocian con el compromiso pulmonar. Muchos de los pacientes que sufren de la
enfermedad presentan disminuciéon de la densidad de los huesos que los hace mas
propensos a fracturas. En la piel aparecen puntos rojos o negros en la linea de la
cadera y muslos, llamados angioqueratomas. La cornea se ve comprometida, sin que
se afecte la vision.

6.1.3. ; Como se diagnostica esta enfermedad?

La enfermedad de Fabry es muy poco frecuente en la consulta diaria de los médicos.

Presenta unos sintomas inespecificos, que llevan a confusiones y demora en el
diagnostico, lo que causa al paciente y su familia sentimientos de ansiedad, tristeza y
desesperanza al ver que no se define el caso con prontitud.

Se debe sospechar enfermedad de Fabry cuando se presentan dos 6 mas de los
siguientes signos y sintomas:

Acroparestesias o dolor neuropatico en manos y pies, que empiezan en la
infancia y que se precipitan por presencia de un cuadro febril, ejercicio, estrés o
exposicion al calor.

Proteinuria persistente sin una causa conocida. Cardiomiopatia

hipertroéfica.

Insuficiencia renal progresiva sin causa aparente. Apoplejia sin un

origen claro.

Historia familiar de enfermedad renal terminal, apoplejia, cardiomiopatia
hipertrofica que muestre un patrén de transmision ligada a X que afecte
primordialmente a los varones.

Dolor abdominal persistente, recurrente o vago, asociado a nduseas o diarrea.

Un interrogatorio en profundidad de los antecedentes familiares del paciente
puede dar claves importantes para el diagnéstico de la enfermedad, especialmente
si se encuentra un patron de transmision ligada a X, donde los varones sean los
mas afectados.

En la forma clasica de la enfermedad en varones, la prueba que confirma el
diagnostico es la disminucién de la actividad de la enzima alfa-galactosidasa A. En
las mujeres, la prueba no es tan fidedigna porque la enzima puede mostrar niveles
de actividad normales. Se prefieren entonces las pruebas de DNA que detecten la
mutacion en el gen afectado.

Una vez confirmado el diagndstico, se deben solicitar otras pruebas que
determinen el compromiso de los 6rganos afectados por la enfermedad.

6.1.4. ;Cual es el tratamiento?

En la actualidad existe la Terapia de Reemplazo Enzimatico (TRE) para el manejo de la
enfermedad de Fabry y consiste en la infusion de un compuesto similar a la enzima
faltante (alfa-galactosidasa A), que suple sus funciones. Se han desarrollado dos
enzimas que han demostrado eficacia en el manejo de este tipo de pacientes:
agalsidasa-alfa y agalsidasa-beta. En Colombia se encuentra disponible la segunda.

6.2. Enfermedad de Gaucher.



6.2.1. ¢ En qué consiste la Enfermedad de Gaucher?

La Enfermedad de Gaucher es la “mas comun” de las enfermedades de depdsito
lisosomal, causada por la ausencia o deficiencia de la enzima glucocerebrosidasa,
necesaria para la transformacion de los glucocerebrésidos que, debido a esta
deficiencia, se acumulan en el lisosoma en lugar de transformarse en compuestos
simples faciles de eliminar y, como resultado, las células se llenan de esta grasa
no digerida. Estas células se conocen como células de Gaucher y se acumulan en
multiples érganos, de modo que aumentan el tamafio de estos y causan su mal
funcionamiento.

6.2.2. ; Cuales son los 6rganos mas afectados por la acumulacién de las
células de Gaucher?

Las células de Gaucher se acumulan con mayor frecuencia en el bazo, el higado y
la médula 6sea. Sin embargo, también pueden encontrarse en otros tejidos,
incluyendo el sistema linfatico, pulmones, piel, ojos, rifiones, corazén y, en raras
ocasiones, el sistema nervioso. Frecuentemente, el 6rgano que contiene las
células de Gaucher se agranda, no funciona de manera normal y provoca los
sintomas clinicos asociados a la enfermedad. El tipo y la severidad de los
sintomas varian ampliamente entre los pacientes.

6.2.3. ¢ Quiénes pueden padecer la Enfermedad de Gaucher?

Es una enfermedad hereditaria, con un patron de herencia autosémico recesivo,
en el que la enfermedad se presenta cuando ambos padres la trasmiten, bien sea
como portadores o como enfermos.

Es posible que los padres y hermanos de un nifio afectado no presenten muestras
del trastorno, pero los hermanos y aun ciertos parientes pueden llevar el gen
recesivo y transmitirlo a sus propios hijos.

Cuando en una familia se presente un trastorno hereditario se recomienda recibir
asesoria genética, y tener en cuenta los siguientes factores que pueden aumentar
las posibilidades de padecer o transmitir esta u otras enfermedades genéticas:

Antecedentes familiares de una enfermedad genética. Padres que son parientes
cercanos o que forman parte de familias que siempre han vivido en la misma
region. Padres (ambos) que no muestran sintomas pero son portadores del gen
de la enfermedad.

6.2.4. ; Como se manifiesta la Enfermedad de Gaucher?

La manifestacion de la enfermedad puede ocurrir en diversas etapas de la vida,
desde la infancia hasta la edad adulta. La mayoria de de las personas que la
tienen no desarrollan todos los posibles sintomas; ademas, la severidad con que
se manifiesta varia de una persona a otra y se correlaciona con la cantidad de
células acumuladas.

Los sintomas mas frecuentes son: fatiga generalizada, falta de energia y animo,
abdomen distendido por causa del aumento del tamafio del bazo y del higado, dolor
abdominal, retardo en el crecimiento y desarrollo, dolores 6seos, ensanchamiento de
los huesos en la articulacion de la rodilla, fracturas espontaneas o por bajo impacto,
infartos 6seos, necesidad de reemplazos articulares por necrosis 6seas. En la piel se
puede apreciar pigmentacion café—amarillenta y manchas redondas y lisas de color rojo
purpura alrededor de los ojos. Si los pulmones se ven afectados hay disminucién en la
capacidad de proveer oxigeno; disminucién en el recuento de plaquetas, glébulos rojos
y glébulos blancos, lo que causa sangrados frecuentes, facil aparicion de morados o
magulladuras y anemia. Hay pérdida del apetito por disminucién en la capacidad del
estdbmago, debido a los organos agrandados. Se pueden presentar malestares
intestinales y hay trastornos neurolégicos en algunos tipos de la enfermedad.

6.2.5. ; Como se diagnostica la Enfermedad de Gaucher?

La evaluacion clinica es de gran importancia en el diagnéstico de la Enfermedad
de Gaucher que, sumada a las pruebas de laboratorio, daran una clara
determinacion de la misma.

Los estudios de la enzima muestran el nivel de glucocerebrosidasa (la enzima
deficiente en los que tienen esta enfermedad) en muestras de sangre (leucocitos o
gotas de sangre seca en papel de filtro). La ausencia de actividad o actividad baja
dan clara confirmacion de ella.

El andlisis o prueba genética es un proceso para poder identificar a las personas
que tienen la enfermedad de Gaucher asi como a sus portadores.

El estudio molecular para la identificacion de las mutaciones causantes de la
Enfermedad de Gaucher, es posible. Los estudios del ADN examinan las
diferentes mutaciones del gen que puede provocar la enfermedad. Cada persona
hereda dos genes, uno de la madre y uno del padre (conocido como el genotipo).

6.2.6. ;Cual es el tratamiento de la Enfermedad de Gaucher?

La enfermedad de Gaucher es tratada actualmente y desde los 90, mediante
Terapia de Reemplazo Enzimatico (TRE), que consiste en suministrar



externamente la enzima que no se produce o que se produce deficientemente.
Esta TRE ha logrado reducir y en muchos casos revertir la 6rgano-megalias
(6rganos aumentados de tamafio) y las complicaciones hematolégicas, de tal
modo que se mejoran la calidad y expectativa de vida de los pacientes.
Lamentablemente, esta terapia no alivia los problemas neuroldgicos, por lo que no
esta indicada en casos muy severos propios de algunos tipos de la enfermedad.

6.3. Enfermedad de Pompe:
6.3.1. ¢ En qué consiste la Enfermedad de Pompe?

Esta enfermedad también se conoce como deficiencia de maltasa acida, glicogenosis
tipo Il o enfermedad de depdsito del glicogeno tipo Il. Ocurre por una deficiencia en
la enzima alfa-glucocidasa acida, debida a varias mutaciones en el gen que la
produce, y se hereda de forma autosémica recesiva. Esto hace que se acumule la
sustancia llamada glucdégeno dentro de las células de casi todos los tejidos del
organismo, lo cual produce un dafio progresivo e irreversible sobre todo en el
tejido muscular.

Como la mayoria de enfermedades de depdsito lisosomal, se presenta de forma
muy esporadica en la poblaciéon general. Los estudios indican que, en el mundo,
de 40.000 recién nacidos vivos, uno tendra la enfermedad.

6.3.2. ; Como se clasifica la Enfermedad de Pompe?

La Enfermedad de Pompe se puede clasificar en dos tipos, segun la edad en que
se inician los sintomas.

a. Enla forma infantil o clasica, los sintomas se presentan antes de los 12 meses
de edad.

b. En la forma tardia (juvenil y adulta), los sintomas aparecen después de los 12
meses de edad.

6.3.3. ¢ Cuales son los signos y sintomas de la Enfermedad de Pompe?

a. En la forma infantil o clasica: es muy severa, porque practicamente no hay actividad
residual de la enzima alfa-glucosidasa acida. Los sintomas surgen generalmente en los
primeros dos meses de edad, con un deterioro rapido y progresivo que lleva a la muerte
antes del primer afio de vida. Las principales caracteristicas son: debilidad muscular
generalizada, infecciones respiratorias, crecimiento anormal del corazén y problemas
para la alimentacién. La debilidad compromete el desarrollo de los nifios y les impide
sostener la cabeza, permanecer sentados, gatear adecuadamente, etc. El corazén

agrandado produce fallas en el bombeo de sangre a los tejidos. El crecimiento de la
lengua y los problemas para la succion de alimentos se ve reflejado en
alteraciones en la curva de crecimiento.

b. En la forma tardia o no clasica (juvenil y adulta): hay actividad parcial residual
de la enzima alfa-glucosidasa acida, por lo que los sintomas son menos severos y
de progresion mas lenta que en la forma temprana. Se puede presentar en
infantes, adolescentes o en adultos, casi a cualquier edad.

La presentacion de los sintomas es diferente en cada paciente, segun el nivel de
actividad de la enzima.

El sintoma mas frecuente es la debilidad muscular progresiva. Los musculos del tronco
y la cadera son los mas comprometidos. Los pacientes tienden a quejarse de
problemas al correr y subir escaleras. El deterioro muscular suele ser tan grave que el
paciente eventualmente necesitara el uso de una silla de ruedas. EI compromiso de los
musculos de la respiracion también llevara al uso de ventilacion artificial, principal
causa de complicaciones y decesos en estos pacientes. La fonacion y articulacion de
palabras son otro de los sintomas asociados a la debilidad muscular generalizada. El
corazén se ve mas afectado en la forma tardia infantil, pero con menos severidad que
en la forma temprana. Las complicaciones son un crecimiento y disfuncion moderados.
En la forma juvenil y de adultos, generalmente no se encuentran alteraciones cardiacas
evidentes.

6.3.4. ; Como se realiza el diagnostico?

La enfermedad de Pompe es bastante rara en la poblacion general, ademas de
tener unos sintomas inespecificos que pueden confundirse con ofras
enfermedades. Para el diagnoéstico, lo mas importante debe ser la sospecha clinica
del médico y su capacidad para diferenciarla de otras enfermedades.

a. Forma Infantil: se debe sospechar la enfermedad cuando un lactante presenta
infecciones pulmonares frecuentes, debilidad muscular, dificultad para la
alimentacion y no logra las metas de crecimiento y desarrollo. Ademas de esto, si
se le encuentra un crecimiento anormal del corazon y trastornos de la conduccion
cardiaca se hace evidente la presencia de la enfermedad. La actividad de la
enzima alfaglucosidasa acida es el mejor examen para confirmar el diagnostico,
generalmente se mide en células de la piel o del musculo. Se prefiere hacerla en
células de la piel porque para obtener el tejido muscular se requiere de aneste
siaque,enunpacienteconproblema s cardiopulmonares
podria ser muy riesgosa; sin embargo, estas pruebas toman de cuatro a seis



semanas. Una opcioén es, entonces, medir la actividad de la enzima en células
de la sangre de la linea blanca (linfocitos o leucocitos). Otros examenes como
la radiografia de térax, electrocardiograma, ecocardiograma y pruebas de
laboratorio son utiles para detectar complicaciones.

b. Forma tardia: se sospecha en pacientes con infecciones pulmonares
frecuentes, problemas respiratorios - inclusive durante el suefio -,
somnolencia y dolores de cabeza de predominio en la mafiana o matinales,
asociados a debilidad en los musculos de la cadera, dolores de espalda e
intolerancia al ejercicio. También, dificultad para tragar y pobre ganancia de
peso.

Los examenes iniciales son: pruebas de funcion pulmonar, de fuerza muscular y
biopsia de musculo. Los laboratorios son similares a los que se hacen en
lactantes. Se realizan también pruebas de actividad de la enzima para confirmar la
enfermedad.

Se recomienda hacer analisis de mutacion en los familiares del paciente, con el fin de

identificar a los portadores asintomaticos.

6.3.5. ¢ Cual es el tratamiento de esta enfermedad?

La enfermedad de Pompe presenta complicaciones en multiples érganos, por lo
que se requiere un equipo multidisciplinario que tenga un gran conocimiento de la
enfermedad, sus amplias manifestaciones y retos, incluidos los efectos sicolégicos
sobre los pacientes y sus familias. Incluye el manejo de liquidos corporales, el
manejo de secreciones respiratorias, soporte nutricional y fisioterapia.

En la actualidad, existe la terapia de reemplazo enzimatico (TRE) para el manejo
de la enfermedad de Pompe y consiste en la infusion de un compuesto similar a la
enzima faltante (alfa-glucosidasa acida), que suple sus funciones. Esta terapia ha
demostrado que prolonga la expectativa de vida de los pacientes, disminuye el
crecimiento del corazén y mejora las funciones musculares y cardiacas.

6.4. Enfermedad de Niemann- Pick
6.4.1. ; En qué consiste la enfermedad de Niemann-Pick?

La enfermedad de Niemann-Pick hace referencia a un grupo de enfermedades de
deposito lisosomal, de herencia autosémica recesiva, que presentan alteracion en
los depdsitos de lipidos dentro de las células.

En los tipos A y B existe una deficiencia de la enzima esfingomielinasa acida que

procura metabolizar dentro de la célula a la sustancia esfingomielina, muy
importante para la funciéon de la membrana celular. Cuando la esfingomielina no se
logra metabolizar, por carencia de la enzima, se acumula dentro de la célula y le
causa un dafo progresivo que llevara a alteraciones de diferentes 6rganos,
principalmente higado, bazo y cerebro.

En los pacientes con enfermedad de Niemann-Pick tipo C la actividad de la enzima es
normal, pero hay una alteracion en el transporte del colesterol dentro de la célula, lo
que lleva a su acumulacién y eventualmente al dafio celular (higado, bazo y
cerebro).

6.4.2. ;Cual es la sintomatologia de la enfermedad de Niemann-Pick?

a. Niemann-Pick tipo A.

La sintomatologia en la enfermedad de Niemman Pick depende de la actividad de la
enzima esfingomielinasa acida. En este tipo, la actividad es minima por lo que la
sintomatologia se inicia en los primeros meses de vida y progresa rapidamente.

El embarazo y parto en los pacientes con este tipo de enfermedad son normales. Los
recién nacidos, incluso, tienen una apariencia normal. Durante los primeros meses se
empieza a notar un crecimiento anormal del abdomen por crecimiento del higado y el
bazo. El sistema nervioso también se ve afectado y se manifiesta con debilidad y
disminucion del tono de los musculos. La queja principal de los padres son las
dificultades para la alimentacién, poco progreso o regresion en los logros del desarrollo
psicomotor y posteriormente rigidez muscular y deterioro de las capacidades
intelectuales. El lactante termina perdiendo todo contacto con el medio ambiente que lo
rodea.

b. Niemann Pick Tipo B.

La presentacion es muy variable. Generalmente se diagnostica en la infancia debido a
un aumento en el tamafo del higado o el bazo que, con el pasar de los afios y el
crecimiento, se vuelve menos evidente. Estos pacientes no tienen compromiso del
sistema nervioso central y su nivel intelectual no se ve afectado. Las afecciones
respiratorias son las que mas aquejan a los enfermos con esta variante. Se presenta
una infiltracion en los pulmones que lleva a un inadecuado paso del oxigeno a la
sangre, lo cual se manifiesta como falta de aire durante la actividad fisica. También
estan propensos a sufrir de infecciones bronquiales que pueden comprometer su
vida asi como a un crecimiento anormal del corazén. Los pacientes con formas
severas también pueden presentar cirrosis (cicatrizacion del higado) que lleva a un
aumento de la presion de las venas dentro del abdomen, lo cual produce una
salida de liquido (extravasacidon) hacia la cavidad abdominal (ascitis). En
ocasiones, el crecimiento del bazo y el incremento de su funcién llevan a una
disminucion de las células blancas y rojas de la sangre.



c. Niemann Pick tipo C.

En su forma clasica, son pacientes nacidos de un embarazo normal. La mitad de
ellos puede presentar coloracion amarillenta de la piel al nacer (Ictericia neonatal).
El crecimiento y desarrollo generalmente son normales.

Cuando alcanzan la nifiez se ven torpes por sus frecuentes caidas, lo cual se
explica por una disminucién en la coordinacion (Ataxia), al mismo tiempo que
muestran una disminucién progresiva de sus capacidades intelectuales
(Demencia).

También se puede observar parpadeos y movimientos bruscos de la cabeza
cuando intentan mirar hacia arriba o hacia abajo (Oftalmoplejia supra nuclear
vertical), que se manifiesta especialmente cuando intentan bajar escaleras. Otra
manifestacion es la pérdida del tono muscular cuando experimentan emociones
que provocan la risa (Cataplexia).

Ademas, los pacientes tienen problemas para tragar, articular las palabras y la
salivacion, ello dificulta la educacién de los nifios y los expone con frecuencia a
situaciones de ridiculo.

Los movimientos involuntarios y las convulsiones (Epilepsia) hacen parte del
cuadro neuroldgico.

El crecimiento anormal del higado y el bazo se puede detectar en la nifiez temprana y
por lo regular revierte con el tiempo.

Las capacidades intelectuales y fisicas se van perdiendo progresivamente en los
escolares y adolescentes tempranos, al punto de dejarlos postrados en silla de
ruedas. En este momento de la enfermedad pueden aparecer trastornos
siquiatricos, como sicosis, y la dificultad para tragar se torna severa de manera
que muchas veces requiere de otras vias de alimentacion. La via aérea termina
desprotegida, lo cual promueve infecciones pulmonares que son la principal causa
de muerte en estos pacientes durante la etapa adolescente o la adultez joven.

6.4.3 ;Como se realiza el diagnostico de la Enfermedad Niemann-Pick?

Como en todas las enfermedades de depdsito lisosomal, la sospecha clinica es la
mas importante. En lactantes con crecimiento de érganos como higado y bazo,
que no cumplen con las metas de crecimiento y desarrollo, el médico debe
considerar la enfermedad de Niemann-Pick como diagnodstico diferencial. La

sospecha diagnostica en el tipo C es un poco mas facil si se presenta con todos
los sintomas tipicos, como son: crecimiento del bazo, falta de coordinacién y
limitacion para la mirada vertical.

Desafortunadamente, esta enfermedad tiene varias presentaciones clinicas que la
hacen dificil de diagnosticar.

En los tipos A y B el diagndstico se realiza por la medicion de la actividad de la enzima
esfingomielinasa acida en células blancas periféricas o cultivos de células llamadas
fibroblastos o linfoblastos. La actividad de la enzima, en pacientes que padecen del tipo
C, es normal en las células blancas periféricas o leucocitos, y los hallazgos en
fibroblastos no siempre definen el diagndstico. Las biopsias de higado, piel o conjuntiva
pueden aportar al diagnéstico pero no son concluyentes en todos los casos. El
diagnodstico definitivo se logra por la acumulacion de lipidos (colesterol) en los
lisosomas que se pueden ver al microscopio con una tincién de filipina.

6.4.4. ;Cual es el tratamiento de esta enfermedad?
a. Niemann-Pick tipo Ay B.

En el momento no existe un tratamiento especifico para la enfermedad. La
investigacion se enfoca hacia el trasplante de médula ésea y terapia de reemplazo
enzimatico en pacientes con Niemann-Pick tipo B.

b. Niemann-Pick tipo C.

Tampoco existe un tratamiento especifico para este tipo. Se ha intentado el
manejo con dietas y medicamentos que ayuden a disminuir los niveles de
colesterol, pero ha habido muy poca respuesta clinica. Otras terapias que se usan
son el trasplante de médula 6sea y hepatico, pero tampoco han demostrado
disminucion de los sintomas neurolégicos.

Mientras se desarrolla una terapia definitiva, el médico puede realizar tratamiento
de los sintomas. Terapias como la protriptilina o clomipramina tienden a mejorar la
cataplexia y beneficia también la salivacion en pacientes con problemas para
tragar. Se puede utilizar terapia antiepiléptica estandar para manejar las
convulsiones. La fisioterapia es vital para la condicién fisica de los pacientes y
mantenerlos funcionales durante la mayor cantidad de tiempo. Debe haber una
alimentacion adecuada que prevenga la aspiracion a los pulmones.

Dado que esta es una enfermedad grave y progresiva es importante tener un
equipo multidisciplinario que puede tratar todas las complicaciones y que, a su
vez, pueda brindar soporte sicologico al paciente y a las familias que la padecen.



6.5. Mucopolisacaridosis -MPS-.
6.5.1. ; Qué son las Mucopolisacaridosis?

Las Mucopolisacaridosis son enfermedades hereditarias causadas por la ausencia
o la deficiente produccion de las enzimas necesarias para el procesamiento de
moléculas llamadas glicosoaminoglicanos, cadenas largas de azucares presentes
en cada una de nuestras células que ayudan a construir los huesos, cartilagos,
tendones, corneas, la piel, el tejido conectivo, etc. Los glicosoaminoglicanos (antes
llamados mucopolisacaridos) también se encuentran presentes en el liquido que
lubrica las coyunturas.

Las personas que padecen de Mucopolisacaridosis presentan alteracion en la
produccion de alguna de las 11 enzimas requeridas para transformar estas
cadenas largas y complejas en moléculas mas sencillas, lo que ocasiona
acumulacioén de estos compuestos y altera la funciéon normal de muchas partes del
cuerpo.

6.5.2 ; Quiénes pueden padecerlas?

Teniendo en cuenta que son enfermedades hereditarias con un patréon de herencia
autosomica recesiva (aparece cuando ambos padres lo transmiten), la padecen algunos
de los hijos varones o mujeres, salvo en MPS Il, también llamada Enfermedad de
Hunter, cuya herencia esta ligada al cromosoma X, caso en el cual la transmiten las
madres solo a sus hijos varones. Cuando ambos padres poseen el gen defectuoso, en
cada embarazo existe una posibilidad entre cuatro de afectar al nifio. Es posible que los
padres y hermanos de un nifio afectado no presenten muestras del trastorno. Los
hermanos no afectados y ciertos parientes de un nifio que padezca de una de las
formas de Mucopolisacaridosis pudieran llevar el gen recesivo y transmitirlo a sus
propios hijos.

En general, los siguientes factores pueden aumentar las posibilidades de padecer
o transmitir alguna de estas u otras enfermedades genéticas:

Antecedentes familiares de una enfermedad genética. Padres que son parientes
cercanos o que forman parte de familias que siempre han vivido en la misma
region. Padres que no muestran sintomas pero son portadores del gen de la
enfermedad.

6.5.3. ; Como se manifiestan?

Las MPS presentan caracteristicas clinicas comunes, pero también sintomas que
son mas propios de un tipo de enfermedad que de otro, y poseen diversos grados
de gravedad. Las diferencias entre los diversos fenotipos dependen parcialmente
del tipo de sustrato acumulado, pero también del grado de deficiencia enzimatica,
del genotipo y de otros factores hasta ahora desconocidos.

Generalmente, las caracteristicas no son evidentes al nacer, pero progresan a
medida que el almacenamiento de glicosoaminoglicanos afecta los huesos, la
estructura esquelética, los tejidos conectivos, el sistema nervioso y demas
6rganos. Al pasar el tiempo, estos glicosaminoglicanos se acumulan en las células,
la sangre y los tejidos conectivos y producen dafios celulares progresivos que
afectan el aspecto y las capacidades fisicas, los 6rganos y el funcionamiento del
organismo del individuo y, en la mayoria de los casos, el desarrollo mental en
general. Adicionalmente, se afectan funciones tales como las auditivas, visuales,
cardiovasculares, respiratorias, nerviosas y la motilidad, por lo que la calidad de
vida de estos pacientes y sus familiares esta seriamente comprometida.

Los sintomas fisicos incluyen generalmente rasgos faciales toscos (incluyendo
puente nasal plano, labios gruesos, boca y lengua recrecidas), baja estatura con el
tronco desproporcionadamente corto (enanismo), displasia (tamafio y/o forma
anormales de los huesos) y otras irregularidades esqueléticas; espesamiento de la piel,
érganos agrandados (tales como el higado o el bazo), hernias y crecimiento excesivo
del pelo en el cuerpo. Manos cortas en forma de garra, rigidez progresiva de las
coyunturas y el sindrome de tunel carpiano pueden restringir la movilidad y las
funciones de la mano.

6.5.4. ; Como se diagnostica la MPS?

La evaluacion clinica es de gran importancia en el diagndstico de esta enfermedad, y
sumada a los hallazgos fisicos y a las pruebas de laboratorio, daran una clara
determinacion de MPS.

Ante la sospecha de una MPS, el exdmen de laboratorio mas Uutil es el analisis de
glicosaminoglicanos en una muestra de orina recolectada en fracciones individuales
durante ocho horas. Hay una determinacion inicial que sugiere si se trata de una
Mucopolisacaridosis. Con una respuesta afirmativa, se realiza la electroforesis de los
glicosaminoglicanos excretados por la orina, que van a orientar sobre los tipos de MPS
y direccionan el estudio enzimatico en leucocitos y/o plasma, o en gota de sangre seca,
lo que permitira, finalmente, confirmar o descartar el diagnéstico de una MPS vy
determinar el tipo.



El estudio molecular para la identificacion de las mutaciones causantes de las
MPS es posible, pues los genes que codifican para las enzimas deficientes han
sido secuenciados respecto de casi todas. El estudio de mutaciones es
particularmente importante en los pacientes afectados por una MPS Il o
enfermedad de Hunter, pues en este caso se trata de una enfermedad de herencia
ligada al cromosoma X, en la que la identificacién de las mujeres portadoras es
posible Unicamente a través de este medio.

6.5.5. ¢ Cual es el tratamiento de esta enfermedad?

Los tratamientos existentes hasta la fecha, son Terapias de Reemplazo Enzimatico
(TRE), y sélo estan disponibles para MPS I, MPS Il y MPS VI. Son terapias de muy
reciente aparicion, consistentes en reemplazar externamente la enzima que no se
produce o que se produce deficientemente. Debido a esto, el manejo de la mayor parte
de estas patologias es sintomatico y dirigido a mejorar la calidad de vida de los
pacientes y sus familias. El seguimiento de los pacientes debe ser multidisciplinario y
periddico, con el fin de detectar y corregir oportunamente las complicaciones
presentadas.

Dentro de las medidas terapéuticas mas frecuentemente requeridas en el manejo de los
pacientes afectados por una MPS estan la fisioterapia, destinada a mantener las
funciones articulares y prevenir posturas viciosas, asi como las terapias de lenguaje y
ocupacional y el manejo quirdrgico oportuno, cuando la sintomatologia lo indique. En el
manejo nutricional de los pacientes afectados por una MPS, es importante evaluar
periddicamente su estado nutritivo. La alimentacion debe ser completa, pues la
evolucion progresiva de las MPS no esta influida por restricciones de determinados
nutrientes en la dieta.

Il. DERECHOS DE LOS PACIENTES

Los pacientes con enfermedades huérfanas tienen los mismos derechos de
cualquier usuario en salud.

En la resolucion 13437 de 1991, expedida por el ese entonces Ministerio de Salud,
se establecen los derechos para los usuarios de la salud, los cuales deben
entenderse para su aplicacion en el actual sistema colombiano de seguridad en
salud.

A continuacién se desarrollaran algunos de los derechos considerados de mayor
relevancia:

1. Derecho al diagnéstico.

En efecto, el diagndstico, entendido como “arte o acto de conocer la naturaleza de
una enfermedad mediante la observacion de sus sintomas o signos // Calificacion
que da el médico a la enfermedad segun sus signos” (Diccionario RAE, 212
Edicién), ha suscitado las siguientes precisiones jurisprudenciales:

El derecho a la salud incluye el derecho al diagndstico. Pone en peligro el derecho a
la vida en condiciones dignas la no realizacion de un examen de diagndstico que
ayudaria a detectar con mayor precision la enfermedad de un paciente, para asi
determinar el tratamiento correspondiente.

No puede oponerse como excusa valida para negarse a la realizacién de los
examenes de diagndstico el no estado de gravedad del paciente, porque se
desconoceria que uno de los fines de la medicina es la prevencion del
agravamiento de las enfermedades. No es razonable esperar que el paciente
esté grave para considerar que se estda ante la violacion del derecho
fundamental a la vida.

Para la Corte, el derecho a la seguridad social, ligado a la salud y a la vida de los
afiliados al sistema y de sus beneficiarios, no solamente incluye el de reclamar
atencion meédica, quirargica, hospitalaria y terapéutica, tratamientos y medicinas,
sino que incorpora necesariamente el derecho al diagndstico, es decir, la
seguridad de que si los facultativos asi lo requieren, con el objeto de precisar la
situacion actual del paciente en un momento determinado, con miras a establecer,
como consecuencia, la terapéutica indicada y controlar asi oportuna y
eficientemente los males que lo aquejan o que lo pueden afectar, le seran
practicados con la prontitud necesaria y de manera completa los examenes y
pruebas que los médicos ordenen.

2. Derecho a la informacion.

Como pilar de la relacién médico paciente emerge el respeto a la autonomia del
mismo en aspectos que corresponden a la aceptacion de dictamenes, estudios
diagnosticos y medidas terapéuticas. Sin duda, dichas apreciaciones son materia
de comunicacion oportuna.

Los pacientes tienen que ser apreciados por el equipo de profesionales de la salud
como personas afectadas por la enfermedad, pero respetadas en cuanto a las
decisiones que tomen, tanto si poseen integridad mental como si no la poseen
pero la han delegado en familiares o abogados en su beneficio, y respetadas
también en el sentido de que no se hallen sujetas a medicaciones que menglen
su capacidad.



El paciente posee por si mismo el derecho a una comunicacion que sea pertinente
respecto de su estado y prondstico para tomar las determinaciones que desee y poder
participar en las decisiones que su estado amerite, de modo que continte siendo duefio
de si mismo durante el curso de la enfermedad.

3. Derecho al consentimiento informado.

Es bien sabido que el ejercicio de la medicina entrafa riesgo y es un hecho que la
practica médica puede provocar lesion a bienes juridicos protegidos por la ley.

El paciente debe manifestar su consentimiento, bien sea de manera personal o a
través de la persona que tenga su representacion legal o que le sea mas allegada,
en los casos en que no pueda hacerlo directamente. Este consentimiento,
otorgado para el acto médico, sera valido en la medida en que se obtenga de una
persona bien informada. Este es uno de los principales derechos de los pacientes.

El médico tiene la obligacion de mantener al paciente permanentemente informado
y la informaciéon debe ser completa y precisa, siempre que sea posible darla.
Habra eventos en los cuales el médico, segun su prudente juicio, deba abstenerse
de dar una informacion que lleve a un estado fisico o mental peor que aquel en
que se encuentra el paciente. Pero, si necesita la autorizacion del enfermo o de
sus familiares para proceder clinicamente, estd en la obligacion de advertir el
riesgo previsto, so pena de responder por él (articulo 16 de la Ley 23 de 1981).

La razon de ello es que, ante un riesgo mas o menos grande que involucre la
intervencion del médico, corresponde al paciente y no al médico tomar la decision y
asumirlo. Si el paciente no esta de acuerdo con la opciéon que el médico le presenta,
puede elegir libremente otro profesional que se haga cargo del asunto. Si el paciente
propone o escoge una opcion con la que el médico tratante no convenga, puede
retirarse del tratamiento.

4. Derecho a la confidencialidad y al secreto médico.

Ante el deber del profesional de la medicina de guardar el secreto médico y el derecho
de todo paciente a la intimidad y a la confidencialidad de sus datos, y ante la facilidad
que existe para vulnerar tales derechos, debe tenerse en cuenta que la intimidad
es un valor ético y juridico amparado por la Constitucién y por la legislacion
vigente.

El valor supremo de la vida y la defensa de la salud son motivos de que en la
intimidad de la consulta médica se revelan secretos que no se confian ni siquiera a
los mas allegados; por eso, la confidencialidad y el secreto médico son

importantes en la relacion médico - paciente.

Los datos médicos son tan relevantes que si falla la confidencialidad no sélo esta
en peligro la intimidad, sino el ejercicio de otros derechos fundamentales como el
derecho al trabajo, a la educacién o a la defensa de la salud y de la vida. El
derecho a la confidencialidad que tiene todo paciente es la Unica garantia para la
defensa de su intimidad.

En muy contadas ocasiones y bajo el imperio de la Ley, el derecho a la
confidencialidad puede subordinarse a otras consideraciones. El allanamiento de
la intimidad sélo puede justificarse por derechos superiores de otros, como en el
caso de la salud publica.

La informatizacion de las consultas y la historia electrénica de salud constituyen un
factor de progreso; no obstante, en su utilizacion deben considerarse los peligros
para la confidencialidad de datos debido a su almacenamiento, que lo hace dificil
de ocultar, su infinita capacidad de copia y transferencia, indetectable y de infimo
costo, y sus ilimitadas posibilidades de procesamiento y cruce.

Ahora bien, en cuanto al secreto, es al mismo tiempo un deber del médico y un derecho
del paciente. El secreto médico ha de ser una medida de proteccion; en cuanto al
tratamiento de los datos sanitarios, ya sea en medios manuales o sistematizados,
mediante la practica de las medidas de seguridad apropiadas que garanticen la
proteccion de los datos personales de los pacientes.

Es necesario que se defienda y requiera el secreto médico a los profesionales
sanitarios que les atienden, son los propios pacientes quienes deben exigir el
derecho a estar informados sobre qué se hace con sus datos, a decidir quien los
maneja y a defender el secreto médico.

5. Derecho a la libre escogencia.

El paciente tiene derecho a la libre escogencia de la entidad aseguradora o
prestadora de servicios de salud bajo las regulaciones y vigilancia del Estado y se
debe asegurar a los usuarios libertad en la escogencia de la misma cuando ello
sea posible segun las condiciones de la oferta de servicios, de conformidad con el
numeral 4 del Articulo 153 de la Ley 100 de 1993.

El derecho a la libre escogencia de prestador de servicios de salud debe
entenderse dentro de la red prestadora de la entidad de aseguramiento. Por eso,
es bien importante que en la oferta a los afiliados exista una gama de posibilidades
que permitan al paciente realmente escoger.

Figuras o modelos implementados recientemente por las EPS no pueden restringir



en ninguin momento esta facultad a los afiliados, asi argumenten la asignacion de
los pacientes para su atencion.

6. Derecho a la calidad en la prestacion de los servicios.

Se entiende este derecho como la provision de servicios de salud a los usuarios
individuales y colectivos de manera accesible y equitativa, a través de un nivel
profesional 6ptimo, teniendo en cuenta el balance entre beneficios, riesgos y
costos, con el propdsito de lograr la adhesién y satisfaccion de dichos usuarios.

El concepto de calidad, incluye el de oportunidad en la prestacion de los servicios.
Las demoras en la asignacion de citas, realizacion de procedimientos, actividades
e intervenciones, son condiciones que afectan la calidad.

7. Derecho al suministro oportuno de medicamentos.

Este derecho contempla dos aspectos: primero, la oportunidad en la entrega, la
cual debera garantizar la totalidad de los mismos y la continuidad en el suministro;
segundo, el concepto de calidad en los medicamentos.

Como quiera que el concepto de calidad para las EPS esta asociado solamente a
que el medicamento tenga un registro sanitario expedido por el INVIMA, es un
derecho y un deber de los pacientes informar al médico tratante cualquier
eventualidad que pueda corresponder a un sintoma normal o anormal en el
consumo de los que le hayan formulado, y un deber del médico adelantar los
procedimientos correspondientes para el ejercicio y desarrollo de la
farmacovigilancia a los medicamentos, entendida como la ciencia y las actividades
relacionadas con la deteccién, evaluacion, comprensién y prevencién de los
efectos adversos de los medicamentos o cualquier otro problema relacionado con
ellos.

Solamente en la medida en que se impulse un sistema de farmacovigilancia por
parte de los pacientes, con el apoyo de los médicos, se lograra que los
medicamentos que se consuman correspondan a la calidad y necesidades
efectivas de los pacientes.

lll. DEBERES

Indiscutiblemente, los derechos de los pacientes van acompafados de deberes
consigo mismo y con el sistema, entre ellos estan:

1. Deberes de los pacientes.

Solicitar y conocer informacion sobre su enfermedad. Procurar el cuidado de su
salud, en la alimentacion, consumiendo los alimentos que le sean permitidos y
absteniéndose de aquellos que puedan afectar sus condiciones de salud.

Tomar los medicamentos en las cantidades y formas que le hayan prescrito.
Realizar su tratamiento en las condiciones y con los cuidados que le hayan sido
prescritos, tanto personales como de su entorno.

Cumplir su tratamiento segun lo indicado por su médico.

2. Deberes de los afiliados y beneficiarios.

Procurar el cuidado integral de su salud y la de su comunidad. Afiliarse con su
familia al SGSSS.

Facilitar, y hacerlo cuando le corresponda, el cumplimiento de las cotizaciones y
pagos obligatorios a que haya lugar.

Suministrar informacién veraz, clara y completa sobre su estado de salud y los
ingresos base de cotizacion.

Vigilar el cumplimiento de las obligaciones contraidas por los empleadores.
Cumplir las normas, reglamentos e instrucciones de las instituciones y profesionales
que le prestan atencion en salud.

Cuidar y hacer uso racional de los recursos, las instalaciones, la dotacion, asi
como de los servicios y prestaciones sociales y laborales.

Tratar con dignidad el personal humano que lo atiende y respetar la intimidad de
los demas pacientes.

IV. RECUERDE QUE...

El derecho a la salud incluye el derecho al DIAGNOSTICO. Los derechos que
tienen los pacientes en salud, indiscutiblemente van acompafiados de deberes
consigo mismo y con el sistema.

El paciente tiene el derecho a la comunicacion que sea pertinente respecto de su
estado y prondstico para que, de igual manera, tome las determinaciones que
desee y pueda participar en las decisiones que su estado amerite, de modo que
continue siendo duefio de si mismo durante el curso de la enfermedad.

Los pacientes tienen derecho a tratamientos integrales, con continuidad,
oportunidad y calidad.

El paciente tiene derecho a que, una vez diagnosticado, su médico le ordene el
tratamiento que corresponda y le formule los medicamentos necesarios para su
enfermedad.

El paciente tiene derecho a que se le suministren los medicamentos que su
médico le formule. Si se trata de medicamentos no POS, solicitar al Comité
Técnico Cientifico de su EPS, contributiva o subsidiada, el diligenciamiento y



tramite de la solicitud.

En los casos de pacientes no afiliados corresponde a las Direcciones Territoriales
de Salud expedir las autorizaciones para su tratamiento y medicamentos.

En el evento de que los Comités Técnico Cientificos no adelanten el tramite de la
solicitud hecha por el médico tratante del paciente, este o su familiar mas cercano
podran adelantar la accién de tutela correspondiente, para que el juez proteja los
derechos en salud que se le estén vulnerando.

ANEXO

Sefior

JUEZ PENAL MUNICIPAL
REPARTO
Ciudad

REF: Accién de tutela de (poner el nombre del accionante) en contra de (colocar
el nombre de la EPS) y/o Secretaria de Salud (indicar si es distrital o
departamental, para el caso de los afiliados al régimen subsidiado).

Respetado sefior juez:

Yo (poner el nombre de la persona que instaura la tutela), identificado con cédula de
ciudadania numero (colocar nimero) de (enunciar la ciudad de expedicion), actuando
en nombre propio o en representacion de (poner, segun corresponda: hijo(a), mama,
papa, etc.), por tratarse de un caso que amerita la atencién prioritaria de su sefioria,
acudo a su despacho para interponer ACCION DE TUTELA en defensa de mis (o sus)
derechos constitucionales fundamentales a la vida en condiciones dignas, la integridad
fisica y la salud.

La accion de tutela se dirige contra (colocar el nombre de la EPS y/o Secretaria de
Salud. Colocar si es distrital o departamental).

HECHOS:

1. Me encuentro (o mi esposo, hijo(a), padre, madre) afiliado al Sistema de
Seguridad Social en Salud a la EPS (colocar el nombre) desde el (dia, mes,
ano), clasificada en nivel (el nivel del Sisbén en que se encuentra) del
SISBEN, tal como lo acredita el carné de afiliacion.

2. Sufro (o mi esposo, hijo(a), padre, madre) de (escribir diagnéstico o
enfermedad (es) que padece), que consiste en una enfermedad metabdlica
hereditaria que se manifiesta con (escribir sintomas de la enfermedad), lo que
hace que presente complicaciones tales como (escribir complicaciones
ocasionadas por la enfermedad). Es de anotar que esta enfermedad es de
Depodsito Lisosomal, cuya caracteristica principal es la acumulacion de
material sin degradar en algunos 6rganos del cuerpo por la carencia o mal
funcionamiento de algunas enzimas, lo que me produce (enunciar
consecuencias de la enfermedad).

3 En (fecha) acudi a consulta con mi médico tratante, doctor (colocar
nombre del doctor), quien me ordend (enunciar los medicamentos,
procedimientos, actividades, cirugias, examenes, etc., con todas las
indicaciones dadas en la 6rden médica).



Con dicha orden me dirigi a la central de autorizaciones de la EPS, con el
fin de que me suministrara (enunciar los medicamentos, procedimientos,
actividades, cirugias, examenes, etc., con todas las indicaciones dadas
en la 6rden médica), pero me fue negado por no encontrarse dentro del
POS.

Por ser una enfermedad de alto costo, solicité a la Secretaria de Salud
(distrital o departamental, para el caso de los afiliados a régimen
subsidiado) el suministro del (enunciar los medicamentos,
procedimientos, actividades, cirugias, examenes, etc., con todas las
indicaciones dadas en la 6rden médica).

6 Sefor juez, para que el tratamiento de mi enfermedad (o la de mi esposo,
hijo(a), padre, madre) sea completo y efectivo, se requiere su orden para que
se aplique un tratamiento integral, consistente en medicamentos,
procedimientos quirurgicos o no quirurgicos, aparatos o equipos médicos,
examenes paraclinicos, terapias -fisicas, de lenguaje y ocupacional- y cuanto
se requiera, todos ellos debidamente ordenado por mi (o su) médico tratante y
que no se encuentren incluidos en el POS. Estos tratamientos ayudaran,
mejoraran y mantendran en mi (o0 en mi esposo, hijo(a), padre, madre) un
nivel de vida con calidad.

Considero igualmente, sefior juez, que con estas negativas se encuentra
en peligro mi vida (o la de mi esposo, hijo(a), padre, madre) en
condiciones dignas, mi (o su) salud y que pueda desarrollar una mediana
calidad de vida, ya que es claro, segun lo ha manifestado el médico
tratante, que mi (o su) estado de salud es delicado y que si no se realiza
el tratamiento requerido, sufriria enormemente mi (o su) salud, calidad de
vida y dignidad.

Sefior juez, no cuento con recursos econémicos para cubrir los altos costos
que genera (enunciar los medicamentos, procedimientos, actividades,
cirugias, examenes, etc., con todas las indicaciones dadas en la ¢rden
médica). Tengo conocimiento de que el Estado colombiano, en observancia
del principio de solidaridad que rige la seguridad social integral a la cual
tenemos derecho los ciudadanos, contempla que las EPS, en este caso
particular (colocar el nombre de la entidad aseguradora) autorice y cubra
todos los medicamentos que sean necesarios para la adecuada evolucion de
mi enfermedad y evitar asi complicaciones que pueden llegar a ser mortales.
Igualmente, le solicito repita su costo en contra del FOSYGA.

DERECHOS VULNERADOS:

De los hechos expuestos y con el respaldo de las pruebas que para su veracidad
se aportan, considero que me encuentro ante una flagrante vulneracion de los
derechos constitucionales fundamentales a la salud, a la vida en condiciones
dignas y a la integridad personal por parte de la EPS (colocar el nombre de la
entidad de aseguramiento y/o Secretaria de Salud -colocar si es distrital o
departamental), al negarse a cubrir la totalidad del costo del tratamiento integral
que requiere mi (o su) condicion, tratamiento que es completamente necesario si
se quiere que lleve una mediana calidad de vida, asi como para soportar la
enfermedad.

La vida humana esta consagrada en la Constitucion Politica como un valor
superior que, de acuerdo con el preambulo, debe asegurar la organizacion politica,
cuyas autoridades, de conformidad con el articulo 2, justamente estan instituidas
para protegerla. De conformidad con este valor, en cuanto constituye proyeccion
del mismo, en el capitulo correspondiente a los derechos fundamentales, aparece
el derecho a la vida, articulo 11 C P, caracterizado por ser el de mayor vinculo,
toda vez que se erige en el valor ontoldgico para el goce y ejercicio de todos los
otros derechos, ya que cualquier facultad llega a ser inutil ante al inexistencia de
un titular al cual puedan serle reconocidos.

Por tanto, es preciso agregar que, unido al derecho a la vida, nuestra Constitucion
contempla la dignidad humana y expresa la finalidad de orientar el sistema publico
y juridico a la promocion de la persona, de modo que las exigencias de la dignidad
humana ponen de presente que la vida, que constitucionalmente se garantiza, no
se reduce a la pura existencia bioldgica sino que expande su ambito para abrigar
las condiciones que la hacen digna.

En mi caso (o en el de mi esposo, hijo(a), padre, madre), esta demostrado que soy (o
es) (beneficiario o cotizante) en salud en la EPS (colocar el nombre de la entidad de
aseguramiento y/o Secretaria de Salud y en este caso indicar si es distrital o
departamental), hecho acreditado documentalmente, de manera que es claro
entonces el derecho que me (o que le) asiste y que me (o le) hace acreedor a las
prestaciones propias del derecho subjetivo a la seguridad social, especificamente
de aquellos que se

relacionan con los tratamientos, medicamentos, procedimientos, actividades,
cirugias, examenes y en general todos los requerimientos que demanda una
adecuada recuperacion de mi (o de su) salud.

De los derechos a la vida en condiciones dignas, la salud y la integridad
fisica.

La jurisprudencia de la Corte Constitucional ha sido reiterativa al sefialar:



)

DEFENSORIA DEL PUEBLO

Derechos humanos, para vivir en paz

DEFENSORM DEL PUEBLO
Tierzdhos Fumanas, para s en pa

“Cuando se habla del derecho a la salud, no se esta haciendo cosa distinta a
identificar un objeto juridico del derecho a la vida, y lo mismo ocurre cuando se
refiere al derecho a la integridad fisica, es decir, se trata de concreciones del
derecho a la vida, mas no de bienes juridicos desligados de la vida humana,
porque su conexidad préxima es inminente.”

Desarrollando estos conceptos, la corporaciéon sostuvo en sentencias T-
281/96 y T-250/97 que:

“El derecho fundamental a la integridad de la persona, contemplado en el articulo 12 de
la Constitucion Politica, no solo se ve afectado por la tortura y tratos crueles,
inhumanos o degradantes, sino por las omisiones que repercuten en la ruptura de las
condiciones indispensables para que la persona conserve un minimo de armonia
corporal en los componentes de sus 6rganos y sentidos esenciales. La salud, cuando
se ve afectada de una manera constante, sin posibilidades préximas de alivio,
especialmente si los padecimientos constituyen causa de dolor, disminuyen
ostensiblemente la calidad de vida del enfermo. Sentencia T-250/97.

El derecho a la salud comprende la facultad que tiene todo ser humano de
mantener la normalidad organica funcional tanto fisica como en el plano de la
operatividad mental, y de restablecer cuando se presente una perturbacién en la
estabilidad organica y funcional de su ser... siendo asi que la salud supone “un
estado completo de bienestar fisico, metal y social, y no solamente la ausencia de
afecciones o enfermedades”. Sentencia T-59/93 P.M. Eduardo Cifuentes Mufioz.

JURISPRUDENCIA:

La Corte Constitucional en la sentencia T-760 de 2008, expreso: “Actualmente, la
jurisprudencia reitera que se desconoce el derecho a la salud de una persona que
requiere un servicio médico no incluido en el plan obligatorio de salud, cuando “(i)
la falta del servicio médico vulnera o amenaza los derechos a la vida y a la
integridad personal de quien lo requiere; (ii) el servicio no puede ser sustituido por
otro que se encuentre incluido en el plan obligatorio; (iii) el interesado no puede
directamente costearlo, ni las sumas que

la entidad encargada de garantizar la prestacion del servicio se encuentra
autorizada legalmente a cobrar, y no puede acceder al servicio por otro plan
distinto que lo beneficie; y (iv) el servicio médico ha sido ordenado por un médico
adscrito a la entidad encargada de garantizar la prestacion del servicio a quien
esta solicitandolo.”

“... En adelante, para simplificar, se dira que una entidad de salud viola el derecho si se
niega a autorizar un servicio que no esté incluido en el plan obligatorio de salud, cuando
el servicio se requiera [que reuna las condiciones (i), (ii) y (iv)] con necesidad [condicion

(iii)]. Como lo menciond esta Corporacion, “(...) esta decision ha sido reiterada por la
jurisprudencia constitucional en varias ocasiones, tanto en el contexto del régimen
contributivo de salud, como en el régimen subsidiado, indicando, no obstante, que
existen casos en los cuales se deben tener en cuenta consideraciones especiales, en
razoén al sujeto que reclama la proteccion, a la enfermedad que padece la persona o al
tipo de servicio que ésta requiere.”

“... el hecho de que excepcionalmente en un caso concreto una persona requiera un
servicio de salud no incluido en el POS, y se le garantice el acceso al mismo, no tiene
como efecto modificar el POS e incluir tal servicio. El servicio no incluido al que se haya
garantizado el acceso en un caso concreto, permanece como un servicio no incluido
dentro del Plan y solo podra ser autorizado, excepcionalmente, por las condiciones
especificas en que se encuentra el paciente, sin perjuicio de que la experiencia y los
estudios lleven a que el 6rgano regulador decide incluir dicho servicio en el plan de
beneficios”.

“.... En conclusion, toda persona tiene el derecho a que se le garantice el
acceso a los servicios de salud que requiera. Cuando el servicio que requiera
no esta incluido en el plan obligatorio de salud correspondiente, debe asumir, en
principio, un costo adicional por el servicio que se recibira. No obstante, como se
indicd, la jurisprudencia constitucional ha considerado que si carece de la
capacidad econdémica para asumir el costo que le corresponde, ante la
constatacion de esa situacion de penuria, es posible autorizar el servicio médico
requerido con necesidad y permitir que la EPS obtenga ante el Fosyga el
reembolso del servicio no cubierto por el POS”.

PRUEBAS:

1. Fotocopia de la cédula de ciudadania.

2. Fotocopia del carné de afiliacion a (incluir el nombre de la EPS y/o Secretaria
de Salud e indicar si es distrital o departamental).

3. Fotocopia de la orden médica expedida por el doctor(a) (nombre del médico
tratante).

4. Fotocopia de la negacién expedida por (nombre de la EPS y/o Secretaria de Salud

e indicar si es distrital o departamental).

5. Las que usted considere pertinente practicar, sefor juez.
PRETENSIONES:

Con fundamento en los hechos relacionados, me permito solicitar
respetuosamente al sefior juez:



1. Tutelar mis (o sus) derechos fundamentales constitucionales a la vida con
calidad, a la salud, a la igualdad y a la dignidad humana ante el inminente
desmejoramiento en mi (o en su) salud por la negativa de (nombre de la EPS y/0
Secretaria de Salud e indicar si es distrital o departamental) a cubrir la totalidad del
costo que genera (enunciar los medicamentos, procedimientos, actividades,
cirugias, examenes, etc., y tratamiento) que requiere mi (o su) enfermedad.

2. Que, como consecuencia de lo anterior, se ordene:

a. Asumir por parte de (nombre de la EPS y/o Secretaria de Salud e indicar si es
distrital o departamental) la totalidad del costo de (enunciar los medicamentos,
procedimientos, actividades, cirugias, examenes, etc.), lo cual fue ordenado por mi
médico tratante, quien se encuentra adscrito a dicha entidad.

b. De manera permanente y hasta que las circunstancias asi lo ameriten,
suministrar el tratamiento integral, los procedimientos, medicamentos, actividades,
cirugias, examenes, etc., que determine el médico tratante, con el fin de mantener
mi (o su) vida y mi (o su) salud.

FUNDAMENTOS DE DERECHO:

Fundamento mi accionar en lo dispuesto en los articulos 23 y 86 de la Constitucion
Politica, Decretos 2591 y 306 de 1991.

JURAMENTO:

Bajo la gravedad del juramento, manifiesto que no he instaurado ante ninguna
autoridad judicial otra accion de tutela con fundamento en los mismos hechos y
derechos y contra la misma autoridad a que se contrae la presente.

ANEXOS:

1. Copia de la demanda para el archivo del juzgado.
2. Fotocopia de los documentos relacionados en el acapite de pruebas.

NOTIFICACIONES:
Yo (nombre de la persona que instaura la tutela) recibo notificaciones en (direccion

donde reside y el nimero telefénico) (colocar el nombre de la EPS y/o Secretaria
de Salud e indicar si es distrital o departamental) recibe notificaciones en sus

oficinas principales de esta ciudad.

Del sefior Juez,
Atentamente.

Nombre de quien instaura la tutela

C. C. N° (incluir el numero) de (ciudad de expedicion)



