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RESUMEN

Objetivo: Establecer el impacto de la pandemia por COVID-19 en las
personas que padecen enfermedades raras en el Peru durante el afio 2021.
Materiales y Métodos: El estudio es descriptivo, transversal, prospectivo y
observacional, la poblacion estuvo conformada por los pacientes con
enfermedades raras que pertenecen a la Federacion Peruana de
Enfermedades Raras y con una muestra de 150 personas. Se recolectaron
datos mediante una encuesta estructurada, con una codificacion
predeterminada y estas fueron procesadas en el programa estadistico SPSS-
V25. Resultados: El 36.7% de pacientes, son menores de 6 afios y prevalecié
mas el sexo masculino con un 52.0%. El 49.3%, demoraron mas de un afio en
ser diagnosticados; al ser en su mayoria nifios, el 54.7% de los que responden
la encuesta, son sus padres o0 sus cuidadores. El 18.7%, se atiende en el
Hospital Nacional Guillermo Almenara Irigoyen donde la patologia con mayor
prevalencia fue el Sindrome de West con un 36.7%. Durante la pandemia por
COVID-19, el 56.0% de los pacientes, han continuado el tratamiento de su
enfermedad. De los que han estado sin tratamiento, el 63,6% ha estado sin
acceso por mas de 6 meses. Del total de 66 personas que no continuaron su
tratamiento durante los meses de pandemia, el 93.9% de ellos, han
manifestado sintomas y signos de reagudizacion o descompensacion de su
enfermedad. El 72.7% de los pacientes refiere haber necesitado algun
examen de laboratorio o procedimiento, asimismo, el 22.0% experimentd
sintomas relacionados a COVID-19; de ellos, el 54.5% no pudo obtener
atencion de salud ni tuvieron la oportunidad de hacerse la prueba de COVID-
19; el 45,5%, de este grupo, manifestd que si obtuvo atencion de salud. El
84.7% de los pacientes, no estan satisfechos con el desempefio del estado.
Conclusiones: La Pandemia por COVID 19, ha generado un impacto en el
acceso a los servicios de salud de las personas que padecen enfermedades

raras.

Palabras Claves: Pandemia, COVID-19, Enfermedades Raras.
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ABSTRACT

Objective: To establish the impact of the COVID-19 pandemic on people
suffering from rare diseases in Peru during 2021. Materials and Methods:
The study is descriptive, transversal, prospective and observational. The
population was composed of patients with rare diseases who belong to the
Peruvian Federation of Rare Diseases and with a sample of 150 people. Data
were collected through a structured survey, with a predetermined codification
and these were processed in the statistical program SPSS-V25. Results:
36.7% of patients are under 6 years old, being the most prevalent. Males were
more prevalent with 52.0%. 49.3% took more than a year to be diagnosed,;
since most of the patients were children, 54.7% of those who responded to the
survey were their parents or caregivers; 18.7% were treated at the Guillermo
Almenara Irigoyen National Hospital, and the most common pathology was
West Syndrome, with 36.7%. 82.7% of the patients are not participating nor
have they participated in the past in a clinical research project studying their
specific disease. During the COVID-19 pandemic, 56.0% of patients have
continued treatment for their disease. Of those who have been without
treatment, 63.6% have been without access for more than 6 months. Of the 66
people who did not continue treatment during the months of the pandemic,
93.9% of them have shown symptoms and signs of worsening or
decompensation of their illness. Seventy-two percent (72.7%) of patients
reported needing some laboratory or procedural examination, and 22.0%
experienced symptoms related to COVID-19; of these, 54.5% were unable to
obtain health care or had the opportunity to be tested for COVID-19; 45.5% of
this group reported that they did obtain health care. 84.7% of patients are not
satisfied with the state's performance. Conclusions: The COVID 19 Pandemic
has had a impact on access to health services for people with rare diseases.

Keywords: Pandemic, COVID-19, Rare Diseases.
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INTRODUCCION

Existen enfermedades que se presentan principalmente en nifios y pueden
tardar muchos afios en diagnosticarse. Transcurren varios afios cambiando
de médico ya que no la logran identificar; o incluso llegan a confundir con otra
enfermedad, y pasan por un tratamiento ineficaz o0 intoxicaciones
innecesarias; es posible que no se sepa cuél es la enfermedad, porque no se
encuentran en los libros de formacion médica o a veces tampoco en los de la
especialidad. Una vez diagnosticada e identificada la enfermedad,
observamos que los medicamentos no existen en el pais, porque no resulta
rentable para las empresas farmacéuticas; éstas son las llamadas

enfermedades raras.

Se estima que, los pacientes con enfermedades raras, representan entre el
5% a 7% de la poblacién a nivel mundial, que, trasladado al Peru, serian
aproximadamente entre 1,5 a 2 millones. Si se tiene una enfermedad rara, ello
supone para la persona que la padece, un riesgo importante, porque las
infecciones intercurrentes pueden provocar descompensaciones y Crisis
metabdlicas y también por las complicaciones derivadas de la evolucién de
sus trastornos metabdlicos u otros (miopatias, encefalopatias, cardiopatias,

etc.).

Durante la pandemia, estos pacientes han visto canceladas sus pruebas de
diagnéstico, el acceso a sus tratamientos y a las intervenciones quirdrgicas o
trasplantes que tenian programados, lo que podria haber impactado
negativamente en su salud, motivo por el cual se investigé acerca de los
problemas de acceso que tuvieron tanto para la continuidad de sus
tratamientos, como para los exdmenes de apoyo al diagnéstico e
intervenciones y procedimientos que tenian programados. Por lo tanto, el
objetivo fue determinar el impacto de la pandemia por COVID-19 en las
personas que padecen enfermedades raras del Peru durante el afio 2021.
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El estudio es descriptivo, observacional, transversal y prospectivo. La
poblacién estuvo conformada por pacientes que padecen enfermedades raras
gque pertenecen a las Asociaciones de Pacientes, estudiadas durante el afo
2021. Se genero en el programa Excel una base de datos, en donde se
ingresaron los datos recolectados en el formato de encuesta, la que luego fue
exportada al programa informatico SPSS, el cual permitié la distribucion de

frecuencias identificando las variables del estudio.

Este estudio concluye que, la emergencia sanitaria debido a la pandemia por
el COVID-19, gener6 un caos en los sistemas de salud, los cuales se han
tenido que reorganizar las prioridades quedando muchos procesos
postergados como la atencion de los pacientes con enfermedades raras, ha
demostrado que existen muchas brechas que se deben trabajar ya que estas
generan inequidad en todos los aspectos ya sean internos y externos y que
impactan de forma directa e indirecta en los pacientes; es decir, la pandemia
por COVID-19, impacto en las personas que presentan enfermedades raras.
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CAPITULO I: EL PROBLEMA
1.1 PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

Las enfermedades raras, conocidas también como enfermedades poco
frecuentes, son aquellas con una prevalencia muy baja a nivel de poblacion,
para ser considerada como tal, dicha patologia afecta a un conglomerado muy
limitado de personas. Estas patologias presentan un bajo predominio en la
poblacién, a pesar de presentar un elevado nivel de complicaciones. En gran
parte, son enfermedades crénicas, que provocan un alta morbi-mortalidad
prematura, un elevado indice de discapacidad que afecta en la calidad de vida
y presenta un impacto tanto econémico como social, tanto en los pacientes

afectados como sus familiares.

En un mayor grado, la COVID-19 afecta a las personas adultas que presenten
algunas comorbilidades como son el asma, obesidad, o cardiopatias; afectan,
ademas, a personas que presentan alguna condicién crénica, como los que
presentan algun tipo de enfermedad rara. Si una persona padece una
enfermedad rara presenta un riesgo importante de complicarse, ya que las
infecciones intercurrentes pueden provocar descompensaciones y crisis
metabdlicas junto a complicaciones derivadas de la evolucion de sus
trastornos metabdlicos u otros (entre ellas miopatias, encefalopatias,
cardiopatias, etc.). Ademas, la mayor parte de los casos de estas patologias,
se presenta en los nifios, se pueden presentar complicaciones mas graves,

ese detalle también los hace vulnerables.

De alli la importancia de que, en esta época de pandemia, estos pacientes,
son considerados poblacion de riesgo y se deben tomar precauciones
adicionales, hasta que la pandemia global esté bajo control a fin de no
exponerse al contagio. Pero igualmente, deben continuar con los tratamientos
requeridos a fin de poder controlas alguna complicaciéon o deterioro en su
salud o condicion. En el Articulo N°7, de la Constitucion Politica del Peru, se

indica que sin excepcion alguna, las personas tienen derecho a protecciéon de



su salud y que el Estado peruano es quien aplica las politicas nacionales de
salud; asimismo, el gobierno declard interés a nivel nacional tanto para la
atencion integral de salud, prevencion y diagndstico, asi como para la
rehabilitacion estas personas que presentan enfermedades raras o huérfanas,
todo esto mediante la Ley N°29698; ya que es un derecho de las personas

que en este momento es muy urgente conservar.

Dado que, las enfermedades poco frecuentes o raras, son de origen genético
un 80%, el 65% de ellas son graves, que en su mayoria son incapacitantes y
gue dos de cada tres enfermedades surgen mucho antes de los dos afios de
vida, es decir a edad muy temprana y que en el escenario actual son
considerados poblacion de riesgo, probablemente haya habido menos casos
de infectados por enfermedades raras que en la poblacion general debido a

un confinamiento mas estricto del paciente y de toda su familia.

La problematica actual de accesibilidad a los servicios de salud para los
propios pacientes que padecen COVID-19 es de interés, asi como conocer
como estan afrontando las personas que padecen enfermedades raras. Estas
razones motivaron la realizacién de esta investigacion para asi conocer cual
es el impacto de la pandemia por COVID-19 en las personas que padecen de
este tipo de enfermedades en nuestro pais y cOmo repercute tanto en su

calidad de vida como en su salud.

1.2FORMULACION DEL PROBLEMA
1.2.1 PROBLEMA GENERAL

¢, Cudl es el impacto de la pandemia por COVID-19 en las personas que

padecen enfermedades raras del Perl durante el afio 20217?

1.2.2 PROBLEMAS ESPECIFICOS
e ¢ Cuadles son las necesidades sanitarias de las personas que padecen
enfermedades raras tras la pandemia debido a COVID-19 en el Peru
durante el afio 20217



e (Cuales son las necesidades sociales de las personas que padecen
enfermedades raras tras la pandemia debido a COVID-19 en el Peru
durante el afio 20217

e ¢ Cudl es la frecuencia de enfermedades raras en el Per( durante el
afio 20217

1.3  JUSTIFICACION

Esta investigacion tiene Justificacion Tedrica, ya que buscO generar una
reflexion y también un debate académico sobre el conocimiento de las
enfermedades raras; ademas, con los resultados obtenidos se podra motivar
al desarrollo de muchas mas investigaciones que ayuden a conocer la

problematica en toda su dimension.

Los pacientes con enfermedades raras, constituyen una poblacién de riesgo
para la COVID-19. Ello implica que deben seguir estrictamente las
disposiciones dadas por las autoridades sanitarias para prevenir el contagio y
al mismo tiempo deben tener continuidad en su atencion de problemas de

salud y un seguimiento muy cuidadoso con protocolos especificos.

La importancia del presente estudio radica en identificar tanto las necesidades
sanitarias como las necesidades sociales de los pacientes que padecen
enfermedades raras y huérfanas, durante la pandemia. Tiene una relevancia
practica, ya que sirvid para implementar diversas acciones, medidas
preventivas y disefiar nuevas estrategias que contribuyan a acercar a los
pacientes que padecen estas enfermedades con los servicios de salud
integrales y asi, disminuir la morbimortalidad, las complicaciones y el grado
de discapacidad; sirvio como sustento técnico para poder analizar y también

evaluar las intervenciones que actualmente se realizan.

El presente proyecto, tiene Justificacion Metodologica, pues propone, una
nueva metodologia de aplicacion de encuestas virtuales para recoger las
experiencias vividas por las personas que presentan enfermedades raras en

esta época de pandemia por COVID 19, en nuestro pais, permitié generar un



conocimiento valido y confiable, que definira la implementacion de estrategias

y fomento de un trabajo sectorial articulado.

Su desarrollo también tiene una Justificacion Econémica Social, ya que los
resultados obtenidos, ayudaron a determinar tanto las necesidades sanitarias
como las necesidades sociales de las personas que presentan estas
patologias y sus familias, dado que los pacientes representan un elevado
gasto economico para el Estado y sus familias, necesitan que se implementen
diferentes tipos de acciones coordinadas de equipos multidisciplinarios del
personal de salud, ya que un cuantioso numero de pacientes necesitan
atencién especializada y hospitalizacion en repetidas oportunidades y la

utilizacién de medicamentos muy costosos.

1.4 DELIMITACION DEL AREA DE ESTUDIO

Delimitacion Espacial

Entorno virtual con la Federacion Peruana de Enfermedades Raras (FEPER).
Delimitacion Temporal

La investigacion se realiz6 durante el primer trimestre del afio 2021.
Delimitacion Social

Las personas que padecen enfermedades raras en el Pera.

Delimitacion conceptual: Enfermedades raras, COVID-19, impacto.

1.5 LIMITACIONES DE LA INVESTIGACION

Existieron pocas limitaciones de acceso virtual a la encuesta, por parte de las

personas que padecen enfermedades raras en el pais o sus familiares.

1.6 OBJETIVOS
1.6.1 OBJETIVO GENERAL

Describir el impacto de la pandemia por COVID-19 en las personas que
padecen enfermedades raras en el Pert durante el afio 2021.



1.6.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

e I|dentificar las necesidades sanitarias de las personas que padecen
enfermedades raras tras la pandemia debido a COVID-19 en el Peru
durante el afio 2021.

e Identificar las necesidades sociales de las personas que padecen
enfermedades raras tras la pandemia debido a COVID-19 en el Peru
durante el afio 2021.

e Estimar la frecuencia de enfermedades raras en el Peru durante el afio
2021.

1.7 PROPOSITO

La investigacion ayudoé a describir las necesidades sanitarias y sociales de las
personas que padecen enfermedades raras y sus familias durante época de
pandemia debido al COVID-19. Esta informacién recolectada servira a las
autoridades sanitarias en la mejora de medidas necesarias que garanticen
seguir el ingreso a los establecimientos de salud de aquellos pacientes con

enfermedades raras.



CAPITULO IlI: MARCO TEORICO
2.1 ANTECEDENTES BIBLIOGRAFICOS
ANTECEDENTES INTERNACIONALES

Geroy-Moya E, Quifiones-Hernandez M, Garcia-Suarez M, Sosa-Aguila L,
Ocafia-Gil M. “Nifios y adolescentes con enfermedades raras atendidos en

consulta provincial de nutricion”, Cuba. 2019.3

Se efectué un estudio descriptivo, transversal y retrospectivo, 13 nifios y
adolescentes formaron parte del universo que padecen de alguna enfermedad
rara y algun grado de desnutricion, eran pacientes del Hospital Pediatrico de
Cienfuegos, en los meses de enero a junio del 2017. El objetivo fue distinguir
tanto a nifios como adolescentes que padecen de enfermedades raras y
desnutricion. Se revisaron las historias clinicas, datos sobre la entrevista
durante la atencién médica, y los datos de los valores clinicos y nutricionales,
de los nifios y adolescentes estudiados. Se observé que hubo predominio de
pacientes del sexo masculino, 9 (69,2 %), mayores de 15 afios, con 5 (38,4
%). Lo que méas se manifestdé con 6 (46,1 %) fue la desnutricion moderada, 8
pacientes (61.5%) nacieron con mas de 3000 gramos, mientras que lo que
con mas frecuencia se present6 fueron los habitos alimentarios adecuados.
En un 46.1%, se observé que la talla baja, puede afectar tanto el crecimiento
como el desarrollo. Concluye que, los mas afectados son las personas de sexo
masculino, mayores de 15 afios, al nacer tuvieron peso normal y adecuados
hébitos de alimentacion, en todos los casos las alteraciones musculo-
esqueléticas estaban presentes. El 100 % de estos pacientes presentaban

alteracion musculo-esquelética.?

Quirland Lazo, C., Castafieda Cardona, C., Chirveches Calvache, M., Aroca,
A., Otalora Esteban, M., & Rosselli, D. “Modelos de atencién en salud en

enfermedades raras: revision sistematica de la literatura”. Espaiia. 2018.4

Se reviso la literatura, publicada en la Revista Gerencia y Politicas de Salud,

relacionada con modelos y esquemas de la atencién en salud de las

6



enfermedades raras, con el objetivo de recoger las experiencias
internacionales. Se organiz6 un equipo de expertos metodoldgicos,
representantes del gobierno, de las entidades reguladoras, organizaciones de
pacientes y comunidad cientifica, para garantizar y respaldar la calidad,
aplicabilidad y fiabilidad de la informacién, datos y de las sugerencias
generadas. Se realizaron investigaciones de diversas bases de datos de
literatura indexada. La pesquisa inicial dio 5604 referencias; luego con la
pesquisa manual se agregaron 31 mas, 78 articulos fueron muy util para el
analisis. Se confirma que podemos encontrar diversos componentes de un
modelo de gestion, definiendo en este estudio, nueve componentes: Politicas
nacionales, legislacion, administracion; codificacion de cada enfermedad,;
investigacién y educacion; establecimientos especializados en la atencion,
centros especializados para la investigacion, generar mejores redes de la
atencion, tamizaje, diagnostico, prevencién; adquisicion y disponibilidad de
farmacos, actividades e iniciativas de rehabilitacién y cuidados paliativos;
asociaciones de pacientes, redes de apoyo, que considera la inmersion
laboral y educativa. Estos componentes son muy importantes y primordiales
en la generacion, produccién e incluso implementacion de diferentes politicas

0 estrategias para las personas con estas enfermedades.*

Pareja, M. L. “Situacion actual de las enfermedades huérfanas en Colombia”.
Colombia. 2017 °.

Se realiz6 un estudio de tipo cualitativo, cuyo objetivo fue manifestar la
problematica de estas enfermedades y las dificultades que los pacientes viven
cada dia en Colombia, para obtener un diagnéstico final y luego lograr
atencion de salud en servicios dignos; evidenciando que el inconveniente
empieza con los obstaculos para llegar al diagnodstico, ya que tanto los
médicos que no tienen especialidad como los diferentes especialistas, no se
encuentran preparados ni tienen la cultura de hacer vigilancia y conocen muy
poco el tema de las enfermedades raras, por lo que transcurre mucho tiempo

entre llegar a diagnosticar la enfermedad y el comienzo del tratamiento,



ocasionando dificultades que aumentan costos a las prestaciones, al sistema
0 que pueden causar la muerte de los pacientes. Este estudio, revisé el marco
normativo existente para este tema, en Colombia. Se concluyd, que en
Colombia aun les falta mucho para contar con investigaciones y
documentacion oficial, relacionada con las enfermedades raras, que
evidencien la validez y seguridad de las intervenciones tempranas,
relacionadas a una mejor calidad de vida, en las personas que presentan este
tipo de patologias; debido a que su situacion es muy complicada, para los
pacientes y sus familiares, que son dejados de lado por el sistema de salud,
sin embargo el arduo trabajo de las asociaciones es la esperanza para este

tipo de pacientes.®
Carbajal-Rodriguez L. “Enfermedades raras”. México. 2015 ©

Se publicé un articulo en la Revista Mexicana de Pediatria, con el objetivo de
mostrar una visién actual del significado e impacto que tienen las distintas
enfermedades raras a nivel mundial, desde el lado asistencial, clinico y
econdmico. Sefiala que las enfermedades raras llevan consigo varios retos:
desde la mirada de las personas que las padecen, son mal estudiados y en el
transcurso de llegar al diagndstico definitivo suele tardar afios, lo cual retrasa
su tratamiento (cuando se presentan alternativas), aumenta el grado de lesion,
las comorbilidades y los diferentes tipos de discapacidades que pueden
presentar. También se afecta el &mbito familiar, ya que la gran parte no
pueden valerse por si mismos, dependiendo de sus redes de apoyo, como
padres, hermanos, tios, abuelos, e incluso amigos. En el ambito del sistema
de salud, los pacientes representan un gasto econémico importante dado que,
necesitan acciones coordinadas de equipos multidisciplinarios del personal de
salud, muchos necesitan atencion especializada y hospitalizacién, durante
toda la vida y la utilizacién de medicamentos muy costosos. Por todo ello,
también se les llama “enfermedades catastréficas”, puesto que, este tipo de
enfermedades resultan en una catastrofe para los pacientes, sus familias,

instituciones de salud y los gobiernos.®



Cortés F. “Las Enfermedades Raras”. Chile. 2015. 7

Se publicé un articulo en la Revista Médica Clinica Las Condes, con el objetivo
de mostrar, como es la importancia de llegar a un diagndstico oportuno y
exacto, para el idoneo empleo y asesoramiento genético, asimismo, se da a
conocer la significancia del trabajo articulado, en redes en las enfermedades
raras y se enfatiza en el papel importante que cumplen las asociaciones de
pacientes y familiares, para promover las estrategias de salud que se van
implementando, en bien de los afectados. Concluye que, mas alla de los
diferentes tipos de afecciones y enfermedades, las personas afectadas y sus
familias, estan afrontando problemas y situaciones similares, ocasionadas por
la demora en el diagndstico correcto, falta de informacion sobre la
enfermedad, lugares de atencion especializada a donde acudir, médicos
conocedores o0 capacitados en el manejo de estas enfermedades, atencion
integral de salud de gran calidad, adecuados , accesibles, el alto costo de los
tratamientos, si existen, diferencia e inequidad en el acceso y disponibilidad.

ANTECEDENTES NACIONALES

Lizaraso Capar6 F., Fujita, R. “Enfermedades Raras o Huérfanas, en Peru

mas huérfanas que raras”. Peru. 2018. 8

Se publicé la Editorial en la Revista Horizonte Médico, en la cual sefialan que
estas patologias producen un nivel muy severo de discapacidad crénica o
muerte y se estima aproximadamente 7,000 enfermedades raras que afectan
diferentes tejidos y sistemas, ocasionando dafios neurol6gicos, musculares,
circulatorios, cardiacos, dermatolégicos, inmunolégicos, metabdlicos, renales,
respiratorios, discapacidad intelectual, problemas del tejido conectivo, cancer,
entre otras patologias. Alrededor de 80%, son ocasionadas por alteraciones
genéticas y el diagndstico oportuno permite confirmar la enfermedad. También
sefiala que requieren y necesitan ser atendidas, no solo en sus necesidades
de salud o necesidades hospitalarias, al contrario, mucho antes, desde el

diagnéstico de la enfermedad, considerando su derecho a la salud, a formar



parte del sistema de salud, que le garantice una deteccion rapida, oportuna y
el acceso a tratamientos. El diagndstico temprano y su respectivo tratamiento
se corresponder a las necesidades de salud, que estas personas presentan,
con respecto a sus derechos como ciudadano.®

Valladares-Garrido, M. et. al. “Enfermedades raras y catastroficas en un
hospital del norte peruano: Caracteristicas y factores asociados a la
mortalidad”. Pera. 2017.°

Se publicé en la revista cientifica salud UNINORTE, un estudio transversal
analitico, realizado en un hospital del norte peruano, en donde se emplearon
datos de pacientes que tuvieron atencion en el afio 2013. Calificaron tanto a
personas como las enfermedades, en donde se recolectaron datos
estadisticos de asociacion, con el objetivo de precisar tanto a las
caracteristicas como los factores que se encuentran asociados a la mortalidad
de las persones que presentan enfermedades raras (ER) y catastroficas (EC).
De 2316 pacientes estudiados, el 92% de ellos (2135), tuvieron Enfermedades
Catastréficas y el 8% (181), tenian enfermedad rara. La insuficiencia renal
cronica inespecifica, representd el 43%, mientras que la enfermedad que
generd mayor gasto en cada paciente (850,426,35 €), fue la deficiencia del
factor VIII. El sexo femenino se asocié a mayor mortalidad (p<0,001, RPa:
1,76, 1C95%:1,67-1,86), la edad también influyé (p<0,001, RPa: 1,02,
1C95%:1,01-1,03), el nUmero de dias de hospitalizacion (p<0,001, RPa: 1,08,
1C95%:1,07-1,09). Concluyé que existen algunos factores econdémicos y
algunos asociados a la mortalidad de los pacientes, por ello, es necesario
desarrollar investigaciones que brinden informacion importante para mejorar
el acceso de estas personas a tratamientos oportunos y dignos, porque este

grupo de pacientes, mayormente es desatendido.®

Espinoza-Suarez Nataly R.; Jimmy Palacios-Garcia; Maria del Rocio Morante-
Osores. “Cuidados paliativos en la enfermedad de Huntington: perspectivas

desde la atencién primaria de salud”. Perd. 2016.1°
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Se desarrollé un Articulo de Revision, sobre la enfermedad de Huntington, en
donde se menciona que es una patologia neurodegenerativa, que se
caracteriza por presentar principalmente sintomatologia progresiva cognitivos,
motores e incluso psiquiatricos, que se manifiestan durante la vida adulta. Esta
enfermedad puede ocasionar dafios emocionales, fisicos, sociales, cognitivas
y economicas en la persona que tiene la enfermedad y sus familias. Se estima
un predominio a nivel mundial, de 7 a 10 por cada 100,000 habitantes, sin
embargo; en el Valle de Cafiete, se calcula es de mas de 40 por cada 100,000
habitantes. Esta enfermedad no tiene tratamiento definitivo o cura; no
obstante, existen algunas opciones terapéuticas para aliviar la sintomatologia
que el paciente presenta, con el objetivo de mejorar la calidad de vida,
conocidos como Cuidados Paliativos, que la OMS, define como el enfoque
basado en implementar las medidas de prevencion, alivio del dolor y
sufrimiento, necesarios. El estudio concluye, que el impacto en las personas
gue presentan estas enfermedades es importante, limitante y que en nuestro
pais aun es necesario asignar los recursos suficientes para su tratamiento
integral, lo cual representa el reto de enriquecer y preocuparse también por la
atencion digna al final de la vida, por lo que debemos considerar estos temas
en el proceso tanto de formacion como capacitacion del personal de salud, los
cuidadores e incluso la poblacién, asimismo, gestionar mayores recursos para
financiar las atenciones e implementacion de las politicas planteadas en este

tema.10

Mazzetti P, Inca-Martinez M, Tirado-Hurtado I, Milla-Neyra K, Silva-Paredes
G, Vishnevetsky A, Cornejo-Olivas M. “Neurogenética en el Peru, ejemplo de

investigacion traslacional”. Perd. 2015.11

Se publico en la Revista Peruana de Medicina Experimental y Salud Publica,
un articulo en donde se menciona que la neurogenética es una ciencia nueva
en proceso de crecimiento y desarrollo en nuestro pais, asociado a la
investigacion basica relacionada con la practica clinica. En nuestro pais,

existe para el desarrollo de estas investigaciones, el Centro de Investigacion
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Basica en Neurogenética, que se dedica a la atencion estrictamente de
enfermedades neurogenéticas. Concluye que, en nuestro pais, la
investigacion en neurogenética, aun esta en desarrollo con limitaciones en el
uso de tecnologias de Ultima generacion, no cuenta con la adecuada
infraestructura ni recursos humanos capacitados en el desarrollo de
investigaciones, lo que dificulta se pueda conformar un equipo de atencion

integral especializado.!?

Cornejo-Olivas MR, Inca-Martinez MA, Espinoza-Huertas K, et al.
“Caracteristicas clinicas y moleculares de la enfermedad de Huntington de

inicio tardio en una cohorte peruana”. Peru. 2015.12

Se desarrollé un estudio observacional mediante la revision del registro de
Huntington, en el Centro de Investigaciones Neurogenéticas del Instituto
Nacional de Ciencias Neurolégicas, en los afios 2000 al 2014, para determinar
las caracteristicas moleculares e inclusive el cuadro clinico de la enfermedad
de Huntington de inicio tardio en una cohorte peruana. Se confirmé la
genotipificacion del gen HTT, mediante PCR estandar y PAGE de acuerdo con
protocolos previamente establecidos. Los resultados obtenidos muestran que
la edad media al inicio fue 64,1 + 4,2, se identificaron 31 casos de inicio tardio
(9,42% del total de casos n = 329), el 51,61% eran hombres. Veintidds casos
tenian antecedentes familiares positivos, 14 de ellos con transmisién
paterna. Los movimientos coreicos y el deterioro cognitivo fueron las
principales manifestaciones existentes reportadas en esta cohorte, con menor
frecuencia de alteraciones psiquiatricas. Se concluyé que, el inicio tardio
muestra una expresion fenotipica leve de la enfermedad y hasta un 30% de
los casos con ausencia de antecedentes familiares claros. El valle de Cariete

sigue siendo la regién con mas casos.'?
Carbajal-Rodriguez L. “Enfermedades raras”, México. 2015 3

Se public6 un articulo en la Revista Mexicana de Pediatria. Objetivo: mostrar

una vision actual del significado que tienen las distintas enfermedades raras
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a nivel mundial, desde un punto de vista clinico, econémico e incluso
asistencial. Resultados: las enfermedades raras llevan consigo varios retos:
desde la vista de los pacientes, son mal estudiados y en el transcurso de llegar
al diagnostico definitivo suele tardar afos, lo cual retrasa su tratamiento
(cuando se presentan alternativas), aumenta el grado de lesion, las
comorbilidades y los diferentes tipos de discapacidades que pueden
presentar. También se afecta el &mbito familiar, ya que la gran mayoria no
pueden valerse por si mismos, dependiendo de sus redes de apoyo, como
padres, hermanos, tios, abuelos, e incluso amigos. En el ambito del sistema
de salud, los pacientes representan un gasto econdmico importante dado que,
necesitan acciones coordinadas de equipos multidisciplinarios del personal de
salud, muchos necesitan atencién especializada y hospitalizacion, durante
toda la vida y la utilizacion de medicamentos muy costosos. Conclusiones: Por
todo ello, también se les llama “enfermedades catastréficas”, puesto que, este
tipo de enfermedades son una verdadera catastrofe tanto para el paciente,

como para sus familias e incluso para las instituciones de salud.?3
2.2 BASES TEORICAS

Por primera vez, la definicion de enfermedades raras o poco frecuentes, se
planteé en Estados Unidos en los afios 80, en relacion con el concepto de
medicamentos “huérfanos”. Se definen “raras”, ya que se caracterizan
principalmente por su baja prevalencia (nUmero de personas viviendo con una
enfermedad en un momento dado) y una baja incidencia (hGmero de nuevos
diagndsticos en un afo). Sin embargo, no se observa la verdadera gravedad
en términos de morbimortalidad y discapacidad, ya que presentan un elevado
indice de mortalidad, esto junto con una evolucion cronica severa e inclusive

diversas deficiencias cognitivas, motoras y sensoriales.

La mayor prevalencia de estas enfermedades raras es en adultos, mientras
que el 50 % de estas, se manifiestan en edad pediatrica. Asimismo, por

consecuencia del alto grado de mortalidad de algunas enfermedades
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infantiles, el 30% de los nifios con estas patologias raras, fallece antes de los

5 afios de edad, mientras que el 35%, mueres antes del afio de edad.**

En Colombia, segun el Ministerio de Salud y Proteccion Social, retornando a
la Ley N°1392 del afio 2010, es una enfermedad cronica, debilitante y grave.

Pueden clasificarse como: enfermedades raras, ultra huérfanas y olvidadas.*®

En nuestro pais, se aprobo la Ley N°29698 en el 2011, en donde se establece
interés a nivel nacional y preferente atencién, el tratamiento de personas que
padecen enfermedades raras o huérfanas, las define como las enfermedades
que incluyen a las de una etiologia genética o hereditaria, que presentan
peligro de muerte o invalidez cronica, son de muy baja frecuencia, con
muchos obstaculos para ser diagnosticadas oportunamente y de muy dificil
seguimiento, con escasa informacién epidemioldgica y estadistica en nuestro

pais.t
PREVALENCIA

Las enfermedades raras ya alcanzaron un lugar preeminente en diferentes
programas de salud, esto a partir de los afios 80. Presentan una muy baja
prevalencia (1:2.000 individuos). La parte operativa de prevalencia,
determinado por un consenso, no es homogéneo en diferentes partes del

mundo.

Las enfermedades raras son consideradas cronicas e incluso invalidantes,
también son de causa genética (80%). Se considera un aproximado de 7.000
a 8.000 de estas patologias raras y estas influyen entre un 6-8% de la
poblacién a nivel mundial. Debido a su bajo grado de prevalencia de cada
afectacién, se presenta un escaso conocimiento de parte de los médicos en
cuanto a un diagnostico y manejo preciso. Es importante llegar a un
diagnostico preciso, para un apropiado asesoramiento genético, asimismo es
importante el trabajo de agrupaciones de los padres y familiares en redes, ya
gque promueven politicas de salud para las personas que se encuentra

afectadas.16
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La Comunidad Europea instaurd una definicion para las enfermedades raras
en donde, el indice de prevalencia se muestra inferior a 5 casos por cada
10,000 personas. No obstante, esto sélo es valido para la Unién Europea, ya

que otras naciones utilizan una definicion mucho mas restrictiva.’

En los Estados Unidos, se establece en el Acta de enfermedades raras, que
una patologia rara acorde a su baja prevalencia, se especifica a una condicion
que afecte a menos de 200.000 personas en dicho pais, por lo que

corresponde a aproximadamente 1:500 personas.!8

También es considerada en la Ley de Medicamentos Huérfanos de 1983, cuyo
nombre completo es: Ley para enmendar la Ley Federal de Alimentos,
Medicamentos y Cosméticos, aprobada en Estados Unidos para facilitar el
desarrollo de farmacos para enfermedades raras, que afectan a un pequefo

nimero de personas que viven en los Estados Unidos.®

En Japon, se establece enfermedad rara a aquello que afecta
aproximadamente a menos de 50.000 personas, esto equivale a 1:2.500

personas.?

La Unién Europea precisa que una patologia poco frecuente o rara es la que
tiene una etiologia genética o es adquirida, y que presenta un alto indice de
mortalidad o inclusive presentar una invalidez crénica y que en la poblacion,
su prevalencia sea por debajo de 1 por cada 2.000 individuos
aproximadamente. Se exceptla de esta definicion, patologias que son
estadisticamente raras, empero no producen compromiso vital ni son

cronicamente debilitantes.?!

En nuestro pais, mediante la Ley N° 29698, en donde se menciona el interés
a nivel nacional y preferente atencion integral al tratamiento de las personas
que presentan enfermedades raras o huérfanas, esto aprobado mediante un
Decreto Supremo N° 004-2019- SA, define como una frecuencia, menor de 1
por cada 100,000 habitantes.??
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CARACTERISTICAS DE LAS ENFERMEDADES RARAS

Segun la Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos Sanitarios
(AEMPS), existen aproximadamente entre 6000 y 8000 enfermedades raras
distintas y cada semana se describen mds o0 menos cinco nuevas
enfermedades de este tipo a nivel mundial. Estas enfermedades son
diferentes entre si, pero el 65% de estas enfermedades presentan las

siguientes caracteristicas comunes 23:

Se manifiestan en la primera fase de la vida: dos de cada tres nifios la
presentan usualmente antes de los dos afios de edad, se consideran cronicas
y acompafaran al paciente toda la vida, en uno de cada cinco afectados
aproximadamente, se presentan con un déficit motor, sensorial o incluso
intelectual que hace que, uno de cada tres afectados presente una
discapacidad y, por consiguiente, falta de autonomia, en mayor o menor
medida, para su vida diaria, son habituales los padecimientos cronicos, que
se encuentran en uno de cada cinco enfermos y en gran parte de los
afectados, el prondstico vital esta comprometido, es decir su vida esta en
riesgo, por lo que la expectativa de supervivencia de las personas que

presentan enfermedades raras, esta significativamente reducida.

Al existir entre 6000 y 8000 enfermedades raras, es dificil agruparlas; sin
embargo, se presenta una clasificacién que intenta agruparlas de la siguiente

manera:
Enfermedades cardiacas raras
Anomalias raras del desarrollo durante la embriogénesis
Malformaciones cardiacas raras
Enfermedades raras de la succion y la degluciéon
Errores innatos del metabolismo raros

Enfermedades gastroenterologicas raras
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Enfermedades genéticas raras
Enfermedades neuroldgicas raras
Enfermedades quirdrgicas abdominales raras
Enfermedades Hepéticas Raras
Enfermedades respiratorias raras
Enfermedades urogenitales raras
Enfermedades toracicas quirurgicas raras
Enfermedades raras de la piel

Enfermedades renales raras

Enfermedades oftalmicas raras
Enfermedades endocrinas raras
Enfermedades hematoldgicas raras
Enfermedades inmunoldgicas raras
Enfermedades sistémicas y reumatoldgicas raras
Enfermedades odontoldgicas raras
Enfermedades raras del sistema circulatorio
Enfermedades raras de los huesos
Enfermedades otorrinolaringolégicas raras
Enfermedades neoplasicas raras
Enfermedades Infecciosas Raras
Enfermedades raras debidas a efectos toxicos

Enfermedades ginecoldgicas y obstétricas raras

17



Enfermedades maxilofaciales quirdrgicas raras

Enfermedad alérgica rara

Anomalias cromosémicas ordenadas por cromosoma
Enfermedades sistémicas y reumatoldgicas raras de la infancia

Puesto que aproximadamente un 80% de las enfermedades raras son de
etiologia genética o hereditaria y con baja prevalencia son la consecuencia ya
sea de enfermedades degenerativas, inmunoldgicas, infecciosas o incluso
proliferativas; algunos autores las clasifican como: genéticas, infecciosas,

inmunolégicas, degenerativas o proliferativas.®

Orphanet es una importante base de datos europea, que se enfoca tanto en
enfermedades raras como medicamentos huérfanos. Fue fundada en Francia
en 1997 y sus oficinas administrativas se encuentran en Paris. Su pagina web
contiene informacién tanto para profesionales de la salud como para
pacientes; sefiala las principales Enfermedades Raras, con sus respectivos

cddigos de identificacion:
Enfermedades cardiacas raras:
Choque cardiogénico ORPHA:97292
Enfermedad rara del ritmo cardiaco ORPHA:218436
Insuficiencia ventricular derecha postcardiotomia ORPHA:263352
Miocardiopatia rara ORPHA:167848
Miocardiopatia vascular por depdsito de triglicéridos ORPHA:565612

Sindrome progeroide cardio-cutaneo asociado al gen LMNA
ORPHA:363618

Tumor cardiaco raro ORPHA:168194

Anomalias raras del desarrollo durante la embriogénesis:

18



Anomalia congénita de arterias coronarias ORPHA:1081

Anomalia congénita de los grandes vasos ORPHA:363189

Anomalia congénita del pericardio ORPHA:2846

Anomalia congénita rara del septo ventricular ORPHA:474347

Anomalia de la posicion del corazén ORPHA:98716

Anomalia de la valvula auriculoventricular ORPHA:98720

Cardiopatia univentricular ORPHA:95483

Corazon en criss-cross ORPHA:1461

Defecto auricular y comunicacién interauricular raros ORPHA:98727

Defecto congénito de Gerbode ORPHA:99095

Diverticulo cardiaco ORPHA:1686

Ectopia cordis ORPHA:448270

Transposicion de los grandes vasos-anomalia conotruncal cardiaca
Malformaciones cardiacas raras:

Aneurisma congénito ventricular izquierdo ORPHA:1055

Anomalia congénita de arterias coronarias ORPHA:1081

Anomalia congénita de las grandes arterias ORPHA:98724

Anomalia congénita de los grandes vasos ORPHA:363189

Anomalia congénita del pericardio ORPHA:2846

Anomalia congénita rara del septo ventricular ORPHA:474347

Anomalia de la posicion del corazon ORPHA:98716

Anomalia de la valvula auriculoventricular ORPHA:98720
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Errores innatos del metabolismo raros:

Enfermedad del metabolismo de las purinas o pirimidinas
ORPHA:79224

Enfermedad del metabolismo de los carbohidratos ORPHA:79161
Enfermedad del metabolismo energético ORPHA: 79200

Enfermedad del metabolismo y transporte de aminas biogénicas
ORPHA:79214

Enfermedad lisosomal ORPHA:68366

Enfermedad peroxisomal ORPHA:68373

Otra enfermedad metabdlica ORPHA:91088

Trastorno congénito de la glicosilacion ORPHA:137

Trastornos de absorcion y transporte de metabolitos ORPHA:309824
Enfermedades gastroenteroldgicas raras:

Carcinoma de la ampolla de Vater ORPHA:300557

Enfermedad eosinofilica gastrointestinal primaria ORPHA:402029

Enfermedad intestinal rara ORPHA:117569

Enfermedad rara del pancreas ORPHA:101937

Enfermedad rara gastroesofagica ORPHA:101936

Enteropatia de células NK ORPHA:263665

Sindrome de predisposicion al cancer digestivo hereditario
ORPHA:425003

Tumor raro de las glandulas salivales ORPHA:276142

Enfermedades genéticas raras:
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Angioedema hereditario ORPHA:91378

Anomalia bioldgica sin caracterizacion fenotipica ORPHA:447874
Anomalia cromosomica rara ORPHA:68335

Anomalia genética urogenital ORPHA:156619

Ciliopatia ORPHA:363250

Defecto raro del desarrollo embrionario de origen genético
ORPHA:183530

Enfermedad cardiaca genética rara ORPHA:98054

Enfermedades gineco-obstétricas raras de origen genético
ORPHA:183731

Enfermedades raras genéticas sistémicas ORPHA:271870

Enfermedad gastroenterolégica genética ORPHA:165652

Enfermedad genética endocrina ORPHA:156638

Enfermedad genética respiratoria ORPHA:156610

Enfermedad hematoldgica genética ORPHA:158300

Enfermedad hepatica genética rara ORPHA:156601
Enfermedades neuroldgicas raras:

Aracnoiditis ORPHA:137817

Ataxia cerebelosa rara ORPHA:102002

Calcificacion cerebral tipo Rajab ORPHA:178506

Calcificaciones talamicas simétricas ORPHA:1314

Cefalea rara ORPHA:98022

Dafio cerebral traumatico de moderado a grave ORPHA:90056
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Dafio de la médula espinal ORPHA:90058

Deficiencia de UPS18 ORPHA:481665

Discapacidad intelectual rara ORPHA:87277

Disfuncion troncoencefélica neonatal ORPHA:137929

Dolor facial persistente idiopatico ORPHA:398147
Enfermedades quirdrgicas abdominales raras:

Adenoma de pancreas ORPHA:93292

Aortitis asociada a IgG4 ORPHA:449400

Ascitis quilosa ORPHA:1160

Fibrosis retroperitoneal asociada a IgG4 ORPHA:49041

Fistula anal ORPHA:228113

Hiperglucagonemia asociada al gen GCGR ORPHA:438274

Malformacion del tracto digestivo ORPHA:98039

Malformacion diafragmatica y de la pared abdominal ORPHA:98043

Malformacion visceral de higado, vias biliares, pancreas, bazo
ORPHA:98041

Mesenteritis asociada a IlgG4 ORPHA:238593
Mioesferulosis ORPHA:306553

Enfermedades Hepaticas Raras:
Enfermedad hepatica parenquimatosa rara ORPHA:101939

Enfermedad hepatica por recurrencia del virus de la hepatitis C en
trasplantados hepaticos ORPHA:90052

Enfermedad hepatica vascular rara ORPHA:101938

22



Enfermedad metabdlica hepatica ORPHA:101940
Enfermedad rara del tracto biliar ORPHA:101941
Hepatitis delta ORPHA:402823

Hiperbilirrubinemia neonatal transitoria ORPHA:2312
Hiperbiliverdinemia ORPHA:276405

Insuficiencia hepatica aguda ORPHA:90062

Reinfeccion por hepatitis B después de trasplante hepatico
ORPHA:90073

Enfermedades respiratorias raras:
Enfermedad pulmonar rara ORPHA:101944
Hiperamonemia transitoria del recién nacido ORPHA:289877
Hipertension pulmonar rara ORPHA:71198
Malformacion toracica y respiratoria ORPHA:97957
Mediastinitis asociada a IgG4 ORPHA:63999
Microlitiasis alvéolo-pulmonar ORPHA:60025
Sindrome de Mounier-Kiihn ORPHA:3347
Tumor respiratorio raro ORPHA:98060
Enfermedades urogenitales raras:
Anomalia del desarrollo sexual ORPHA:90771
Cistitis intersticial ORPHA:37202
Malformacion del tracto urogenital ORPHA:83001
Priapismo de bajo flujo ORPHA:140949
Sindrome de Hinman ORPHA:84085
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Sindrome de ovarios poliquisticos-disfuncion del esfinter uretral
ORPHA:2795

Sindrome multisistémico de disfuncion de los musculos lisos
ORPHA:404463

Tumor urogenital raro ORPHA:182114

Enfermedades toracicas quirdrgicas raras:

Enfermedad rara con aneurisma aortico toracico
ORPHA:285014

Malformacion respiratoria o mediastinal no sindromica
ORPHA:108993

Malformacion respiratoria 0 mediastinal sindrémica ORPHA:108995
Malformacion toracica o diafragmatica no sindrémica ORPHA:180776
Malformacion toracica o diafragmatica sindrémica ORPHA:180779

Sindrome de la salida toracica ORPHA:97330

Enfermedades raras de la piel:

Anomalia genética en la pigmentacion de la piel ORPHA:183463

Enfermedad de la piel de origen genético no clasificada
ORPHA:79385

Enfermedad genética de la epidermis ORPHA:183426
Enfermedad genética del tejido subcutaneo ORPHA:183484
Enfermedad metabdlica con afectacion cutanea ORPHA: 79387
Envejecimiento prematuro ORPHA: 79389

Fotodermatosis genética ORPHA:183490

Enfermedades renales raras:
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Enfermedad glomerular ORPHA:93548

Enfermedad renal tubular rara ORPHA:93603
Hipertension por una causa rara ORPHA:93618
Malformacion del tracto urinario o renal ORPHA:93545
Microangiopatia trombotica ORPHA:93573

Nefropatia secundaria por almacenamiento u otra enfermedad
metabodlica ORPHA:93593

Quiste renal genético ORPHA:93587
Enfermedades oftalmicas raras:

Trastorno raro con afectacion de multiples estructuras del ojo
ORPHA:519329

Enfermedad oftalmolégica asociada a IgG4 ORPHA:44956
Enfermedades endocrinas raras:

Anomalia del desarrollo sexual ORPHA:90771

Diabetes mellitus rara ORPHA:101952

Dislipidemia rara ORPHA:101953

Enfermedad adrenal rara ORPHA:101954

Enfermedades paratiroideas raras y trastornos del metabolismo
fosfocalcico ORPHA:68415

Enfermedad hipofisaria o hipotalamica rara ORPHA:181384

Enfermedad rara  con hipogonadismo hipergonadotropico
ORPHA:181441

Enfermedad rara de la tiroides ORPHA:101955

Enfermedad rara endocrina del crecimiento ORPHA:90692
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Hipoglucemia hiperinsulinémica ORPHA:443095
Enfermedades hematoldgicas raras:

Analbuminemia congénita ORPHA:86816

Anemia rara ORPHA:108997

Deficiencia de L-ferritina ORPHA:440731

Intoxicacion por ricina ORPHA:570470

Policitemia ORPHA:98427

Sindrome de hiperviscosidad policlonal ORPHA:450322

Sindrome de transfusion gemelo-gemelo ORPHA:95431

Trastorno raro de la coagulacion ORPHA:98429

Tumores de tejidos hematopoyéticos y linfoides ORPHA:68347
Enfermedades inmunolégicas raras:

Enfermedad de injerto contra hospedador ORPHA:39812

Hiperinmunizacion anti-HLA ORPHA:2194

Inmunodeficiencia adquirida ORPHA:310050

Inmunodeficiencia primaria ORPHA:101997

Neutrofilia hereditaria ORPHA:279943

Sindrome de transfusién gemelo-gemelo ORPHA:95431

Sindrome hemofagocitico ORPHA:158032
Enfermedades sistémicas y reumatolégicas raras:

Angioedema no histaminico ORPHA:658

Enfermedad rara sistémica ORPHA:182222
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Enfermedad reumatolégica rara ORPHA:182231
Vasculitis ORPHA:52759
Enfermedades odontoldgicas raras:
Enfermedad rara con manifestacion odontolégica ORPHA:98027

Sindrome malformativo con componente odontal y/o peridontal
ORPHA:139042

Trastornos dentales y periodontales raros ORPHA:164001
Tumor odontolégico raro ORPHA:314425
Enfermedades raras del sistema circulatorio:
Angioma o malformacion vascular ORPHA:68419
Enfermedad vascular rara ORPHA:68362
Hipertension por una causa rara ORPHA:93618
Enfermedades raras de los huesos:
Osteogénesis imperfecta ORPHA:666
Osteogénesis imperfecta tipo 1 ORPHA:216796
Osteogénesis imperfecta tipo 2 ORPHA:216804
Osteogénesis imperfecta tipo 3 ORPHA:216812
Osteogénesis imperfecta tipo 4 ORPHA:216820
Osteogénesis imperfecta tipo 5 ORPHA:216828
Enfermedades otorrinolaringolégicas raras:
Acilia nasal familiar ORPHA:922
Anosmia congénita aislada ORPHA:88620
Dacrioadenitis y sialoadenitis asociada a IgG4 ORPHA:79078
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Enfermedad de la glandula submandibular asociada a IgG4
ORPHA:449432

Enfermedad del desembarco ORPHA:210272
Fibrosis angiocéntrica eosinofilica ORPHA:449566
Malformacion otorrinolaringoldgica rara ORPHA:96333
Papilomatosis respiratoria recurrente ORPHA:60032
Sindrome de Cogan ORPHA:1467
Enfermedades neoplasicas raras:
Sindrome de predisposicion hereditaria al cancer ORPHA:140162
Tumor raro ORPHA:98057
Enfermedades Infecciosas Raras:
Embriofetopatia infecciosa ORPHA:232035
Enfermedad rara parasitaria ORPHA:163588
Enfermedad rara por infeccion bacteriana ORPHA:163582
Enfermedad rara viral ORPHA:163585
Micosis rara ORPHA:163591
Enfermedades raras debidas a efectos toxicos:
Embriofetopatia toxica o asociada a medicamentos ORPHA:251529
Intoxicacion rara por productos médicos ORPHA:306640
Trastorno inducido por radiacion ORPHA:521132
Trastorno raro por envenenamiento ORPHA:556508
Enfermedades ginecoldgicas y obstétricas raras:
Anomalia de la pubertad y/o del ciclo menstrual ORPHA:180208
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Anomalia del desarrollo sexual de interés ginecologico
ORPHA:325620

Enfermedad genital externa o interna no malformativa ORPHA:180199
Malformacion mamaria rara ORPHA:180163

Malformacion uterovaginal ORPHA:180062

Malformacion vaginal rara ORPHA:180151

Trastornos raros relacionados con embarazo, nacimiento y puerperio
ORPHA:163637

Tumor ginecolégico raro ORPHA:98063
Enfermedades maxilofaciales quirtrgicas raras:
Anomalia de la articulacion temporomandibular ORPHA:210581
Displasia otomandibular ORPHA:155896
Fibrosis submucosa oral ORPHA:357154
Hendidura facial ORPHA:141229
Hendidura labial con o sin hendidura palatina ORPHA:1991
Hipoglosia/aglosia ORPHA:156212
Macroglosia ORPHA:156207
Enfermedad alérgica rara:
Angioedema no histaminico ORPHA:658
Enfermedad alérgica respiratoria rara ORPHA:98052

Sindrome de dermatitis grave-alergias multiples-desgaste metabdlico
ORPHA:369992

Urticaria rara ORPHA:79384
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Enfermedades raras de la succion y la deglucion.

Anomalias cromosOmicas ordenadas por cromosoma.
Enfermedades sistémicas y reumatoldgicas raras de la infancia.
DIAGNOSTICO DE LAS ENFERMEDADES RARAS

El diagnéstico es muy diferente, en relacién a las otras enfermedades, en las
cuales generalmente encontramos manifestaciones clinicas ya conocidas,
definidas, estandarizadas, ya existen pruebas diagndsticas, examenes que
ayudan al diagndstico; en las enfermedades raras no existen cuadros clinicos
0 manifestaciones claramente definidas, no son frecuentes, debido a esto el
llegar a un diagnédstico etiolégico, suele tardar mucho tiempo, inclusive
muchos afios, lo cual deja de cumplir con el importante atributo de la
oportunidad en el diagndstico de enfermedades. Usualmente, se puede
observar como esta demora del diagndéstico ha complicado e incluso evitado

un acertado consejo genético.

El diagndstico de estas enfermedades, representa un punto de inflexion para
el personal médico y también para los pacientes, ya que cuando la
enfermedad rara ha sido identificada, los pacientes y sus familiares saben a
gué se enfrentan y los profesionales de salud, pueden encontrar tratamientos

concretos, en el caso que existan o se encuentran disponibles.

Se estima que el 80% de las enfermedades raras son de causa genética, 3 de
cada 4 se pueden diagnosticar por la clinica, sin quitarle importancia a la

utilidad del consejo genético.?*

Las pruebas tanto de sangre como de otros tejidos, son examenes de las mas
usadas para detectar estas enfermedades y suelen realizarse por los
siguientes motivos: 1* Para encontrar en el feto distintos tipos de trastornos
geneéticos, para conocer asi, si es que presentan algun gen de la enfermedad
y posiblemente transferirla a sus hijos, también sirve para estudiar embriones

y detectar diferentes tipos de patologias, incluso para la evaluacién de
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presencia de muchas patologias genéticas en adultos, antes de que se
produzca la sintomatologia y para llegar al diagndstico en una persona con

sintomas de una enfermedad rara.

Estas enfermedades estan relacionadas con diversos tipos de genes y con
diferentes mutaciones que son las causantes de diferentes mutaciones y
polimorfismos que regulan su manifestacion, se considera factible comprender
lo complejo que presentan, desde un punto de vista ya sea tecnoldgico y que
esté relacionada al estudio de diferentes alteraciones moleculares, que son

responsables de distintas enfermedades.

Para diagndsticos moleculares de estas patologias raras, se empieza por
identificar diferentes mutaciones patogénicas con alta prevalencia, con la
secuenciacion Sanger, procedente del gen que esta relacionado a la
enfermedad que se sospecha. Si es que se llega a encontrar la mutacién, pues
se llega a confirmar diagndstico, pero si esta no se llega a detectar, se debe
seguir con la secuenciacion de los otros tipos de mutaciones que sean del
mismo gen y segun sea necesario, de otros tipos de genes que estén

relacionados a la enfermedad que se encuentra en estudio.®

Actualmente, observamos muy buenos y diversos avances tecnoldgicos
importantes en la biologia molecular, lo cual permite que otras investigaciones
moleculares tendientes a lograr diagndsticos precisos aumente cada dia; sin
embargo, la mayoria de estos examenes son costosos y para algunos

pacientes inaccesibles.

En nuestro pais se implementé el tamizaje neonatal, comprende el diagnéstico
de hipotiroidismo congénito, hiperplasia suprarrenal congénita, fenilcetonuria,
fibrosis quistica, hipoacusia congénita y catarata congénita, es una prueba
muy sencilla la cual debe realizarse a todo recién nacido al momento del alta
y consiste en hacer una pequefia puncion en el talon para tomar unas pocas
gotas de sangre, que serviran para diagnosticar enfermedades raras como la

fenilcetonuria y fibrosis quistica. %°
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Sin embargo, aun estas enfermedades raras son sub diagnosticadas porque
el tamizaje neonatal no esta ampliamente difundido, a pesar de ser gratuito,
las madres que dan a luz, no cuentan con la informacion necesaria para

solicitarla en los Institutos Nacionales o en los Hospitales.

SITUACION DE LAS ENFERMEDADES RARAS O HUERFANAS EN EL
MUNDO

La Comunidad Europea con lo que respecta a este tema, son los que han
abordado con mas hondura e incluso lo ha institucionalizado, de tal manera
que aprobé el primer Plan de Accion Comunitaria Sobre las Enfermedades
Poco Comunes el 1 de diciembre del afio 1999, incluidas las que son de
etiologia genética; en nuestro pais aun no contamos con Plan Nacional
aprobado, que estaba establecido desde la aprobacién de la Ley N° 29698,
desde el afio 2011.

El institucionalizar el tema de las enfermedades raras y contar con
documentos normativos que dirijan el camino, es muy Util y necesario para
contar con estrategias definidas, de tratamiento y seguimiento de los
pacientes, que permitan disminuir la morbimortalidad prematura y la

discapacidad, ocasionadas por los diferentes tipos de enfermedades raras.?®

El primer dia de las enfermedades raras fue establecido por Europa y Canada,
en el afilo 2008. Fue creado para aumentar la concientizacion sobre estas
enfermedades y se celebra cada afio el ultimo dia de febrero. Desde entonces
se han creado distintas organizaciones no gubernamentales, que dan apoyo

a nivel mundial; existen hoy en dia mas de 500.%

SITUACION DE LAS ENFERMEDADES RARAS Y HUERFANAS EN EL
PERU

El Estado Peruano en el afio 2011, a través de la Ley N° 29698 declar6 de
sumo interés nacional y preferente atencion, el tratamiento de personas que
presentan enfermedades raras o huérfanas, sefialando también, que se deben

dictar las medidas de prevenciéon adecuadas para alcanzar un diagnostico de
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estas enfermedades poco frecuentes o raras y preceptuar que estas se
incluyan en los diferentes programas universitarios, educacion sobre este tipo
de enfermedades. En cuanto a los farmacos para enfermedades raras,
menciona que el Ministerio de Salud debe adoptar las medidas necesarias
gue afiancen la adquisicion de farmacos para la atencion de los pacientes que
padecen de este tipo de enfermedades, en concordancia con la normativa

vigente. !

Recién en el afio 2019, se aprobo el Reglamento de la Ley N° 29698, mediante
Decreto Supremo N° 004-2019- SA, que tiene como principal objetivo,
establecer las disposiciones técnicas y normativas para la implementacion de
la Ley N° 29698; definiendo la elaboracion de los siguientes productos: El Plan
Nacional de Prevencion, Atencion Integral de Salud, Diagnéstico, Tratamiento,
Rehabilitacion y Monitoreo de las enfermedades raras o Huérfanas, el
Registro Nacional de Pacientes que Padecen Enfermedades Raras o
Huérfanas (RNPERH), la conformacion de la Comision Consultiva
Institucional, quienes emiten una opinidon al diagndéstico y tratamiento de la
enfermedad rara de un costo elevado, propuesto por el médico tratante del
establecimiento de salud y conformar la Red Nacional de Evaluacién de
Tecnologias Sanitarias (RENETSA), que es la que debe realizar una
exhaustiva evaluacién de tecnologias sanitarias, la evaluacién econdémica
destinadas a proponer las mejores estrategias en la prevencion, diagndstico,

tratamiento, rehabilitacién y atencién integral.??

Actualmente, en Perd no hay una programacion para la compilacion de datos
acerca de las enfermedades huérfanas. Sin embargo, hay servicios como el
de Genética y otros relacionados, se mantiene un registro de los pacientes alli

evaluados, paralelo y no coincidente de las Instituciones de donde provienen.

En el afio 2014, mediante la Resolucion Ministerial N° 399-2014/MINSA?’, se
dio la aprobacion del listado de enfermedades raras y huérfanas en el pais,
gue sefialaba la existencia de 397 enfermedades, priorizandolas por categoria

y ligandolas al financiamiento. Por lo que necesitd ser actualizado, en el afio

33



2019, mediante la Resoluciéon Ministerial N° 473-2019/MINSA,?8 se aprob6 el
Documento Técnico: Listado de enfermedades raras y Huérfanas, que
consignaba 473 enfermedades, se volvi6 a actualizar en el afio 2020,
mediante Resoluciéon Ministerial N° 230-2020/MINSA, ?° en la cual se

consideran 546 enfermedades.

Como parte de los avances en el diagndstico temprano, en el afio 2019, en la
Resolucién Ministerial(R.M) N°558-2019/MINSA, se dio la aprobacion de la
norma técnica de salud para el tamizaje neonatal de: hipotiroidismo
congénito, hiperplasia suprarrenal congénita, fenilcetonuria, fibrosis quistica,
hipoacusia congénita y catarata congénita, con el objetivo de aportar a la
conservacion de la salud de la poblacion infantil y prever tanto tempranamente
como oportunamente la morbimortalidad y discapacidad , mediante la
deteccidn ya sea de alteraciones metabdlicas, auditivas como visuales en la

etapa neonatal, facilitando el idéneo desarrollo infantil en el pais.?®

El tamizaje neonatal, es una prueba en la cual se le realiza a todo recién
nacido al momento de dar el alta y esta consiste en hacer una puncion en el
talén. Esta muestra se coloca en un papel especial y se realiza un analisis en
el laboratorio, en este caso, las enfermedades raras consideradas son:

fenilcetonuria y fibrosis quistica.

En abril del afio 2020, se conform6 la Red Nacional de Evaluacién de
Tecnologias Sanitarias (RENETSA), mediante la Resolucién Ministerial N°

190-2020/MINSA,3° que a la fecha no ha iniciado sus funciones.

En lo que respecta a recursos humanos, que se encuentren disponibles para
la atencién de las personas con ERH, existen muy pocos profesionales
meédicos y no médicos capacitados para este tema. Las instituciones que son
formadoras y capacitadoras de Recursos Humanos en Salud, no incluyen el

tema en la curricula de estudio, o si lo hacen es de forma minima y tangencial.

El tratamiento de las enfermedades raras, en los casos donde se establecen

tratamientos especificos, es dificil su atencion porque resultan ser de muy alto
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costo, por ello, en la mayoria de casos requieren de cuidados paliativos.
Adicionalmente, algunos medicamentos no estan en el mercado nacional, por
lo que es importante considerar este factor a fin de estudiar alguna propuesta

de solucion.

En el Perl se viene financiando el tratamiento de algunas patologias
consideradas en la lista de enfermedades raras vigente. Sin embargo, siguen
existiendo dificultades en la atencion de los tratamientos considerados de alto
costo, por no tener sustento cientifico suficiente, por no estar sus tratamientos
farmacéuticos en el Petitorio Nacional Unico de Medicamentos Esenciales, ya
que no tienen Evaluaciones de Tecnologia Sanitarias (ETS) y por no contar
con disponibilidad presupuestal. Sumado a esto, algunos tratamientos son no
farmacoldgico, como ciertas sustancias consideradas nutrientes, compuestos
cosmeéticos, o insumos, equipos biomédicos y otros, cuya reglamentacion

requiere ser trabajada para estos casos.

Son notables los avances de la participacion ciudadana a través de las
diversas Asociaciones de Pacientes con enfermedades raras, que llevan
acciones de abogacia en la busqueda de la atencion de los variados
problemas que aquejan a sus afiliados. Todas ellas valoradas, y escuchadas
en los diversos espacios donde participan.

A pesar de que las enfermedades poco frecuentes sean consideradas una
dificultad de salud publica, y que deben de recibir un tratamiento preferente,
en la practica no es llevado a cabo, existiendo una brecha en la atencion de
las personas que las padecen, en todas las formas o estrategias de atencion
de salud. Las enfermedades raras en nuestro pais, constituyen un significante

problema de Salud, esto debido a:
Que restringen la calidad de vida de las personas afectadas.

Son cronicas con tendencia a la discapacidad, impactando incluso en afios de

vida saludables y esperanza de vida.
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Escasa y deficiente informacion de utilidad para las personas afectadas con
estas patologias y para los profesionales que son responsables de su

atencion.

Escaso conocimiento e investigacion del personal de salud con respecto a

estas enfermedades de baja prevalencia e incidencia.

Se requieren de servicios de salud de alta complejidad tanto para la

rehabilitacion como para el tratamiento.

En mucho de los casos, no se presenta un tratamiento o son de muy escaso

acceso y su costo es muy elevado.
Existe falta de equidad en la accesibilidad a una buena atencion integral.

Falta financiamiento para su atencién integral en todo el pais, en los diversos

niveles de atencion.
LA REALIDAD DE VIVIR CON UNA ENFERMEDAD RARA

Las enfermedades raras no afectan sélo a personas que ya han sido
diagnosticadas, también afectan a sus familiares, cuidadores y a toda la
sociedad, ya que muchas de ellas son de curso clinico crénico debilitante con

una baja prevalencia de esperanza de vida.

Muchas de ellas generan un nivel de discapacidad, que los hace dependientes
de la familia o cuidadores, ademas recordemos que la discapacidad produce
aislamiento y también discriminacion, disminuye el acceso a las diferentes
oportunidades de educacién, de desarrollo social, profesional, conduciendo a
serias deficiencias fisicas, psicolégicas e intelectuales. Es decir, ocasiona
también un impacto tanto social como psicoldgico en las familias, asimismo

del escaso apoyo escolar y laboral para su integracion a la sociedad.

Otra gran dificultad que se observa, es el tiempo que se demora en llegar a
un diagnaostico establecido, el mismo que puede tardar entre 5 a 10 afios (lo

que equivale a un 30%) y requerir chequeos de mas de 10 médicos (20%).%*
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Muchas de las personas que padecen enfermedades raras, viven en las
Regiones y deben desplazarse hacia Lima para poder acceder a algun
tratamiento u opcidn terapéutica, lo cual ocasiona también un impacto
econdmico importante. Se estima que el 50% de los ingresos para el cuidado

de estos pacientes, proviene de sus familiares.

La poca informacién de las enfermedades raras, lleva a un peregrinaje
doloroso e interminable para sus familias, pues en varios casos, tardan
muchos afios en concretar un diagnéstico correcto; asimismo ocurren
demoras inaceptables y de alto riesgo en el acceso al tratamiento, en caso

exista.

No tenemos una red de atencion especializada, centros de referencia,
médicos especialistas, profesionales de la salud sensibilizados con el tema,
acceso a medicamentos ni protocolos o Guias de Practica Clinica
establecidas y aprobadas, lo cual acentia el sentimiento de soledad,
abandono y la incertidumbre tras el diagndéstico, que muchas veces significa

una sentencia de muerte.

SITUACION DE LAS PERSONAS QUE PADECEN ENFERMEDADES
RARAS DURANTE LA PANDEMIA COVID 19.

En el afio 2019, exactamente el 31 de diciembre, la Organizacion Mundial de
la Salud, acogio la notificacién de un camulo sobre 27 casos de personas que
padecen sindrome respiratorio agudo con una etiologia no conocida,
detectados en Wuhan - China. Estas personas que padecian fiebre, disnea e
inclusive cambios neumonicos presentes en radiografias de torax (lesiones
infiltrativas del pulmén bilateral), todos tenian como antecedente haberse

expuesto en un mercado de productos marinos en dicha ciudad.

El 07 de enero del 2020, se identifico el COVID-19 (2019-nCoV), como

potencial causante de los casos detectados.

La Organizacion Mundial de la Salud declar6é la Pandemia por COVID-19 el

11 de marzo de 2020, debido a que hubo un incremento de casos en 112
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paises que se encuentran fuera de China. Se considera que es la primera

pandemia causada por coronavirus.3?

El 05 de marzo del afio 2020 en Perq, se confirmé el primer caso de COVID-
19, en una peruana con historial de viajes a paises europeos como Espafia,
Francia y Republica Checa. Posteriormente al presente caso, se confirmaron

otros mas entre sus contactos.32

La crisis por COVID-19, ha revelado las desigualdades sanitarias, sociales y
econOmicas preexistentes que prevalecen entre los paises del mundo y
también han demostrado la necesidad de abordarlas con urgencia, siendo
mas sensible en el grupo de personas que padecen enfermedades cronicas y
entre ellas, se encuentras las llamadas enfermedades raras y huérfanas.
Durante esta crisis, las personas que tiene una enfermedad rara, han
experimentado limitaciones, retrasos en el acceso a pruebas, servicios de

salud, cirugias, terapia de rehabilitacion, atencién de apoyo y medicamentos.

La Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) refleja que el 70%
de las familias espafiolas han cancelado en su totalidad sus terapias de
rehabilitacion, siendo éste la principal problematica del colectivo. La atencién
meédica se centré invariablemente en COVID-19, eclipsando cualquier otro
problema clinico potencial. Como refieren Leoni et al. y Lazzerini et al. sobre
Italia, pero que es aplicable a nuestro pais, los familiares de los nifios, que se
encuentran con alguna enfermedad rara, usualmente estuvieron aisladas
tanto geografica como fisicamente, alejados de sus centros donde realizan
sus tratamientos, y los especialistas médicos en algunas ocasiones, no podian
cumplir con el cuidado de este tipo de pacientes.31:32

En cuanto a las condiciones de los pacientes que padecen enfermedades
raras, con diagnostico o a la espera de él, es importante sefalar, que, se
empiezan a precisar demandas que se reiteran en todas las familias, las
mismas que en esta época de pandemia se han acentuado; por ejemplo33:

acceso a la informacién permanente de la enfermedad y su impresién vital, la
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atencion integral en salud, no solamente en los aspectos clinicos, sino también
sociales y psicolégicos, soporte econdmico y acceso a recursos y apoyo tanto

escolar como laboral.

En nuestro pais, con la Ley N°29698%, se declaré interés a nivel nacional tanto
para la prevencion, el diagndstico, la atencion integral de salud como para la
rehabilitacion de estas personas que padecen enfermedades raras o
huérfanas, en el marco de la Constitucion Politica del Peru, que en el articulo
N°7, se precisa que todos tienen derecho a la proteccién de salud y que el

Estado es quien determina la politica nacional.

El Ministerio de Salud del Perd, en ese marco normativo ha continuado
implementando normatividad orientada a brindar atencion integral a las
personas que presentan enfermedades raras, en coordinacion con la sociedad
civil.

En los udltimos tiempos, la labor de las asociaciones de pacientes ha
comenzado a dar frutos y esta haciendo visible estas enfermedades y sus
principales necesidades, que son la coordinacién y capacidad de referencia

oportuna entre los diferentes niveles asistenciales y el acompafiamiento.??

En estos meses de Pandemia, la sociedad civil organizada, ha demostrado
que presentan un papel esencial en la identificacion y satisfaccion de las

necesidades derivadas de la pandemia COVID-19.

Ante este escenario, esta investigacion, a través de las Organizaciones de
Pacientes, recogera informacion para identificar los impactos de COVID-19 y

las necesidades de las personas que tienen enfermedades raras y huérfanas.

2.3. MARCO CONCEPTUAL
Enfermedad rara

Enfermedad con un elevado riesgo de muerte o de invalidez crénica, que se

presenta en 1 persona por cada 100,000 habitantes, que presenta problemas
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y dificultades para ser diagnosticadas oportunamente, lo cual dificulta también
el monitoreo; son de origen desconocido, también se incluyen las

malformaciones congénitas y enfermedades de origen genético.??
Coronavirus (CoV)

Virus de la familia Coronaviridae que ocasiona tos, fiebre y eritema faringeo,
inclusive, ocasiona enfermedades graves respiratorias, como son el sindrome
respiratorio agudo severo (SARS-CoV) y el sindrome respiratorio de oriente
medio (MERS-CoV).34

COVID-19

Afeccion semejante a distintos tipos de coronavirus ya conocidos, como el
MERS-CoV y el SARS-CoV vy la gripe, declarada una emergencia de salud
publica por la OMS.3®

Pandemia por COVID-19

Es cuando la epidemia se propaga por diversos paises, continentes o a nivel

mundial, y esto afecta a un alto nimero de personas.??
Medicamentos para enfermedades raras (MER)

Farmacos que son utilizados para diagnostico y también para tratamiento de
estas enfermedades, pero que deben mostrar evidencia cientifica, seguridad

y valor del riesgo y beneficio para el paciente.??

2.4 HIPOTESIS
2.4.1 GENERAL

No se determind hipétesis dada la naturaleza descriptiva de las variables

incluidas en el estudio.
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2.4.2 ESPECIFICA

Hi: No se determind hipdtesis dada la naturaleza descriptiva de las variables

incluidas en el estudio.

H2: No se determind hipdtesis dada la naturaleza descriptiva de las variables

incluidas en el estudio.

Hs: No se determinara hipétesis dada la naturaleza descriptiva de las variables

incluidas en el estudio.

2.5 VARIABLES

Variable

Impacto de la COVID-19

Indicadores

Impacto segun necesidades sanitarias

e Atencion de salud durante la pandemia

e Continuidad del tratamiento durante la pandemia

e Necesidad de un examen de laboratorio o procedimiento durante la
pandemia

e Participacién en un proyecto de investigacion clinica
Impacto segun necesidades sociales

e Satisfaccion con el desempefio del Estado durante la pandemia
2.6. DEFINICION OPERACIONAL DE TERMINOS
Atencién de salud durante la pandemia

Utilizacion de atencion integral para llega a un diagnéstico y también para el
tratamiento de la enfermedad rara del paciente encuestado durante la
pandemia debido a COVID-19.

Continuidad del tratamiento durante la pandemia
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Necesidad de continuar con el manejo médico de la enfermedad rara del

paciente encuestado durante la pandemia debido a COVID-19.
Edad
Edad respondida por el paciente en la encuesta.

Necesidad de un examen de laboratorio o procedimiento durante la

pandemia

Requerimiento de realizar examen de laboratorio durante el proceso de la
enfermedad rara del paciente encuestado durante la pandemia debido a
COVID-19.

Participacion en proyecto de investigacion clinica

Colaboracion del paciente con enfermedad rara en proyectos de investigacion
durante la pandemia debido a COVID-19.

Prueba de COVID-19

Tamizaje del paciente con enfermedad rara para diagnosticar COVID-19,

puede ser prueba seroldgica rapida o prueba molecular.
Satisfaccion con el desempefio del Estado durante la pandemia

Complacencia del paciente con enfermedad rara con las politicas establecidas

por el gobierno durante la pandemia debido a COVID-19.
Sexo

Sexo respondido por el paciente en la encuesta.
Sintomas de COVID-19

Presencia de fiebre alta, disnea, tos, dolor muscular, cefalea, dolor de
garganta; suele acompafiarse de anosmia, que es la pérdida del gusto y olfato,

gue puede progresar al desarrollo de neumonia.
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Sintomas o sighos de la enfermedad rara durante la pandemia

Manifestaciones propias de la enfermedad rara del paciente que responde en

la encuesta.
Tiempo transcurrido desde la aparicién de los primeros sintomas

Tiempo entre la presencia de la primera sintomatologia de la enfermedad

hasta el diagnéstico de la misma.
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CAPITULO lIl: METODOLOGIA DE LA INVESTIGACION

3.1DISENO METODOLOGICO
3.1.1 TIPO DE INVESTIGACION

Fue estudio observacional dado que no hubo intervencion con el objeto a
estudiar. Asi también, transversal, pues las variables de estudio fueron
medidas en un solo momento y de tipo prospectivo, porque se recolectaron

los datos a futuro.

3.1.2 NIVEL DE INVESTIGACION

Se plante6 un nivel descriptivo para el presente estudio.
3.2 POBLACION Y MUESTRA

POBLACION

La poblacién estuvo conformada por las personas que padecen enfermedades
raras pertenecientes a la FEPER durante el primer trimestre del afio 2021, en

total 464 personas.

CRITERIOS DE INCLUSION

e Personas que padecen enfermedades raras pertenecientes a la
FEPER.
e Participantes mayores de edad (mayor de 18 afos).
e Personas que padecen enfermedades raras que acepten participar en
el estudio.
CRITERIOS DE EXCLUSION

e Personas con enfermedades raras que no deseen participar en el
estudio y no firmen el consentimiento informado.
e Personas con enfermedades raras que no puedan acceder al llenado

de la encuesta virtual.
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MUESTRA

La muestra de la presente investigacion estuvo constituida por las personas
gue padecen enfermedades raras, inscritas en las Asociaciones de Pacientes,
qgue cumplan los criterios de inclusion y aceptan participar en la presente
investigacion. El calculo del tamafio muestral se realiz6 en EPIDAT 3.1
tomando una proporcion esperada del 50%, precision del 5% y nivel de
significancia del 95%. Por tanto, este estudio trabajo con una poblacion
calculada en 150 personas con enfermedades raras inscritas en la FEPER,

que cumplan los criterios de seleccion.

Tamafio poblacional: 464
Froporcidon esperada: S0.000%
Hivel de confianza: 95.0%
Efecto de disefio: 1.0
Precizidon (%) Tamafio de muestra
5.000 150

Figura 1. Tamafio muestral.
MUESTREO
Se utiliz6 un muestreo no probabilistico en la investigacion.
3.3. TECNICAS E INSTRUMENTOS DE RECOLECCION DE DATOS

La técnica utilizada fue una encuesta estructurada, con una codificacién

predeterminada, que permitié procesar los datos obtenidos.
La encuesta cuenta de las siguientes partes:

Presentacion: Se expresa el objetivo que se busca alcanzar con la

aplicacion de la encuesta.
Instrucciones: Sefala los pasos a seguir para completar la encuesta.

Consentimiento informado de participacion en la investigacién: Se

refiere a la aceptacion de la participacion de la persona que padece una
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enfermedad rara o su cuidador o familiar, en forma libre, voluntaria,
consciente del objetivo que cumplira su participacion. En cumplimiento de
la Ley N° 29414, Ley que establece los Derechos de las personas usuarias
de los servicios de salud y la Ley N° 29733, Ley de Proteccién de Datos

Personales.36: 37

Preguntas: Se presentan las 14 preguntas que deben ser contestadas en

su totalidad.

Para aplicarla, se creé en Formulario Google, una encuesta de aplicacién
virtual, dado el escenario actual de pandemia por el COVID-19, la misma que
fue enviada por correo electronico a las Asociaciones de Pacientes de

Enfermedades Raras.

VALIDACION DEL INSTRUMENTO

INDICADORES CRITERIOS JUEZ1|JUEZ 2 |JUEZ3|JUEZ 4
CLARIDAD Esta formulado con un lenguaje claro 0.80 0.90 1.00 0.90
OBJETIVIDAD No presente sesgo, ni induce respuestas | 0.80 0.90 0.95 0.90

Esta de acuerdo a lo que se exige como
ACTUALIDAD parte de laimplementacion de la atencion | 0.80 0.90 0.60 0.90

integral de Enfermedades Raras.

Existe una organizacién logica y
coherente de los items.

Comprende aspectos en calidad y
cantidad

Adecuado para establecer la relacion
entre las necesidades de las personas
gue padecen enfermedades raras y la
pandemia por COVID-19
CONSISTENCIA Basados en aspecto tedricos y cientificos | 0.80 0.90 0.60 0.90
COHERENCIA Entre los indices e indicadores 0.90 0.90 0.60 0.90
La estrategia responde al propdsito de la
investigacion: Describir el impacto de la
pandemia por COVID-19 en las personas

ORGANIZACION 0.80 0.90 1.00 0.90

SUFICIENCIA 0.70 0.90 0.95 0.90

INTENCIONALIDAD 0.80 0.90 0.60 0.90

METODOLOGIA 0.90 0.90 0.95 0.90
gue padecen enfermedades raras, en el
Perl, durante los meses de marzo a
octubre 2020.
Promedio por Juez 0.81 0.90 0.81 0.90
Promedio General 0.85

Siendo el promedio general muy cercano a 1, se concluye que el instrumento

de para la recoleccion de datos es aceptable.
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3.4 DISENO DE RECOLECCION DE DATOS

Se obtuvo la informacion completada virtualmente por los participantes en la
investigacion, en formulario Google, creado para tal fin, la misma que luego

se consolidé en un formato en Excel.
3.5 PROCESAMIENTO Y ANALISIS DE LOS DATOS

En el programa Excel se generd una base de datos, donde se ingresaron los
datos recolectados en el formato de encuesta, la que luego fue exportada al
programa informético SPSS, el cual permitié la distribucion de frecuencias

identificando las variables del estudio.

Se procedid a realizar el analisis estadistico y se evalud la significancia
estadistica, los resultados descriptivos se representaron mediante tablas de
frecuencia y gréaficos que permiten una vision mas amplia y una adecuada

interpretacion de los mismos.
3.6 ASPECTOS ETICOS

Este estudio no representé riesgo para los participantes. Se solicitd el
consentimiento informado previo a la participacion en la encuesta virtual, se
respetdé la informacibn de cada una de las personas que padecen
enfermedades raras, para garantizar la autonomia y seguridad por los datos
que proporcionaran, ademas, dicha informacién no sera alterada por ningan
medio preservando la veracidad de su contenido segun lo establecido en la
Ley N° 29414 y la Ley N° 29733.36. 37

La difusion de los resultados obtenidos de la investigacion, se realizara
respetando la confidencialidad de los datos de los pacientes, la informacion
obtenida se presentara con total veracidad. Asi también, el manejo de esta
informacion esta a cargo solo del investigador y se registré mediante codigos

para salvaguardar la identidad del sujeto de estudio.

La presente investigacion se realizé en el marco de los lineamientos de la

Declaracion de Helsinki, ya que se protegié la intimidad, integridad, la
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confidencialidad de la informacion recolectada de los pacientes y solo se

usaron los datos relevantes para esta investigacion.

Asimismo, en el marco del Informe Belmont, se cumplié con el principio de
beneficencia, ya que los datos obtenidos servirdn para obtener una mayor
informacion y conocimiento sobre el tema investigado y también con el
principio de no maleficencia, pues no se alteraron los datos recolectados, para

obtener resultados a nuestro favor.
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CAPITULO IV: ANALISIS DE LOS RESULTADOS
4.1 RESULTADOS

TABLA N° 01. Pacientes con enfermedades raras segun grupo de edad.

Peru. 2021
Grupo de Edad Frecuencia Porcentaje
< 6 afios 55 36.7
6 - 10 afios 11 7.3
11 - 15 afios 9 6.0
16 - 20 afios 5 3.3
21 - 25 afios 6 4.0
26 - 30 afos 12 8.0
31 - 35 afios 19 12.7
> 35 afios 33 22.0
Total 150 100,0

FUENTE: Elaboracion propia del autor.

Grafico N° 01. Pacientes con enfermedades raras segun grupo de edad.
Peru. 2021

160 150
140
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60 55

36.7 33
40 19 22.0

1 12 12.7
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afios afios afios afios afios afios afios afios

Frecuencia 55 11 9 5 6 12 19 33 150
Porcentaje  36.7 7.3 6.0 3.3 4.0 8.0 12.7 22.0 0

Total

FUENTE: Elaboracién propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 1, se observa que el 36.7% de los

pacientes con enfermedades raras se encuentra en el grupo de edad de
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menores de 6 afnos, el 22.0% son mayores de 35 afios y el 12.7% se encuentra

entre los 31 y 35 afios.

TABLA N° 02. Pacientes con enfermedades raras segun sexo. Peru.

2021
Sexo Frecuencia Porcentaje Porcentaje acumulado
Masculino 78 52.0 52,0
Femenino 72 48.0 100,0
Total 150 100.0

FUENTE: Elaboracién propia del autor.

Gréfico N° 2. Pacientes con Enfermedades Raras segun Sexo. Peru.

2021
160
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FUENTE: Elaboracion propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 2, observamos que el mayor porcentaje
de pacientes con enfermedades raras son del sexo masculino (52.0%) y

48.0%, del sexo femenino.
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Tabla N° 03. Persona que responde a la encuesta sobre el impacto de la
pandemia por COVID-19, en las personas que padecen enfermedades

raras. Peru. 2021

. . Porcentaje
Persona que responde la encuesta Frecuencia Porcentaje
acumulado
Padrg/ cuidador de un nifio menor de 18 afios 82 547 54.7
gue tiene una enfermedad rara
Persona que padece una enfermedad rara 57 38.0 92,7
Padre/ cuidador de un paciente, que necesita 11 73 100,0

ayuda para completar la encuesta

Total 150 100

FUENTE: Elaboracién propia del autor.

Gréfico N° 03. Persona que responde a la encuesta sobre el impacto de
la pandemia por COVID-19, en las personas que padecen enfermedades
raras. Peru. Octubre 2020
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FUENTE: Elaboracién propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 3, se observa que de las personas que
contestan la encuesta, el 54.7% es el padre o cuidador del nifio con
enfermedad rara, el 38.0% es la persona que padece una enfermedad rara y
el 7.3% es el padre/cuidador de una persona que tiene una enfermedad rara

Yy que necesita ayuda para completar la encuesta.
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Tabla N° 04. Pacientes con enfermedades raras segun establecimiento

de salud donde se atiende. Peru. 2021

Establecimiento de Salud Frecuencia Porcentaje Porcentaje
acumulado

H_ospltal Nacional Guillermo Almenara o8 18.7 18,7
Irigoyen
Hospital Edgardo Rebagliati Martins 23 15.3 34,0
Inst|~tuto Nacional de Salud del Nifio - 11 73 413
Breina
Hospital Nacional Cayetano Heredia 9 6.0 47,3
Hospital Nacional Dos de Mayo 9 6.0 53,3
Hospital Alberto Sabogal Sologuren 8 5.3 58,6
Inst_ltuto Nacional de Salud del Nifio - San 8 53 63.9
Borja
Ho_spltal Almanzor Aguinaga Asenjo - 5 33 67.2
Chiclayo
Hospital Daniel Alcides Carrién - Callao 5 3.3 70,5
Hospital Nacpnal Docente Madre Nifio - 5 33 73.8
San Bartolomé
Otro 39 26.0 100,0
Total 150 100,0

FUENTE: Elaboracién propia del autor.

Gréafico N° 04. Pacientes con enfermedades raras segun

establecimiento de salud donde se atiende. Perl. Octubre 2020
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FUENTE: Elaboracion propia del autor.
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INTERPRETACION: En la Tabla N° 4, se observa que, aquellos que han
identificado el Establecimiento de salud en el cual se atiende, 18.7% lo hace
en Hospital Nacional Guillermo Almenara Irigoyen, el 15.3%, se atiende en el
Hospital Edgardo Rebagliati Martins y el 7.3% se atiende en el Instituto
Nacional de Salud del Nifio - Brefia.

Tabla N° 05. Pacientes con enfermedades raras segun tipo de seguro.

Peru. 2021
Tipo de Seguro Frecuencia Porcentaje Porcentaje acumulado
EsSalud 69 46.0 46,0
Seguro Integral de Salud 64 42.7 88,7
Seguro privado 15 10.0 98,7
Sanidad de las Fuerzas Armadas 1 0.7 99,3
Sanidad de las Fuerzas Policiales 1 0.7 100,0
Total 150 100.0

FUENTE: Elaboracién propia del autor.

Grafico N° 05. Pacientes con enfermedades raras segun tipo de seguro.
Peru. 2021
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FUENTE: Elaboracion propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 5, se observa que en cuanto al tipo de

seguro con el que cuenta la persona que padece la enfermedad rara, el 46.0%

53



esta afiliado a EsSalud, el 42.7% cuenta con el Seguro Integral de Salud SIS

y el 10.0% cuenta con seguro privado. También podemos observar que los

porcentajes mas bajos se encuentran en los seguros de las Fuerzas Armadas

y Policiales, 0.7%, respectivamente.

Tabla N° 06. Pacientes con enfermedades raras segun enfermedad rara

que padece. Peru. 2021

Enfermedad Rara

Frecuencia Porcentaje Porcentaje acumulado

Sindrome de West
Hemofilia

Miastenia Gravis
Raquitismo Hipofosfatémico
Osteogénesis Imperfecta
Mucopolisacaridosis
Esclerosis Tuberosa

Alergia Alimentaria Multiple Severa

Esclerosis Mdltiple
Hipertension Pulmonar
Otro

Total

150

55
34
12
12

P WWwWwwhko o

3
2

100.0

6.7
2.7
8.0
8.0
53
3.3
2.7
2.0
2.0
2.0
7.3

36,7
59,4
67,4
75,4
80,7
84,0
86,7
88.7
90.7
92.7
100.0

FUENTE: Elaboracion propia del autor.

Gréfico N° 06. Pacientes con enfermedades raras segun enfermedad rara

que
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FUENTE: Elaboracién propia del autor.
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INTERPRETACION: En la Tabla N° 6, se observa que el 36.7% de los
pacientes con enfermedades raras, padece del Sindrome de West, el 22.7%

Hemofilia y el 8.0% presenta Miastenia Gravis.

Tabla N° 07. Pacientes con enfermedades raras que estan participando
en un proyecto de investigacion clinica que estudia su enfermedad
especifica o 1o ha hecho en el pasado. Peru. 2021

Participa Frecuencia Porcentaje Porcentaje acumulado
No 124 82.7 82,7
Si 26 17.3 100,0
Total 150 100

FUENTE: Elaboracion propia del autor.

Grafico N° 07. Pacientes con enfermedades raras que estan
participando en un proyecto de investigacion clinica que estudia su
enfermedad especifica o lo ha hecho en el pasado. Peru. 2021.
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FUENTE: Elaboracion propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 7, se observa que el 82.7% de los
pacientes con enfermedades raras no estan participando ni ha participado en
el pasado, en un proyecto de investigacion clinica que estudia su enfermedad

55



especifica, el 17.3% ha manifestado que si estan participando en estudios de

ese tipo.

Tabla N° 08. Pacientes con enfermedades raras, segun tiempo
transcurrido desde la aparicién de los primeros sintomas de su

enfermedad hasta la obtencién del diagndstico. Peru. 2021

Tiempo Transcurrido Frecuencia  Porcentaje Porcentaje acumulado
Més de un afio 74 49.3 49,3
Seis meses a un afio 36 24.0 73,3
De un mes a seis meses 25 16.7 90,0
Menos de un mes 15 10.0 100,0

Total 150 100.0

FUENTE: Elaboracion propia del autor.

Gréafico N° 08. Pacientes con enfermedades raras, segun tiempo
transcurrido desde la aparicion de los primeros sintomas de su

enfermedad hasta la obtencién del diagnéstico. Peru. 2021
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FUENTE: Elaboracion propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 8, se observa que el 49.3% de los
pacientes con enfermedades raras presentan un tiempo transcurrido desde la

aparicion de los primeros sintomas de su enfermedad, hasta la obtencién del
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diagnéstico actual mayor a 01 afio, el 24.0%, seis meses a 01 afio y el 16.7%,

de 01 mes a 06 meses.

Tabla N° 09. Pacientes con enfermedades raras que, durante los meses

de pandemia ha continuado el tratamiento de su enfermedad. Peru.

2021
Continuidad en el Tratamiento  Frecuencia Porcentaje Porcentaje acumulado
Si 84 56 56,0
No 66 44 100,0
Total 150 100

FUENTE: Elaboracién propia del autor.

Gréfico N° 09. Pacientes con enfermedades raras que, durante los

meses de pandemia ha continuado el tratamiento de su enfermedad.

Peru. 2021
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FUENTE: Elaboracion propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 9, se observa que durante la época de
pandemia por COVID 19, el 56.0% de los pacientes con enfermedades raras,
84 personas, manifiestan que han continuado el tratamiento de su
enfermedad, el 44.0%, 66 pacientes, sefialan que no han continuado el

tratamiento de su enfermedad rara.

57



Tabla N° 10. Pacientes con enfermedades raras, segun el tiempo que

han estado sin tratamiento, durante la pandemia. Peru. Pera. 2021

Tiempo sin Tratamiento Frecuencia  Porcentaje Porcentaje acumulado
Més de 6 meses 42 63.6 63,6
1 a3 meses 12 18.2 81,8
4 a 6 meses 12 18.2 100,0

Total 66 100.0

FUENTE: Elaboracién propia del autor.

Grafico N° 10. Pacientes con enfermedades raras, segun el tiempo que
han estado sin tratamiento, durante la pandemia. Peru. Peru. 2021
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FUENTE: Elaboracion propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 10, se observa que el 63,6% de los
pacientes con enfermedades raras han estado sin tratamiento para su
enfermedad rara mas de 6 meses, el 18,2% pacientes manifestaron que
estuvieron sin tratamiento de 1 a 3 meses y 4 a 6 meses; respectivamente.
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Tabla N° 11. Pacientes con enfermedades raras que durante la
pandemia manifestaron sintomas o signos de reagudizacion o

descompensacion de su enfermedad rara. Perd. 2021

Manifestaron Sintomas Frecuencia Porcentaje Porcentaje acumulado

Si 62 93,9 93,9

No 4 6,1 100,0
Total 66 100,0

FUENTE: Elaboracién propia del autor.

Gréfico N° 11. Pacientes con enfermedades raras que durante la
pandemia manifestaron sintomas o signhos de reagudizacion o

descompensacion de su enfermedad rara. Peru. Octubre 2020.
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FUENTE: Elaboracion propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 11, se observa que, del total de 66
personas que no continuaron su tratamiento durante los meses de pandemia
por COVID 19, el 93.9% de ellos, han manifestado sintomas y signos de
reagudizacién o descompensacion de su enfermedad rara, el 6.1% pacientes

no manifestaron molestias ni signos de reagudizacion o descompensacion.
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Tabla N° 12. Pacientes con enfermedades raras, que durante la
pandemia han requerido examen de laboratorio o procedimiento,

relacionado a su enfermedad rara. Perd. 2021

Requirio o Frecuencia Porcentaje Porcentaje acumulado
Examen o Procedimiento
Si 109 72,7 72,7
No 41 27,3 100,0
Total 150 100,0

FUENTE: Elaboracién propia del autor.

Gréfico N° 12. Pacientes con enfermedades raras, que durante la
pandemia han requerido examen de laboratorio o procedimiento,

relacionado a su enfermedad rara. Peru. 2021
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FUENTE: Elaboracion propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 12, se observa que, durante la pandemia
por COVID 19, el 72.7% de los pacientes con enfermedades raras requerido
de algun examen de laboratorio o procedimiento, relacionado a su
enfermedad rara, el 27.3% ha manifestado que no han requerido de algin

examen de laboratorio o procedimiento, relacionado a su enfermedad rara.
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Tabla N° 13. Pacientes con enfermedades raras, que pandemia han
requerido examen de laboratorio o procedimiento durante la pandemia

y han accedido a atencién de salud. Peru. 2021

Acceso a atencién en salud durante la . . Porcentaje
. Frecuencia Porcentaje
pandemia acumulado
No 82 75,2 75,2
Si 27 24,8 100,0
Total 109 100,0

FUENTE: Elaboracién propia del autor.

Grafico N° 13. Pacientes con enfermedades raras, que pandemia han
requerido examen de laboratorio o procedimiento durante la pandemia

y han accedido a atencion de salud. Peru. 2021
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FUENTE: Elaboracién propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 13, se observa que, de los 109 pacientes
que han requerido examen de laboratorio o procedimiento durante la
pandemia, el 75.2% de ellos no pudo obtener atencion de salud y tener
oportunidad de hacerse el examen o procedimiento, el 24.8% ha manifestado
que si pudo obtener atencion de salud y tener oportunidad de hacerse el

examen o procedimiento.
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Tabla N° 14. Pacientes con enfermedades raras, que durante la

pandemia han experimentado sintomas COVID. Peru. 2021

Sintomas de COVID-19 Frecuencia  Porcentaje Porcentaje acumulado
No 117 78.0 78,0
Si 33 22.0 100,0

Total 150 100.0

FUENTE: Elaboracion propia del autor.

Gréafico N°14. Pacientes con enfermedades raras, que durante la

pandemia han experimentado sintomas COVID. Peru. 2021
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FUENTE: Elaboracion propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 14, se observa que el 78.0% de los
pacientes con enfermedades raras no experimentd sintomas relacionados al

COVID-19, el 22.0% ha manifestado que si experimentd sintomas.
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Tabla N° 15. Pacientes con enfermedades raras, que durante la
pandemia han experimentado sintomas COVID-19y el acceso a la

atencion de salud oportuna. Peru. 2021

Atencion de salud durante la . . Porcentaje
. Frecuencia Porcentaje
pandemia acumulado
No 18 54.5 54,5
Si 15 455 100,0
Total 33 100,0

FUENTE: Elaboracién propia del autor.

Gréfico N° 15. Pacientes con enfermedades raras, que durante la
pandemia han experimentado sintomas COVID y el acceso a la atencion

de salud oportuna. Peru. 2021
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FUENTE: Elaboracién propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 15, se observa que, del total de 33
pacientes que presentaron sintomas relacionados a COVID 19, el 54.5% de
ellos no pudieron obtener atencion de salud ni tuvieron la oportunidad de
hacerse la prueba de COVID-19, el 45,5%, manifiesta que si obtuvo atencion

de salud.

63



Tabla N° 16. Pacientes con enfermedades raras segun, nivel de
satisfaccion con el desempefio del Estado en relacion a la continuidad

de la atencién de las personas con enfermedades raras. Pera. 2021

Satisfecho Frecuencia Porcentaje Porcentaje acumulado
No 127 84.7 84,7
Si 23 15.3 100,0
Total 150 100.0

FUENTE: Elaboracién propia del autor.

Gréafico N° 16. Pacientes con enfermedades raras segun, nivel de
satisfaccion con el desempefio del Estado en relacion a la continuidad
de la atencion de las personas con enfermedades raras durante la

pandemia. Peru. 2021
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FUENTE: Elaboracion propia del autor.

INTERPRETACION: En la Tabla N° 16, se observa que, en cuanto al nivel de
satisfaccion con el desempefio del Estado, para garantizar la continuidad de
la atencion en los meses de pandemia, el 84.7% de ellos, no estan satisfechos

con el desempeifio del estado, solo el 15.3% refiere estar satisfecho.
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4.2 DISCUSION

La presente investigacion, desarrollada en el primer trimestre del 2021,
describié el impacto de la pandemia por COVID-19 en las personas que

padecen enfermedades raras, en el Pera.

El mayor porcentaje (36.7%) de pacientes con enfermedades raras, son
menores de 6 afos, seguido de los pacientes de 35 afos (22.0%), lo cual
concuerda con el estudio de Pareja, M. L.1* que sefiala, que alrededor del 50%
de las enfermedades raras se manifiestan en la edad pediatrica y el siguiente
gran grupo se da en los adultos. Asimismo, concuerda con los resultados
obtenidos por Lizaraso Caparoé F., Fujita, R.8, que menciona que alrededor de
80%, son ocasionadas por alteraciones genéticas y por lo tanto se presentan
mas en la edad pediatrica. También la Agencia Espafiola de Medicamentos y
Productos Sanitarios (AEMPS) 23, sefiala, que las enfermedades raras se
manifiestan en la primera fase de la vida, dos de cada tres nifios la presentan,
usualmente antes de los dos afios de edad. Sin embargo, Cornejo-Olivas MR,
Inca-Martinez MA, Espinoza-Huertas K, et al.'?, sefiala que hay algunas
enfermedades como la Enfermedad de Huntington, de inicio tardio, con edad
media de inicio de 64,1 + 4,2, se identificaron 31 casos de inicio tardio (9,42%
del total de casos n = 329). Al saber que, en su mayor porcentaje con
enfermedades de origen genético, es importante considerar lo hallado por
Mazzetti P, Inca-Martinez M, Tirado-Hurtado I, Milla-Neyra K, Silva-Paredes
G, Vishnevetsky A, Cornejo-Olivas M., que, en nuestro pais, la investigacion
en neurogenética, aun esta en desarrollo con limitaciones de tecnologias de

Gltima generacion, infraestructura y recursos humanos.!

El mayor porcentaje de pacientes con enfermedades raras son del sexo
masculino (52.0%) y 48.0%, del sexo femenino, lo cual coincide con lo
encontrado por Geroy-Moya E, Quifiones-Hernandez M, Garcia-Suarez M,
Sosa-Aguila L, Ocafia-Gil M.3, en su investigacion realizada a Nifios y
adolescentes con enfermedades raras atendidos en consulta provincial de

nutricion, en el cual encontré6 que hubo predominio de pacientes del sexo
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masculino, 9 (69,2 %), mayores de 15 afios, con 5 (38,4 %). De igual forma,
Cornejo-Olivas MR, Inca-Martinez MA, Espinoza-Huertas K, et al.*?, menciona
que, en la Enfermedad de Huntington, que es de inicio tardio, el 51,61% de
los pacientes eran hombres.

En esta investigacion, observamos que, al ser en su mayoria nifios, los que
padecen la enfermedad rara, el mayor porcentaje de quiénes responden la
encuesta (54.7%), son sus padres o sus cuidadores; solo el 38% de quienes
respondieron son los mismos pacientes. Sin embargo, un dato importante que
mencionar es que personas, el 7.3% de los pacientes, necesité ayuda para
completar la encuesta, lo cual coincide con lo manifestado por Lizaraso
Caparo6 F., Fujita, R.8, quien sefiala que, estas patologias producen un nivel
muy severo de discapacidad cronica y por lo tanto mayor necesidad de apoyo
para el desarrollo de sus actividades. Asimismo, Carbajal-Rodriguez L.%3,
menciona que estas enfermedades afectan también el ambito familiar, ya que
la gran mayoria no pueden valerse por si mismos, dependiendo de sus redes
de apoyo, como padres, hermanos, tios, abuelos, e incluso amigos, para el

desarrollo de actividades cotidianas.

El mayor porcentaje de los pacientes se atienden en los Establecimientos de
Salud de EsSalud, el 18.7% en el Hospital Nacional Guillermo Almenara
Irigoyen, el 15.3%, en el Hospital Edgardo Rebagliati Martins; también en
Establecimientos de Salud del Ministerio de Salud, principalmente en el
Instituto Nacional de Salud del Nifio — Brefia (7.3%). Lo cual coincide con otro
dato demostrado con este estudio, que sefiala que el 46.0% de los pacientes
encuestados, esta afiliado a EsSalud, el 42.7% al Seguro Integral de Salud -
SIS y el 10.0% cuenta con seguro privado. Este dato es importante, pues
como sabemos estas enfermedades impactan en la calidad de vida de las
personas que las padecen y teniendo identificados los Establecimientos de
Salud y los subsectores a los que pertenecen, se podran asignar los recursos
suficientes para que puedan brindarles tratamiento integral; lo cual representa

el reto de enriquecer y preocuparse también por la atencion digna al final de
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la vida; lo cual coincide con lo sefialado por Espinoza-Suarez Nataly R.; Jimmy

Palacios-Garcia; Maria del Rocio Morante-Osores.10

En cuanto a las enfermedades que padecen las personas que participaron en
la investigacion, se observa que el 36.7% de los pacientes padece del
Sindrome de West, el 22.7%, Hemofilia y el 8.0%, Miastenia Gravis. Todas las
enfermedades presentadas, coinciden con las establecidas en el Documento
Técnico: Listado de enfermedades raras y Huérfanas, aprobado en el pais,
mediante la Resolucion Ministerial N° 230-2020/MINSA, ?° en la cual se
consideran 546 enfermedades. Sin embargo, Valladares-Garrido, M. et. al. °,
en su estudio realizado en un hospital del norte peruano, encontré6 que la
Deficiencia del factor VIII, fue la enfermedad que generé mayor gasto en el
afio 2017.

El 82.7% de los pacientes con enfermedades raras no estan participando ni
ha participado en el pasado, en un proyecto de investigacion clinica que
estudia su enfermedad especifica, el 17.3% ha manifestado que si estan
participando en estudios de ese tipo; lo cual coincide con lo hallado por
Mazzetti P, Inca-Martinez M, Tirado-Hurtado I, Milla-Neyra K, Silva-Paredes
G, Vishnevetsky A, Cornejo-Olivas M.11, que, sefialé que en nuestro pais,

tenemos limitaciones para el desarrollo de investigacion y estudios clinicos.t

El diagndstico temprano y su respectivo tratamiento oportuno, respondiendo
a las necesidades de salud de las personas, en el marco de sus derechos
como ciudadano, es de vital importancia para evitar complicaciones, mayor
grado de discapacidad o la muerte de las personas que padecen
enfermedades raras®. En esta investigacion encontramos que el mayor
porcentaje (49.3%) de los pacientes con enfermedades raras, demoraron mas
de un afo en ser diagnosticados. Dato que coincide con lo sefialado por
Carbajal-Rodriguez L.1* y Cortés F.7’, quienes manifiestan en sus
investigaciones que, en su mayoria, los pacientes son mal estudiados y el
tiempo para llegar al diagndstico definitivo, suele tardar afios, lo cual retrasa

su tratamiento (cuando se presentan alternativas), aumenta el grado de lesion,
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las comorbilidades y los diferentes tipos de discapacidades que pueden

presentar!3

Durante la época de pandemia por COVID 19, el 56.0% de los pacientes con
enfermedades raras encuestados, manifiestan que han continuado el
tratamiento de su enfermedad; sin embargo, el 44.0%, sefialan que no han
podido acceder para continuar sus tratamientos. De los que han estado sin
tratamiento durante los meses de pandemia, el 63,6% ha estado sin acceso a
sus tratamientos, por mas de 6 meses, el 18,2% pacientes manifestaron que
estuvieron sin tratamiento de 1 a 3 meses y el mismo porcentaje, entre 4 a 6

meses.

Del total de 66 personas que no continuaron su tratamiento durante los meses
de pandemia por COVID 19, el 93.9% de ellos, han manifestado sintomas y
signos de reagudizacion o descompensacion de su enfermedad, el 6.0%
pacientes no manifestaron molestias ni signos de reagudizaciéon o

descompensacion, durante estos meses.

Durante los meses de Pandemia por COVID 19, el 72.7% de los pacientes con
enfermedades raras refiere haber necesitado de algun examen de laboratorio
o procedimiento, relacionado a su enfermedad, de ellos el 75.2% no pudo
obtener atencién de salud y tener oportunidad de hacerse el examen o
procedimiento, solo el 24.8% ha podido acceder a la atenciéon de salud;
asimismo, el 22.0% (33 pacientes) manifestaron que experimentaron
sintomas relacionados a COVID 19; de ellos, el 54.5% no pudo obtener
atencion de salud ni tuvieron la oportunidad de hacerse la prueba de COVID-

19; el 45,5%, de este grupo, manifestd que si obtuvo atencion de salud.

Estos datos que muestran los problemas de acceso a los servicios de salud
en nuestro pais, durante los meses de pandemia, coincide por lo presentado
por la Federacion Espafola de Enfermedades Raras (FEDER), que el 70% de
las familias espafolas han visto canceladas por completo sus terapias de

rehabilitacion, ya que la atencién médica se centrd sé6lo en COVID-193, De la
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misma forma, Leoni et al. y Lazzerini et al., menciona que, en Italia, las familias
de nifos afectados por enfermedades raras han estado aisladas
geograficamente/fisicamente, lejos de sus centros de tratamiento y los
médicos en ocasiones no podian cumplir con el cuidado de estos pacientes,

por estar enfocados en el cuidado de pacientes COVID 19.%2

En ese sentido, es evidente que la Pandemia por COVID 19 ha generado un
impacto negativo en el acceso a los servicios de salud de las personas que
padecen enfermedades raras, observamos, que, en cuanto al nivel de
satisfaccion con el desempefio del Estado, para garantizar la continuidad de
la atencién en los meses de pandemia, el 84.7% de los pacientes, no estan
satisfechos con el desempefio del estado. A pesar de contar con la Ley
N°29698, en donde se declara de interés nacional y preferente atencion el

tratamiento de personas que padecen enfermedades raras o huérfanas?

En esta dificil época de Pandemia, el Estado ha priorizado la atencién a los
pacientes con COVID 19, desatendiendo a los pacientes con enfermedades
cronicas, como los pacientes con enfermedades raras; acentuado las
demandas de las asociaciones de pacientes y sus familiares®? esta situacion
nos debe hacer reflexionar en cuanto los modelos de gestion que existen en
nuestro pais; coincidiendo con lo encontrado por Esteban, M., & Rosselli, D.4,
quien define nueve componentes de gestion importantes y primordiales en la
generacion, produccion e implementacion de los diferentes planes, politicas o

estrategias para los pacientes con estas enfermedades.*
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CAPITULO V: CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES

5.1. CONCLUSIONES

El perfil sociodemografico, muestra que la mayor poblacién afectada es
de sexo masculino (52.0%), predomina en los menores de 6 afos
(36.7%) y mayores de 35 afos (22.0%), al ser en su mayoria, nifios los
que padecen la enfermedad rara, el mayor porcentaje de quiénes
responden la encuesta (54.7%), son sus padres o sus cuidadores; solo
el 38% de quienes respondieron son los mismos pacientes.

El mayor porcentaje de los pacientes se atienden en los
Establecimientos de Salud de EsSalud, el 18.7% en el Hospital Nacional
Guillermo Almenara Irigoyen, el 15.3%, en el Hospital Edgardo Rebagliati
Martins; también en Establecimientos de Salud del Ministerio de Salud,
principalmente en el Instituto Nacional de Salud del Nifio — Brefia (7.3%).
Las Enfermedades que se presentaron en mayor porcentaje fueron
Sindrome de West (36.7%), Hemofilia (22.7%) y Miastenia Gravis
(8.0%).

El mayor porcentaje (49.3%) de los pacientes con enfermedades raras,
demoraron mas de un afio en ser diagnosticados y de seis meses a un
ano (24.0%).

Durante la época de pandemia por COVID 19, el 56.0% de los pacientes
con enfermedades raras, manifiestan que han continuado el tratamiento
de su enfermedad; sin embargo, el 44.0%, sefalan que no han podido
acceder para continuar sus tratamientos. De los que han estado sin
tratamiento durante los meses de pandemia, el 63,6% ha estado sin
acceso a sus tratamientos, por mas de 6 meses, el 18,2% pacientes
manifestaron que estuvieron sin tratamiento de 1 a 3 meses y el mismo
porcentaje, entre 4 a 6 meses.

Del total de 66 personas que no continuaron su tratamiento durante los
meses de pandemia por COVID 19, el 93.9% de ellos, han manifestado

sintomas y signos de reagudizacibn o descompensacion de su
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enfermedad, el 6.0% pacientes no manifestaron molestias ni signos de
reagudizacion o descompensacion, durante estos meses.

o El 72.7% de los pacientes con enfermedades raras requirieron algun
examen de laboratorio o procedimiento relacionado a su enfermedad
rara, asimismo, el 22.0% manifestd que experimentaron sintomas
relacionados a COVID 19; de ellos, el 54.5% no pudo obtener atencion
de salud ni tuvieron la oportunidad de hacerse la prueba de COVID-19;
el 45,5%, de este grupo, manifesté que si obtuvo atencion de salud.

o El 84.7% no estan satisfechos con el desempefio del estado, respecto a
la continuidad de la atencion de las personas con enfermedades raras;
lo que es preocupante debido al riesgo que esto tiene en la calidad de
vida de los pacientes.

o En ese sentido y con la informacién analizada, podemos concluir que la
pandemia por COVID-19, impact6 en el acceso a los servicios de salud,
de las personas que padecen enfermedades raras.

o La emergencia sanitaria debido a la pandemia de COVID 19, ha
generado un caos en los sistemas de salud, los cuales se han tenido que
reorganizar las prioridades quedando muchos procesos postergados
como la atencién de los pacientes con enfermedades raras.

o La emergencia sanitaria debido a la pandemia de COVID-19 ha
demostrado que existen muchas brechas que se deben trabajar ya que
estas generan inequidad en todos los aspectos ya sean internos y

externos y que impactan de forma directa e indirecta en los pacientes.
5.2. RECOMENDACIONES

o Fortalecer el sistema de salud dotando de los recursos necesarios, una
adecuada infraestructura y el equipamiento que permita brindar servicios
de calidad optimizando los tiempos y espacios.

o Implementar con el uso de la tecnologia existente mecanismos de

acompaniamiento para los pacientes con enfermedades raras y que
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estos no se sientan postergados ni mucho menos, piensen que el estado
los ha abandonado.

Impulsar el desarrollo de investigaciones, con la finalidad de ampliar el
conocimiento y mirar otras realidades que nos permitan mejorar el
acceso a diagnostico oportuno y mejores tratamientos para nuestros

pacientes con enfermedades raras.
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ANEXO N° 01: MATRIZ DE OPERACIONALIZACION DE VARIABLES
ALUMNO: VARA GRANA CARLOS GIUSSEPPE
ASESOR: DR. VALLENAS PEDEMONTE FRANCISCO
LOCAL: CHORRILLOS

TEMA: IMPACTO DE LA PANDEMIA POR COVID-19 EN LAS PERSONAS QUE PADECEN ENFERMEDADES RARAS
DEL PERU DURANTE EL ANO 2021

VARIABLES DE ESTUDIO

Edad de la persona que padece enfermedades raras

INDICADORES ITEMS NIVEL DE MEDICION INSTRUMENTO

<5 afios
6 — 10 afios
11 - 15 afios
16 — 20 afios
21 - 25 afos
26 — 30 afos
31- 35 aflos

>35 afos

8 Cuantitativo - Ordinal Encuesta

Sexo de la persona que padece enfermedades raras
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INDICADORES ITEMS NIVEL DE MEDICION INSTRUMENTO
Mascul?no 2 Cualitativo - Nominal Encuesta
Femenino

Participacion en proyecto de investigacion clinica
INDICADORES ITEMS NIVEL DE MEDICION INSTRUMENTO
Si L .
NG 2 Cualitativo - Nominal Encuesta

Tiempo transcurrido desde la aparicidén de los primeros sintomas de su enfermedad, hasta diagnéstico actual.

INDICADORES ITEMS NIVEL DE MEDICION INSTRUMENTO
Menos de un mes
De un mes a seis meses L .
- — 4 Cuantitativo - Nominal Encuesta
Seis meses a un ano
Mas de un afio
Continuidad de Tratamiento durante la Pandemia
INDICADORES ITEMS NIVEL DE MEDICION INSTRUMENTO
Si
No 3 Cualitativo - Nominal Encuesta

No corresponde
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Signos o sintomas de la enfermedad rara, durante la pandemia

Si L .

No 2 Cualitativo - Nominal Encuesta
VARIABLE DEPENDIENTE: Necesidad de examen de laboratorio o procedimiento durante la pandemia
INDICADORES ITEMS NIVEL DE MEDICION INSTRUMENTO

I\Slcl) 2 Cualitativo - Nominal Encuesta
Durante la pandemia, pudo obtener atencién de salud
INDICADORES ITEMS NIVEL DE MEDICION INSTRUMENTO
I\Slcl) 2 Cualitativo - Nominal Encuesta
Sintomas de COVID-19
INDICADORES ITEMS NIVEL DE MEDICION INSTRUMENTO
I\Slcl) 2 Cualitativo - Nominal Encuesta
Prueba de COVID-19
INDICADORES ITEMS NIVEL DE MEDICION INSTRUMENTO
[\SI(IJ 2 Cualitativo - Nominal Encuesta

81




Impacto de la Pandemia COVID-19 en la vida y salud de las personas que padecen una enfermedad rara

INDICADORES ITEMS NIVEL DE MEDICION INSTRUMENTO
Ninguno
Bajo
Medio 5 Cualitativo - ordinal Encuesta
Moderado
Alto
Satisfaccion con el desemperio del Estado durante la Pandemia
INDICADORES ITEMS NIVEL DE MEDICION INSTRUMENTO
I\Slcl) 2 Cualitativo - Nominal Encuesta

=USTSTA FAM:
EN SALUD PUBLICA - DR Eff EDUCACION

'5§.FRANCI§(109. VALD
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DR. VALLENAS PEDEMONTE FRANCISCO

ASESOR

- q
RESPONSAB{E DE ESTADISTICA ADMISION

LIC. AQUINO DOLORIER SARA

ESTADISTICO
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ANEXO N° 02. CONSENTIMIENTO INFORMADO
Estimado participante:

La actual encuesta busca describir el impacto de la pandemia por COVID-19,
en las personas que padecen enfermedades raras, en el Perd, durante el afio
2021.

Su participacion es totalmente voluntaria y ayudara a incrementar los
conocimientos sobre el impacto que ha causado en su salud y calidad de vida,
la pandemia por COVID 19 que estamos viviendo en nuestro pais desde el
mes de marzo a la fecha, por ello es muy importante Ud. Complete toda la

informacion requerida, con honestidad.

Con su participacion entendemos que brinda su consentimiento para participar

en la investigacion.

Le pedimos que participe en esta encuesta virtual, para conocer como la
pandemia de la enfermedad por coronavirus (COVID-19) afecta a las

personas que viven con enfermedades raras y a sus familias.

Esta encuesta virtual ayudard a comprender mejor como la pandemia por
COVID-19 esta afectando la vida de las personas con enfermedades raras
gue NO han estado enfermas con COVID-19, ya que puede haber causado
estrés, ansiedad y dificultado el acceso a la atencion, especialmente en areas
donde el COVID-19 es méas comun, también nos ayudard a obtener
informacion acerca del acceso a sus tratamientos, con la finalidad de gestionar
que el Estado pueda mejorar los procesos de atencion integral de salud a los

pacientes.

Esta investigacion, también generara informacion atil para las personas que
padecen una enfermedad rara. Responder a esta encuesta es completamente
voluntario, si elige participar en este estudio, no recibird pago ni ningun
beneficio directo, tampoco tiene un costo. Los datos que proporciona son

anonimos y confidenciales.
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Al participar en la presente investigacion, no se esta renunciando a ninguno
de los derechos. Si se presenta alguna duda sobre tus derechos como
participante en la investigacion, puedes contactarte con el Comité Institucional
de Etica de la UPSJB que se encarga de la proteccion de las personas en los
estudios de investigacion. Alli puedes contactar con el Dr. Juan Antonio Flores
Tumba, presidente del Comité Institucional de Etica de la Universidad Privada
San Juan Bautista al teléfono (01) 2142500 anexo 146, o acudir a la siguiente
direccion: Vicerrectorado de Investigacion, Campus UPSJB, Av. Juan Antonio

Lavalle S/N (Ex hacienda Villa), Chorrillos, Lima.

Su patrticipacion en la presente investigacién es voluntaria, pudiendo asi no
aceptar o retirarse del estudio si usted considera por alguna razén no desear
participar en la misma, asimismo su participacion podria ser determinada por
el investigador en cuanto considere que por alguna razén su informacion no

sea pertinente.

En lo que respecta al consentimiento informado, afirmo que lo he leido, he
realizado algunas preguntas que se me han contestado, por lo que presto libre
y voluntariamente estar conforme para participar, entendiendo asi, que puedo

retirarme si lo deseo sin dar explicaciones.
¢Acepta participar LIBREMENTE en esta evaluacion?
0 Acepto participar en la evaluacion

0 No acepto participar en la evaluacion

Contacto del investigador principal: Carlos Giusseppe Vara Grafia

Celular: 987240883; Correo: carlos.vara@upsijb.edu.pe
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ANEXO N° 03: INSTRUMENTO
sl sl UNIVERSIDAD PRIVADA SAN JUAN BAUTISTA

S : FACULTAD DE CIENCIAS DE LA SALUD

UNIVERSIDAD PRIVADA

ESCUELA PROFESIONAL DE MEDICINA HUMANA

IMPACTO DE LA PANDEMIA POR COVID-19 EN LAS PERSONAS QUE
PADECEN ENFERMEDADES RARAS DEL PERU DURANTE EL ANO
2021

INSTRUCCIONES

1. Tenga en cuenta que todas las preguntas estan dirigidas a la persona
que padece una enfermedad rara, si usted es el padre o cuidador,
responda las preguntas como responderia la persona que la padece.

2.  Seleccione s6lo una de las opciones.

DATOS PERSONALES
Caodigo de Identificacion: 001 Edad del paciente:

Sexo de la persona con enfermedad rara:

( ) Femenino
( ) Masculino
1. Es usted:

Una persona que padece una enfermedad rara

El padre/ cuidador de un nifio menor de 18 afios que tiene una

enfermedad rara

El padre/ cuidador de una persona que tiene una enfermedad rara, que

necesita ayuda para completar la encuesta
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2. Establecimiento de salud donde se atiende:

Instituto Nacional de Salud del Nifio - Brefia

Instituto Nacional de Salud del Nifio - San Borja

Instituto Nacional de Ciencias Neurolégicas

Instituto Nacional Materno Perinatal

Hospital Nacional Docente Madre Nifio -San Bartolomé

Hospital Nacional Cayetano Heredia

Hospital Nacional Arzobispo Loayza

Hospital Nacional Guillermo Almenara Irigoyen

Hospital Edgardo Rebagliati Martins

Otro:

3. Asegurado o afiliado, a:

MINSA (Institutos y Hospitales)

EsSalud

Sanidad de las Fuerzas Armadas

Sanidad de las Fuerzas Policiales

Privados: Clinicas

4. Enfermedad rara que padece:

Hipertension Pulmonar

Osteogénesis Imperfecta

Distrofia Muscular de Duchenne

Esclerosis Mdltiple

Hipertermia maligna

Miastenia

Mucopolisacaridosis

Raquitismo

Inmunodeficiencias
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Hemofilias
Otra:

5. ¢ Esta participando en un proyecto de investigacion clinica que estudia

su enfermedad especifica o o ha hecho en el pasado?

a) Si
b) No
6. ¢,Cuanto tiempo transcurrio desde la aparicion de los primeros

sintomas de su enfermedad, hasta la obtencion del diagnéstico actual?
C) Menos de un mes

d) De un mes a seis meses

e) Seis meses a un afo

f) Mas de un afo

7. En estos meses de pandemia, ¢ Ha continuado el tratamiento de su

enfermedad rara?

a) Si
b) No
8. Si respondié que NO a la pregunta anterior, ¢ Cuanto tiempo estuvo

sin tratamiento?

9 Durante el tiempo que estuvo sin tratamiento, ¢Se manifestaron

sintomas o signos de reagudizacion o descompensacion de su enfermedad

rara?
a) Si
b) No

10 En estos meses de pandemia, ¢Ha requerido de algun examen de

laboratorio o procedimiento, relacionado a su enfermedad rara?
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C) Si
d) No

11 Si respondio6 Sl a la pregunta anterior; ¢Ha podido obtener atencion de
salud, tuvo oportunidad de hacerse el examen o procedimiento?

a) Si

b) No

12 Ud. experimenté sintomas de COVID-19?
a) Si
b) No

13 Si respondié Sl a la pregunta anterior; ¢ Ha podido obtener atencion de
salud o tuvo oportunidad de hacerse la prueba de COVID-19?

a) Si

b) No

14 ¢ Esta satisfecho con el desemperio del Estado, para la continuidad de
la atencion de las personas con enfermedades raras a lo largo de los ultimos
meses, durante la pandemia?

a) Si

b) No
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ANEXO N° 04: MATRIZ DE CONSISTENCIA

ALUMNO: VARA GRANA CARLOS GIUSSEPPE

ASESOR: DR. VALLENAS PEDEMONTE FRANCISCO

LOCAL: CHORRILLOS

TEMA: IMPACTO DE LA PANDEMIA POR COVID-19 EN LAS PERSONAS QUE PADECEN ENFERMEDADES RARAS

DEL PERU DURANTE EL ANO 2021

pandemia por COVID-19 en las
personas gue padecen
enfermedades raras del Peru
durante el afio 2021?

Problemas Especificos:

PE1: ¢;Cuales son las necesidades
sanitarias de las personas que
padecen enfermedades raras tras la

por COVID-19 en las personas que
padecen enfermedades raras en el
Peru durante el afio 2021.

Objetivos Especificos

OEL1: Identificar las necesidades
sanitarias de las personas que
padecen enfermedades raras tras la
pandemia debido a COVID-19 en el
Peru durante el afio 2021.

hipotesis dada la
naturaleza descriptiva de
las variables incluidas en
el estudio.

Hipdtesis Especificas:

HI1: No se determinara
hipotesis dada la
naturaleza descriptiva de

VARIABLES E
PROBLEMAS OBJETIVOS HIPOTESIS INDICADORES
Problema General: Objetivo General Hipotesis General Variable:
PG: ¢Cual es el impacto de la|Describir el impacto de la pandemia|HG: No se determinara |Impacto de la

pandemia debido a
COVID-19

Indicadores:
e Necesidades
sanitarias
¢ Necesidades
sociales
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pandemia debido a COVID-19 en el
Pera durante el afio 20217

PE2: ¢ Cuales son las necesidades
sociales de las personas que
padecen enfermedades raras tras la
pandemia debido a COVID-19 en el
Pera durante el afio 20217

PE3: ¢Cual es la frecuencia de
enfermedades raras en el Perd
durante el afio 20217

OEZ2: Identificar las necesidades
sociales de las personas que
padecen enfermedades raras tras la
pandemia debido a COVID-19 en el
Peru durante el afio 2021.

OE3: Estimar la frecuencia de
enfermedades raras en el Peru
durante el afio 2021.

las variables incluidas en
el estudio.

HI2: No se determinara
hipbtesis dada la
naturaleza descriptiva de
las variables incluidas en

el estudio.
HI3: No se determinara
hipotesis dada la

naturaleza descriptiva de
las variables incluidas en
el estudio.

DISENO METODOLOGICO POBLACION Y MUESTRA TECNICAS E
INSTRUMENTOS
« Nivel: Descriptivo e Poblacion: constituida por las personas que padecen| e Técnica: Encuesta
' enfermedades raras pertenecientes a la FEPER durante el virtual

e Tipo de Investigacion:
Observacional,
prospectivo y de corte
transversal.

primer trimestre del afio 2021.
e N=464
e Criterios de Inclusién: Personas que padecen enfermedades
raras pertenecientes a la FEPER. Participantes mayores de
edad (mayor de 18 afos). Padre o cuidador de pacientes con

e Instrumento:
Cuestionario creado
en
Google.

Formulario
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enfermedades raras. Personas que padecen enfermedades
raras que acepten participar en el estudio

e Criterios de Exclusion: Personas con enfermedades raras
gue no deseen participar en el estudio y no firmen el
consentimiento informado. Personas con enfermedades raras
gue no puedan acceder al llenado de la encuesta virtual

e Muestra: 150 (poblacién objetivo)
e Muestreo: No probabilistico

T W
( a1 RESPONSABLE DE ESTADISTICA ADMISH
DR. VALLENAS PEDEMONTE FRANCISCO LIC. AQUINO DOLORIER SARA
ASESOR ESTADISTICO
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ANEXO N° 05 FORMATOS JUICIO DE EXPERTOS

ANEXO N° 05 FORMATOS JUICIO DE EXPERTOS

INFORME OPINION DE EXPERTO
1. DATOS GENERALES: IMPACTO DE LA PANDEMIA POR COVID-19 EN LAS PERSONAS QUE PADECEN
ENFERMEDADES RARAS DEL PERU DURANTE EL ANO 2021
ASPECTOS DE VALIDACION:
APELLIDOS Y NOMBRES DEL EXPERTO: Manassero Morales Gioconda Carmen Elena
CARGO E INSTITUCION DONDE LABORA: Jefe del Servicio de Genética del Instituto Nacional de Salud del nifio —
San Borja, Medico Genetista

TIPO DE EXPERTO: METODOLOGO: ] EspeciALISTA: 1 esTADIsTICO:

2. NOMBRE DEL INSTRUMENTO:

Encuesta para la investigacion: IMPACTO DE LA PANDEMIA POR COVID-19 EN LAS PERSONAS QUE PADECEN
ENFERMEDADES RARAS DEL PERU DURANTE EL ANO 2021

AUTOR DEL INSTRUMENTO: VARA GRANA CARLOS GIUSSEPPE

BUENO | MUY
INDICADORES CRITERIOS | AR i | mbena | TRFELETE
60% | 61-80%
CLARIDAD Esta formulado con un %0
lenguaje claro
No presente sesgo, ni
OBJETIVIDAD induce respuestas %0
Esta de acuerdo a lo que se
exige como parte de la
ACTUALIDAD implementaciéon de la 90
atencion  integral  de
Enf dades Raras.

- Existe una organizacion
ORGANIZACION | légica y coherente de los
items.
Comprende aspectos en
SUFICIENCIA calidad y cantidad
Adecuado para establecer
la relacion entre las
necesidades de las 90
personas que padecen
enfermedades raras y la
pandemia por COVID-19
Basados en  aspecto
CONSISTENCIA tedricos y cientificos 0
Entre los indices e
COHERENCIA indicadores 90
La estrategia responde al
proposito de la
investigacion: Determinar el
impacto de la pandemia por
METODOLOGIA COVID-19 en las personas %
que padecen
enfermedades raras, en el
Pert, durante el afo 2021.
3. OPINION DE APLICABILIDAD - Comentario del Juez Experto:
Excelente instrumento.
4. PROMEDIO DE LA VALORACION:

INTENCIONALIDAD

90%

A 7
st lr 3
—
V4

Dra. GIOCONDA MANASSERO MORALES.
Médico Especialista en Genética
CMP 19757 RNE 23169
Firma del Experto
N° DNI 06630682
Teléfono: 998783777
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INFORME OPINION DE EXPERTO

. DATOS GENERALES: Impacto de la pandemia por COVID-19 en las
personas que padecen enfermedades raras del Per( durante el afno 2021.
L. ASPECTOS DE VALIDACION:

APELLIDOS Y NOMBRES DEL EXPERTO: Vallenas Pedemonte, Francisco
CARGO E INSTITUCION DONDE LABORA: DOCENTE EN UPSJB.

TIPO DE EXPERTO: METODOLOGO EI ESPECIALISTA ] ESTADISTICO D

NOMBRE DEL INSTRUMENTO:

Impacto de la pandemia por COVID-19 en las personas que padecen enfermedades raras
del Pert durante el afio 2021. B

AUTOR DEL INSTRUMENTO: VARA GRANA CARLOS GIUSSEPPE

DERICIEN |REQULA| & eno | MUY | EXCELEN
INDICADORES CRITERIOS - o, |41 - 60% BUENO TE
0-20% | 21-40% |41-00%| g1 g0% |81-100%
CLARIDAD Esta formulado con un lenguaje claro 80
OBJETIVIDAD No presente sesgo, ni induce respuestas 80
ACTUALIDAD Esta de acuerdo a lo que se exige como 80

parte de la implementacién de la
atencion integral de Enfermedades

Raras.

ORGANIZACION | Existe una organizacion légica y 80
coherente de los items.

SUFICIENCIA Comprende aspectos en calidad y 80
cantidad

INTENCIONALID | Adecuado para establecer la relacion 80

AD entre las necesidades de las personas

que padecen enfermedades raras y la
pandemia por COVID-19

CONSISTENCIA | Basados en aspecto tedricos y cientificos 80
COHERENCIA | Entre los indices e indicadores 80
METODOLOGIA |La estrategia responde al propésito de la 80

investigacion: Determinar el impacto de
la pandemia por COVID-19 en las
personas que padecen enfermedades
raras, en el Per(, durante el afio 2021.

1. OPINION DE APLICABILIDAD - Comentario del Juez Experto:
Excelente instrumento.

IV. PROMEDIO DE LA VALORACION:
Lugar y Fecha:

Dr. Francisco, Vallenas Pedemonte
SERVICISARMICTTM, S
N SALUD PUBLICA - OR § JCACION

Teléfono: 999850103
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INFORME OPINION DE EXPERTO

. DATOS GENERALES: Impacto de la pandemia por COVID-19 en las
personas que padecen enfermedades raras del Peru durante el ano 2021.
. ASPECTOS DE VALIDACION:

APELLIDOS Y NOMBRES DEL EXPERTO: Aquino Dolorier, Sara
CARGO E INSTITUCION DONDE LABORA: Docente UPSJB )
TIPO DE EXPERTO: METODOLOGO [:I ESPECIALISTA |:| ESTADISTICO E

NOMBRE DEL INSTRUMENTO:

Encuesta para la investigacion: Impacto de la pandemia por COVID-19 en las personas que
padecen enfermedades raras del Per( durante el afio 2021.

AUTOR DEL INSTRUMENTO: VARA GRANA CARLOS GIUSSEPPE

DEFICIEN |REGULA| L UENo | MUY | EXCELEN
INDICADORES CRITERIOS 0-20% | 21-40% |41 — 60% BUENO TE
61-80% |81-100%
CLARIDAD Esta formulado con un lenguaje claro 90
OBJETIVIDAD No presente sesgo, ni induce respuestas 90
ACTUALIDAD Esta de acuerdo a lo que se exige como 90

parte de la implementacion de la
atencién integral de Enfermedades

Raras.

ORGANIZACION | Existe una organizacién légica y 90
coherente de los items.

SUFICIENCIA Comprende aspectos en calidad y 90
cantidad

INTENCIONALID | Adecuado para establecer la relacion 90

entre las necesidades de las personas
que padecen enfermedades raras y la
pandemia por COVID-19

CONSISTENCIA | Basados en aspecto teéricos y cientificos 90
COHERENCIA | Entre los indices e indicadores 90
METODOLOGIA |La estrategia responde al propésito de la 90

investigacion: Determinar el impacto de
la pandemia por COVID-19 en las
personas que padecen enfermedades
raras, en el Per(, durante el afo 2021.

. OPINION DE APLICABILIDAD - Comentario del Juez Experto:
Excelente instrumento.

IV. PROMEDIO DE LA VALORACION:
Lugar y Fecha:
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ANEXO N°6: PERMISO DE LA INSTITUCION

\.\ fe p e r Afio de la Universalizacion de la Salud

Federaci6n Peruana
de Enfermedades Raras

Lima, Perd
Carta 0198-2021
Carlos Giusseppe
Vara Grafia
Presente. -

Reciba un cordial saludo. Permitanos presentarnos. Somos la Federacion Peruana de Enfermedades
Raras (FEPER), Institucion dedicada a trabajar porque se reconozcan y cumplan los derechos de todo
paciente con una Enfermedad Rara o Huérfana en el Perti, estamos conformados por mas de 250
patologias inscritas y registradas en asociaciones, grupos e individuos a nivel nacional.

Mediante la presente carta, informo que después de haber recibido la solicitud de permiso para la
ejecucion de la tesis titulada: “IMPACTO DE LA PANDEMIA POR COVID-19 EN LAS PERSONAS QUE
PADECEN ENFERMEDADES RARAS DEL PERU DURANTE EL ANO 2021" a cargo del estudiante del 6to afio de
Medicina Humana Vara Grafia Carlos Giusseppe, expreso mi aceptacion para la ejecucién de la
presente tesis en la modalidad de encuestas virtuales y sera un gusto poder darle las facilidades
solicitadas en cuanto a la informacion de los pacientes.

Atentamente,

o ot g W

Maria Lourdes Rodriguez de Berckemeyer
Presidenta de la Federacién Peruana de Enfermedades Raras (FEPER)
DNI: 07803167 RUC FEPER: 20603055676

Calle Arias Aragiiez 678 - Dpto. B, Miraflores
Facebook: Federacion Peruana de Enfermedades Raras - Perti Telf.: 967665921
enfermedadesrarasperu(@gmail.com
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