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Enfermedades raras 

Latinoamérica 

Información tomada:  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC4782548/?report=printable#ref12 
https://factor-h.org/blog/category/Venezuela+News 
 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC4782548/?report=printable
https://factor-h.org/blog/category/Venezuela+News
https://factor-h.org/blog/category/Venezuela+News
https://factor-h.org/blog/category/Venezuela+News
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Enfermedades raras 

Latinoamérica 

Clin Genet 2016: 89: 295–303 
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Enfermedades raras 

Latinoamérica 

Clin Genet 2016: 89: 295–303 

1. Algunos ejemplos de legislación en LA 

 

2. Enfermedades raras en Colombia 

 

3. Gestión del riesgo en ER en Colombia 
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Enfermedades raras 

Legislación 

"National Policy 
for Rare 

Diseases" 

2014 

F1000Research 2015, 4:57 Last updated: 16 MAY 2019 



25 de febrero de 2020 |                                                  |  SURA © All rights reserved 7 

Enfermedades raras 

Legislación 

Intractable & Rare Diseases Research. 2018; 7(4):213-222. 
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Enfermedades raras 

Legislación 

Intractable & Rare Diseases Research. 2018; 7(4):213-222 
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Enfermedades raras 

Comportamiento del Mercado farmaceútico 

Tomado de: 
https://www.marketresearchreports.com/blog/2019/01/31/global-

pharmaceuticals-market-forecast-drivers-value-chain-analysis-trends 

https://www.marketresearchreports.com/blog/2019/01/31/global-pharmaceuticals-market-forecast-drivers-value-chain-analysis-trends
https://www.marketresearchreports.com/blog/2019/01/31/global-pharmaceuticals-market-forecast-drivers-value-chain-analysis-trends
https://www.marketresearchreports.com/blog/2019/01/31/global-pharmaceuticals-market-forecast-drivers-value-chain-analysis-trends
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Enfermedades raras 

Inequidad/Bajo ingreso per capita 

Banco Mundial, 2017 
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Tomada de: 
https://datos.bancomundial.org/indicador/SI.POV.GINI?end=2017&start=2017&view=map&year=2
017 
 

https://datos.bancomundial.org/indicador/SI.POV.GINI?end=2017&start=2017&view=map&year=2017
https://datos.bancomundial.org/indicador/SI.POV.GINI?end=2017&start=2017&view=map&year=2017
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Tomada de: 
https://datos.bancomundial.org/indicador/SI.POV.GINI?end=2017&start=2017&view=map&year=2
017 
 

https://datos.bancomundial.org/indicador/SI.POV.GINI?end=2017&start=2017&view=map&year=2017
https://datos.bancomundial.org/indicador/SI.POV.GINI?end=2017&start=2017&view=map&year=2017
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Intractable & Rare Diseases Research. 2018; 7(4):213-222. 

Enfermedades raras 

Desafíos y perspectivas 

Economía: 

*Impacto 
financiero 

 

 

 

 

Social: 

*Población 
frágil 

 

Salud: 
*Desconocimiento 

*Discapacidad 
*Manejo  

(clínico y en salud publica) 

Investigación: 
*Condiciones difíciles para 

el desarrollo de ensayos 
clínico 

Educación y 
concienciación: 

* Pobre conciencia sobre la 
presencia de las ER  

Creación y acceso a 
farmacopea 

Investigación sobre 
estrategias de 

reducción de carga 
de enfermedad 

Adaptación de 
sistemas de salud al 

manejo de ER 

TAS 
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International Journal of Technology Assessment in Health Care, 33:3 (2017) 
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International Journal of Technology Assessment in Health Care, 33:3 (2017) 
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Calidad en el servicio 

Sostenibilidad 
financiera 

Equidad en la 
atención 

Mejores 
tratamientos 
disponibles 

Pacientes 

Ejecutores de los 
sistemas de salud Población 

Relevancia Socialización 

Discusión continua Cumplimiento 

International Journal of Technology Assessment in Health Care, 33:3 (2017) 
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Tareas para cada país 

ITEM SI NO EN TRAMITE RESPONSABLES 

POLITICA NACIONAL 

FINANCIACION DE LA ESTRATEGIA 

PROCESOS DE AUTORIZACION 

ACCESO RAPIDO A PROGRAMAS  

ACCESO A TRATAMIENTO 

PROGRAMAS DE DIAGNOSTICO 

CENTROS DE REFERENCIA 

INVESTIGACIÓN 

ASOCIACIONES DE PACIENTES  
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Estrategias 
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2010      2012        2013      2015                   2016    2018            2019 

Ley 1392, por medio de 
la cual “se reconocen 

las enfermedades 
huérfanas como de 

especial interés 

Decreto 1954 de 2012 
 disposiciones para 

implementar el sistema de 
información de pacientes 

con enfermedades huérfanas 

RESOLUCIÓN 3681 
DE2013 (Reporte de 
ER) y  Primera lista 

de ER (1920)
  

RESOLUCIÓN NÚMERO 
DE 2015 actualización 

de listado de ER (2149)  

Documento consenso 
para definición de 

gold standard en ER 

Ley 1980 del 2019 de 
tamizaje neonatal 
(acreditación de 

pruebas genéticas) 

Plan nacional de 
enfermedades 
huérfanas 2016 

(Rutas de 
atención) 

Resolución 651 de 2018 
REGLAMENTACION DE 
CENTROS Y REDES DE 
REFERENCIA PARA 
ENFERMEDADES RARAS 
COLOMBIA 

 RECONOCIENDO 
 REGISTRANDO 
 REDEFINIENDO DX 
 ACCEDIENTO A TTO 
 REDIRECCIONANDO 

Enfermedades raras 

Colombia 

http://www.fecoer.org/reglamentacion-de-centros-y-redes-de-referencia-para-enfermedades-raras-colombia/
http://www.fecoer.org/reglamentacion-de-centros-y-redes-de-referencia-para-enfermedades-raras-colombia/
http://www.fecoer.org/reglamentacion-de-centros-y-redes-de-referencia-para-enfermedades-raras-colombia/
http://www.fecoer.org/reglamentacion-de-centros-y-redes-de-referencia-para-enfermedades-raras-colombia/
http://www.fecoer.org/reglamentacion-de-centros-y-redes-de-referencia-para-enfermedades-raras-colombia/
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Enfermedades raras 

Colombia 

Mateus et al. BMC Res Notes (2017) 10:514  
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Enfermedades raras 

Colombia 

Biomédica 2018;38:198-208 



EPS (Empresas promotoras de salud) en Colombia 
Participación de mercado 

Sura: 2da EPS en el Régimen 
Contributivo del país 

2017: 12.2% 

2018: 13.5% 

2019 Mayo: 14.5% 
14,8% 

12,2% 

11,5% 

10,1% 14,1% 

8,9% 

10,3% 

6,3% 

11,8% 

15,5% 

14,5% 

12,3% 

12,3% 

10,2% 

9,2% 

8,0% 

6,7% 

11,4% 

Nueva EPS 

Sura 

Salud Total 

Sanitas 

Medimas 

Famisanar 

Coomeva 

Compensar 

2017 
Vs 

2019 

Otros 

Entorno 



SURA: Quienes somos como administradores en salud 

Sostenibilidad de EPS SURA para: 
• 3.4 millones de afiliados 
• Nuestros afiliados enfermos 
• Nuestros clientes sanos 
• El sistema de salud 
• Las clínicas, IPS, Especialistas 
• SURA (accionistas) 

 

Ecosistema 

Conjunto de  
actores y contextos  
que interactúan entre sí 
estableciendo relaciones 
equilibradas y con alto 
potencial para generar  
valor de manera 

sostenible.  

Generación de 
valor conjunto  

Habilita la entrega 
de capacidades a 

personas y 
empresas 



Entregar bienestar  
y competitividad  
sostenibles a las 
personas y a las 

empresas 

Talento humano  
y la Gestión  

de Tendencias  
y Riesgos 

Estrategia 

Qué nos mantiene anclados? 
A qué no renunciamos? 
 



25 de febrero de 2020 |                                                  |  SURA © All rights reserved 25 

International Journal of Technology Assessment in Health Care, 33:3 (2017) 

Nuestros retos en gestión 

Colombia 

Consulta especialidad de genética: crecimiento del 134% año 2019 vs 2018 
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Nuestros retos en gestión 

Colombia CÓDIGO   CANTIDAD AUTORIZADA   TOTALES 

CÓDIGO AGRUPACION PRUEBA 2017 2018 2019 
Total 
años 

CANTIDAD 
AUTORIZADA 

S9084340 

PANEL CANCER 
HEREDITARIO 

4 522 10 536 536 

S9084503 ARRAY 130 208 135 473 473 
S0908407 CARIOTIPO 189 199 49 437 437 
S9084561 ARRAY 88 133 61 282 282 

S9084809 

PANEL CANCER 
HEREDITARIO 

32 199 16 247 247 

S9085788 EXOMA DIRIGIDO   160 81 241 241 

S9085670 

PANEL CANCER 
HEREDITARIO 

  71 161 232 232 

S9084711 EXOMA TRIO 28 87 41 156 156 

S9085961 

EXOMA COMPLETO 
SIMPLE 

23 64 26 113 113 

S9085849 

MUTACION PUNTUAL 
GENERAL 

3 39 51 93 93 

S9084506 EXPANSION TRIPLETAS 25 33 16 74 74 
S9085727 EXOMA DIRIGIDO   19 37 56 56 

Total pesos colombianos  $  7,500,000,000  
Total en dólares americanos  USD  2,500,000  



Nuestros retos de gestión: Ineficiencias 

Fuente: Brownlee, S, Chalkidou, K, Doust, J et al. Evidence for overuse of medical services around the world. Lancet. 2017; (published online Jan 8.)http://dx.doi.org/10.1016/S0140-6736(16)32585-5 

Medición Directa 

Uso inadecuado: 

España: tasas de reemplazo total de rodilla  26% y 

reemplazo total de cadera 25%. 

Estados Unidos: índice de reemplazo total inadecuado de 

rodilla 34% y en PCI electiva del 6-16.7% según el hospital 

Suiza: histerectomía del 20% 

Italia: antibióticos en EDA del 9% 

Medición Indirecta 

Variación de la tasa de remplazo de 

rodilla de 4 veces entre los países y 

2-3 veces dentro de cada país.  

Estados Unidos: variación regional 5 

veces en las tasas ajustadas de 

reemplazo de cadera total y rodilla 

EPS Sura 

Enfermedades crónicas  
NO transmisibles 

Abdomen Cerebro Torax Osteomuscular

Ecografía Ecografía Aortograma Electromiografia

Esofagogastro Radiografia Ecocardiograma Osteodensitometria

Colonoscopia Resonancia Ecografia Miembro superior

Tomografía Tomografia Radiografia Miembro Inferior

Radiografía Resonancia pelvis

Tomografia Columna

21% 21% 10% 9% 

http://dx.doi.org/10.1016/S0140-6736(16)32585-5
http://dx.doi.org/10.1016/S0140-6736(16)32585-5
http://dx.doi.org/10.1016/S0140-6736(16)32585-5
http://dx.doi.org/10.1016/S0140-6736(16)32585-5
http://dx.doi.org/10.1016/S0140-6736(16)32585-5


Medicina personalizada 
Desarrollo de una estrategia conjunta 

2018 - 2025 

Dirección Técnica de Laboratorio / Dirección Gestión de Tendencias y  Desarrollo de Negocios 
DINAMICA 

Coordinación Nacional Unidad de Genética 



Objetivo general 

Brindar medicina y diagnóstico de precisión que pueda gestionar el 
riesgo de forma individualizada en la población colombiana con 
tratamientos a la medida, y que permitan la optimización de recursos 
en salud.  

 



¿Qué buscamos? 

1. Conocimiento genético de nuestra población 
2. Manejo y gestión del riesgo 
3. Desarrollo de Investigaciones  
4. Generación de modelos de atención y servicios 
5. Mayor costo efectividad (sin intermediarios) 
6. Sostenibilidad al Sistema de Salud 



Línea de tiempo 
del proyecto 

2018 

Articulación de Inteligencia de negocios 
Asuntos legales 

ARL 
IPS 

Seguros de Vida 
BI/TI 

DO 
Póliza Salud 

EPS 
Financiera 

Conversatorios nacionales 

Conexiones 

H0 

Modelación 

Selección de aliados 

Aprobación por presidencia Unidad de Genética  
Laboratorio Genómica 
Staff Mesa de Genética 

 

H1 

Contratación TH 

Recibió obra civil                16 
Septiembre. 

Asesoría genética 
Consulta médica 

2019 

Almacenamiento de información 
 (Data center)  

Sistemas de información 

Portafolio de proyectos de investigación 

Integración de conocimiento 

H2 

2020 

Unidad de investigación 
Información como activo 

H3 

Modelos de medicina personalizada 

2021-2025 

Conocimiento de la población 

Otras ómicas 
Farmacogénomica 

Biobancos 
Imagenómica 

Analítica de datos 
 
 



Staff mesa de genética  
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Talento Humano: Senior 

Alicia Cock Rada (MD, Oncogenetista Ph.D)  
Carolina Baquero Montoya (MD, Pediatra, Genetista Ph.D) 
Fernando Suarez Obando (MD Genetista /Bioética)  
Harvy Mauricio Velasco (MD, Genética Médica  y Bioinformática Clínica Esp, M.Sc) 
Carolina Jaramillo (Prof. Biología Molecular, B.Sc, Esp, M.Sc) 
Carolina Muñoz Olarte (Bacterióloga, MBA) Asesoría Técnica.  
Sindy Paola Guzmán (Enfermera jefe auditora EPS Sura).  
Wilson Puerta (MD auditor en Salud EPS Sura). 
 
Andrés González Niño (Biólogo Molecular y Bioinformático Clínico B.Sc Esp, M.Sc)  
Coordinador Nacional Unidad Genética.  

 



Resultados 
 



Resultados 
 



Resultados 
 



Resultados 
 



Resultados 
 



Modelo de gestión 

Indicadores de gestión 

Capacitación personal toma Mx Envío material toma muestra  información 
didáctica Notificación pacientes autorizados  Monitoreo y seguimiento Selección sedes 

1 2 3 4 

Trazabilidad y cobertura  
24 puntos de toma de muestras 

 
 

12  
ciudades   

 
 

Intervención 
Pre-test 

• Mesa genética 
• Toma de muestras 
       Bacteriólogas 

Capacitadas para dar información 
sensible y consentimientos informados  
 
 • Videos e información impresa 

• Módulos de formación 
• Guías de práctica clínica 

Unidad Genética 

Bacteriólogas líder toma muestra 
Se hará envío del material para toma de muestra y de  la 
información didáctica de apoyo para el acompañamiento 
pre-test con diseño Dinámica  construido desde el proyecto 
de Medicina Personalizada a cada una de las sedes 
seleccionadas.  
 
 

Asesoría Técnica 

Bacteriólogas líder toma de muestras 
Se hará envío semanal de  la base de datos con el registro 
de los pacientes y el tipo de examen autorizado en la mesa 
de genética y desde Sura por los auditores de cada uno de 
los negocios.  

Unidad Genética 

Monitoreo 
Revisará el ordenamiento vs la toma de 
muestra de la semana.  
       
Seguimiento 
Se hará reunión mensual vía telco con 
cada una de las coordinaciones  
regionales para revisar el proceso  
 
       



Sumario 

1. L.A. como eje destacado en los desarrollos sobre el conocimiento de las 
Enfermedades raras 

2. Resago legislativo dentro del marco normativo en ER con relación a 
otras latitudes 

3. Inequidad y pobreza como elementos diferenciadores ante el manejo de 
E.R. en L.A. 

4. El escenario de abordaje de las ER es multidimensional (salud, 
sociedad, economía, investigación) y requiere de un abordaje diferencial 

5. Soluciones a estos retos pueden estar en estrategias basadas en la 
Racionabilidad y responsabilidad 

 

 

 



Sumario 

6. Existe un escenario favorecido por la legislación en Colombia donde se 

da cobertura las enfermedades  raras 

 

7. EPS SURA mantiene atención de estas enfermedades desde el 

diagnostico, manejo y prevención 

 

8. La gestión de este tipo de enfermedades incluye manejo racional de los 

recursos (económicos, talento humano, infraestructura, información redes) 



Equipo de trabajo 



Carolina Jaramillo 

 Bióloga molecular 

Andres Gonzalez 

 Biólogo molecular  

Coordinador Nacional Unidad Genética 

Harvy Velasco 

Medico genetista 

Johana Cañaveral 

Directora Gestión de tendencias  

y desarrollo de negocios 

Heiddy del Valle 

Directora Técnica de laboratorio  

Alicia Cock  

Médica onco genetista 

Fernando Suarez   

Médico genetista 

Carolina Baquero 

 Pediatra, genetista 
Carolina Muñoz 

Asesoria técnica 




