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En su despacho.- o

Qum: 19, Voju

Senor Presidente:

En ejercicio de mis atribuciones como Asambleista Nacional del Ecuador, y
de conformidad a lo establecido en los articulos 134, numeral 1 y 136 de Ia
Constitucion de la Republica, en concordancia con lo dispuesto en los
articulos 54, numeral 1y 55 de la Ley Organica de la Funcién Legislativa, me
permito presentar el Proyecto de Ley por medio del cual se reconocen
como enfermedades catastroficas, de alto costo y de alta complejidad,
a las enfermedades raras o huérfanas y se adoptan normas tendientes

a la_proteccion por parte del Estado Ecuatoriano a la poblacién que
padece de este tipo de enfermedades, a fin de que sea calificado por

Consejo de Administracion Legislativa y que se sirva darfe el tramite
constitucional y legal correspondiente.

Acompafio junto al referido Proyecto de Ley, la exposicién de motivos que
sustenta esta propuesta, y el apoyo de varios sefores y sefioras
asambleistas.

Atentamente,




FIRMAS DE LOS SENORES, SENORAS Y SENORITAS QUE RESPALDAN
EL Proyecto de Le or _medio del cual se reconocen como

enfermedades catastréficas, de alto costo v de alta complejidad, a las
enfermedades_raras o huérfanas y se adoptan normas tendientes a la
proteccién por parte del Estado Ecuatoriano a la poblacién que padece
de este tipo de enfermedades
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Proyecto de Ley por medjo del cual se reconocen como enfermedades
catastroficas, de alto costo y de alta complejidad, a las enfermedades

raras o huérfanas y se adoptan normas tendientes a la proteccién por

parte del Estado Ecuatoriano a la_poblacién que padece de este tipo de
enfermedades

Capitulo |
Disposiciones generales

ARTICULO 1° .- OBJETO DE LA LEY.- La presente ley tiene como objeto
reconocer a las enfermedades raras o huérfanas dentro de las denominadas
de alto costo o catastroficas.

Se busca implementar por parte del Gobierno Nacional, las acciones
necesarias para la atencién en saiud de los enfermos que las padecen, con
el fin de mejorar la calidad y expectativa de vida de los pacientes, en
condiciones de disponibilidad, equilibrio  financiero, accesibilidad,
aceptabilidad y estandares de calidad, en las fases de promocién,
prevencion, diagnéstico, tratamiento, rehabilitacion y habilitacion.

ARTICULO 2° .- DENOMINACION DE LAS ENFERMEDADES RARAS O
HUERFANAS.- Las enfermedades raras o huérfanas son aquellas
cronicamente debilitantes, graves, que amenazan la vida y con una
prevalencia menor de 1 por cada 10.000 personas: se entenderan incluidas
dentro de estas enfermedades las enfermedades ultra raras o ultra
huérfanas, de alta complejidad, cuya prevalencia sera menor de 1 por cada
50.000 personas.

Paragrafo.- Con el fin de mantener unificada Ia lista de denominacién de las
enfermedades raras o huérfanas, el Ministerio de Salud Publica emitira y
actualizara esta lista cada dos afios a través de Acuerdos con el Consejo
Nacional de Salud (CONASA) o el organismo competente.

ARTICULO 3°.- RECONOCIMIENTO DE LAS ENFERMEDADES RARAS O
HUERFANAS COMO ASUNTO DE INTERES NACIONAL. E! Gobierno
Nacional reconocera de interés nacional a las enfermedades raras o
huérfanas para garantizar el acceso a los servicios de salud, tratamiento y
rehabilitacién a las personas que se diagnostiquen con dichas
enfermedades, con el fin de beneficiar efectivamente a esta poblacién a
través de los diferentes planes, programas y estrategias de intervencion en

salud, emitidas por el Ministerio de Salud Publica.

ARTICULO 4° .- PRINCIPIOS RECTORES. Se tendran como principios




rectores de interpretacion para la proteccién efectiva de las personas que
padecen enfermedades raras o huérfanas:

Universalidad: El Estado propendera por mejorar la calidad de vida de todas
las personas que padecen enfermedades raras o huérfanas y ultra raras o
ulira huérfanas.

Solidaridad: La sociedad en general, las organizaciones, instituciones, la
familia y demas entes especializados nacionales e internacionales, buscaran
conjuntamente promover las acciones positivas para prevenir, promover,
educar sobre las enfermedades raras o huérfanas y proteger los derechos de
todas las personas que padecen dichas enfermedades.

Corresponsabilidad: La familia, la sociedad y el Estado son
corresponsables en ia garantia de los derechos de los pacientes que
padecen una enfermedad rara o huérfana y propiciaran ambientes favorables
para ellos, con el fin de generar las condiciones adecuadas tanto en el
ambito publico como privado, que permitan de ser posible, su positiva
incorporacién, adaptacién, interaccién ante la sociedad.

Igualdad: El Gobierno Nacional, promovera las condiciones para que la
igualdad, sea real y efectiva y adoptaran medidas a favor de todas las
personas que padezcan enfermedades raras o huérfanas, para que éstas
gocen de los mismos derechos, libertades y oportunidades sin ninguna
discriminaciéon en el acceso a los servicios.

Capitulo Il.- De su financiamiento.-

ARTICULO 5° .- FINANCIAMIENTO DE LAS ENFERMEDADES RARAS O
HUERFANAS. Con el fin de no generar desequilibrios financieros al sistema
de Salud, los pacientes que padecen enfermedades raras o huérfanas
estaran a cargo del Gobierno Nacional, por intermedio del Ministerio de
Salud Publica.

PARAGRAFO 1°. El Gobierno Nacional destinara una partida anual para
atender estas enfermedades, la cual tendra como fuente primaria los
recursos de la cuenta de compensacion del Fondo de Solidaridad Social.




Capitulo Il
De los deberes y obligaciones

ARTICULO 6° .- DEBERES POR PARTE DEL GOBIERNO NACIONAL.
Dentro de los deberes que estaran a cargo del Gobierno Nacional, se
determinan los siguientes:

Deberes del Gobierno Nacional:

1. Establecer a través del Ministerio de Salud Publica, la elaboraciéon de
protocolos para la atencion de estas enfermedades, con la participacion de
las sociedades cientificas, quienes estableceran las directrices, criterios y
procedimientos de diagnoéstico y tratamiento de los pacientes que padecen
enfermedades raras o huérfanas.

2. Impulsar a través de las acciones y programas incluidos en los planes
nacionales y territoriales de salud, la busqueda activa y vigilancia para
detectar, reportar, diagnosticar y atender la poblacidon que se vea afectada
por enfermedades raras o huérfanas y, en aquellas que tengan origen
genetico suministrar el asesoramiento genético correspondiente a la familia,
en los casos en que el diagnostico este plenamente comprobado.

3. Estudiar, coordinar y promover con organismos especializados publicos y
privados, el desarrollo de investigaciones que procuren estudiar a las
enfermedades raras o huérfanas, buscando la posibilidad de diagnésticos
tempranos en pro de una mejor calidad y expectativa de vida.

4. Velar porque los prestadores de servicios de salud y los aseguradores
privados de salud, mantengan la busqueda activa de casos relacionados con
las enfermedades raras © huérfanas, de conformidad con las guias
adoptadas por el Gobierno Nacional.

5. El Gobierno Nacional a través del Ministerio de Salud Publica y las
Direcciones Provinciales, en conjunto con las diferentes organizaciones
de pacientes y cientificas, entre otros grupos interesados, establecera
una serie de acciones tendientes a la divulgacion de las enfermedades
raras o huérfanas, con el objetivo de crear sensibilidad y conciencia
social en razén de dichas enfermedades.

6. El Gobierno Nacional propendera por una atencién adecuada,
completa y oportuna a los pacientes que padecen enfermedades raras

o huérfanas,mediante la expedicion de guias médicas concertadas con las
diferentes sociedades cientificas.




ARTICULO 7 °. .- REGISTRO NACIONAL DE PACIENTES QUE PADECEN
ENFERMEDADES HUERFANAS.

El Gobierno Nacional implementara un sistema de informacién de registro de
pacientes que padecen enfermedades raras o huérfanas, que funcionara a
través del reporte obligatorio, por medio de la informaciéon que suministren
las Instituciones Prestadoras de Servicios de Salud Publicos y Privados y
éstas a su vez le informaran al Ministerio de Salud Publica de los pacientes
que son diagnosticados y atendidos por el sistema de saiud, el cual hara
parte del Sistema de Vigilancia Epidemioldgica.

Con el registro de pacientes se busca generar un sistema de informacion
basico sobre enfermedades raras o huérfanas que proporcione un mayor
conocimiento sobre la incidencia de los casos, la prevalencia, la mortalidad o
en su defecto el numero de casos detectados en cada area geografica,
permitiendo identificar los recursos sanitarios, sociales y cientificos, que
puedan contribuir a un mejor conocimiento de dichas enfermedades

PARAGRAFO 1°. E! Ministerio de Salud Publica contara con 6 meses a partir
de la promulgacion de la presente ley para reglamentar el presente articulo.

ARTICULO 8°. - MEDICAMENTOS HUERFANOS Y METODOS DE
DIAGNOSTICO:

Con el fin de mejorar el acceso universal de los pacientes, a los
medicamentos huerfanos y los métodos de diagnostico, se faculta al
Ministerio de Salud Publica para poner en marcha un sistema centralizado de
negociacion y compra con las farmacéuticas y laboratorios productores e
importadores de medicamentos huérfanos y tecnologias diagnosticas, que
permita el acceso equitativo para todos los pacientes a través de una mejor
administracion de los recursos financieros.

PARAGRAFO 19 El Ministerio de Salud de Publica contara con 6 meses a
partir de la promulgacion de la presente ley para reglamentar el presente
articulo de acuerdo a los nuevos conceptos de la OMS respecto a
medicamentos de sintesis quimica (genéricos biocequivalentes) vy
medicamentos biotecnolégicos (biosimilares intercambiables), asi como
también buenas practicas de manufactura.




Capitulo llI

Incentivos para consolidar la atencién y el desarrollo del conocimiento
cientifico de las enfermedades huérfanas.-

ARTICULO 9° .- CENTROS DE ATENCION Y DIAGNOSTICO PARA EL
MANEJO DE ENFERMEDADES HUERFANAS.

El Ministerio de Salud Publica bajo la reglamentacion que para esto emita,
conformara una red de centros de referencia, en el tercer nivel, para la
atencion de los pacientes que padezcan enfermedades raras o huérfanas,
con el objetivo de concentrar el personal idoneo y calificado.

Los centros de referencia deberan acreditar experiencia en investigacion,
diagnéstico, tratamiento y deteccién temprana de enfermedades de origen
genetico y metabdlico, ademas de contar con el personal idoneo y calificado.

Dentro de sus principales funciones estan:

1. Reportar los pacientes con diagnostico, con el fin de iniciar tratamientos
preventivos en sus familias.

2. Generar una base de datos poblacional, especificando las diferentes
enfermedades, sus tratamientos y su viabilidad.

3. Garantizar el manejo oportuno de los pacientes con enfermedades raras o
huérfanas.

PARAGRAFO 1° .- A partir de la expedicidon de la presente Ley, el Ministerio
de Salud Puablica contara con un término de seis meses para reglamentar el
presente articulo.

ARTICULO 10° .- CAPACITACION Y DIVULGACION DEL CONOCIMIENTO
SOBRE ENFERMEDADES RARAS O HUERFANAS AL TALENTO
HUMANO EN SALUD. Ademas de ios criterios técnicos ya desarrollados
por el Ministerio de Salud Publica con la Academia para la capacitacion del
personal de talento humano en salud, debera impulsar acciones tendientes a
promover la capacitacibn a nivel de pregrado, postgrado y docente
asistencial que permitan la capacitacién y divuigacién del conocimiento de
las enfermedades raras o huérfanas, a todas las ocupaciones y profesiones
de la salud.

ARTICULO 11° .- DE LA INVESTIGACION. El Gobierno Nacional estimulara




a través de los mecanismos que para esto expida, al Ministerio de Salud
Publica, bajo la asesoria del Consejo Nacional de Ciencia y Tecnologia. Para
que aplique los mecanismos de promocion y participacién, para la
investigacién cientifica de los diagnodsticos tempranos vy posibles
medicamentos, tratamientos preventivos, aspectos psicoldgicos vy
psiquiatricos asociados con estas enfermedades, no solo desde el punto de
vista de los pacientes sino también de sus familiares.

Capitulo IV.- Inspeccioén, Vigilancia y Control.-

ARTICULO 12°. - DE LA INSPECCION, VIGILANCIA Y CONTROL. El
Ministerio de Salud Publica, en ejercicio de sus atribuciones de inspeccion,
vigilancia y control, se encargard del seguimiento y la vigilancia de las
acciones que los actores del sistema de salud deban cumplir para la atencién
de los pacientes que padecen enfermedades raras o huérfanas.

PARAGRAFO 1°. ESTANDARES DEL SISTEMA DE INSPECCION,
VIGILANCIA Y CONTROL DE LA SUPERINTENDENCIA NACIONAL DE
SALUD. Para cumplir con ias funciones de inspeccion, vigilancia y control, el
Ministerio de Salud Publica ejercera sus funciones teniendo como base los
siguientes estandares:

1. Acceso a la atencion: Se encargara de velar por el efectivo cumplimiento
de los derechos que tiene la poblacién que padece de enfermedades raras o
huérfanas.

2. Prestacion de servicios de atencidn en salud.- Su objetivo es vigilar que la
prestacion de los servicios de atencidén en salud individual y colectiva a los
pacientes con enfermedades raras o huérfanas se haga en condiciones de
disponibilidad, accesibilidad, aceptabilidad y estandares de calidad, en las
fases de promocién, prevencién, diagndstico, tratamiento y rehabilitacion.

3.nformacién. Vigilar que los actores del Sistema de Salud garanticen la
produccion de los datos con calidad, cobertura, pertinencia, oportunidad y
transparencia.

ARTICULO 13° - VIGENCIA. La presente ley rige a partir de su sancion y
publicacién.




EXPOSICION DE MOTIVOS

Segun la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), la salud no solo es la
ausencia de enfermedad, sino el completo bienestar fisico, mental y social de
las personas. Sin embargo, no es solamente el derecho a la saiud
establecido con la maxima jerarquia el que esta en juego. También lo esta el
derecho a la igualdad establecido en el articulo 11, inciso 2 de nuestra
Constitucion Politica de la Republica (Capitulo Primero, principios de
aplicacion de los derechos) puesto que hoy en dia, solo tienen acceso a este
tipo de tratamientos quienes disponen del poder adquisitivo suficiente o a
través de acciones judiciales, quedando sin ningun tipo de atencién y/o
cobertura quienes no disponen de medios para afrontarlo.

De esta manera, el propdsito de este Proyecto de Ley, es lograr que las
enfermedades raras o huérfanas sean incluidas como tema de interés
general y que quienes las padecen, puedan ser atendidos y cubiertas sus
necesidades, a fin de que el derecho a la igualdad no se vea limitado.

El presente Proyecto de Ley, tiene por finalidad dar cumplimiento real y
efectivo a las clausulas que garantizan el Derecho a la Salud en la
Constitucion Politica de la Republica del Ecuador.

(Texto tomado de las directrices de la Organizacién Mundial de la Salud y
Constitucion Nacional de la Republica del Ecuador, 2008)

ASPECTOS CONSTITUCIONALES:

Este Proyecto de Ley por el cual se establecen normas tendientes a la
proteccion por parte del Estado a los pacientes que sufren enfermedades
raras o huérfanas, se fundamenta en el Derecho a la Salud y el Derecho a la
Seguridad Social.

El Articulo 34 de la Constitucién Politica de la Republica del Ecuador,
establece que “el Derecho a la Seguridad Social es un derecho irrenunciable
de todas las personas, y sera deber y responsabilidad primordial del Estado.

La Seguridad Social se regird por los principios de solidaridad,
obligatoriedad, universalidad, equidad, eficiencia, subsidiaridad, suficiencia,
transparencia y participacion, para la atencidn de las necesidades
individuales y colectivas”.

El articulo 45 de la Constitucién Politica de la Republica del Ecuador,
enmarca la igualdad desde el mismo instante de la concepcion, ademas de




promover dichas condiciones de igualdad, reales y efectivas; y es enfatico en
el Articulo 46 inciso 9, (seccidén quinta) al establecer que “ el Estado
adoptara, entre otras, las siguientes medidas que aseguren a tas nifias, nifios
y adolescentes la “ Proteccidn, cuidado y asistencia especial cuando sufran
enfermedades crénicas o degenerativas”.

Asi mismo el Titulo VIl REGIMEN DEL BUEN VIVIR, en el Capitulo Primero,
Seccion segunda Salud, establece que la atencién de la salud, son servicios
publicos a cargo del Estado, y que el mismo garantizara a todas las personas
el acceso a los servicios de promocion, proteccion y recuperacion de la
salud. Corresponde al Estado organizar, dirigir y reglamentar la prestacion de
servicios de salud a los habitantes y de saneamiento ambiental conforme a
los principios de eficiencia, universalidad y solidaridad. También, establecer
las politicas para la prestacion de servicios de salud por entidades privadas,
y ejercer su vigilancia y control y ademas senfala que los servicios publicos
estatales de salud seran universales y gratuitos en todos los niveles de
atencién y comprenderan los procedimientos de diagnéstico, tratamiento,
medicamentos y rehabilitaciéon necesarios.

La salud es un derecho universal de todas y todos; un principio constitucional
gue debe de ser respetado y respaldado.

FUNDAMENTOS JURIDICOS

Al analizar como se recepta el Derecho a ifa Salud en las diversas Normas
Internacionales, encontramos varias que receptan este derecho entre sus
articulados, sin embargo citaremos solo algunas de las existentes en las
cuales el Ecuador como parte integrante de los paises miembros adoptaron
dichas normas como parte de sus Politicas de Estado. En primer lugar el
Articulo 12 incisos C y D del Pacto Internacionai de Derechos Economicos,
Sociales y Culturales que dispone la obligacion que adoptan los Estados
frente a la Comunidad Internacional de reconocer este y otros derechos que
“se desprenden de la dignidad inherente a la persona humana.”; y, del mismo
modo, la obligaciéon que asume frente a sus habitantes al reconocer a toda
persona el derecho “al disfrute del mas alto nivel posible de salud fisica y
mental.”, la Convencion Internacional sobre la Eliminacién de todas las
formas de Discriminacién Racial que prevé el derecho a la salud publica y la
asistencia médica en su Articulo 5, la Convencidon sobre la Eliminacion de
todas las formas de Discriminacion contra la Mujer que predica la proteccion
de la salud en su Articulo 11, la Convencioén de los Derechos del Nifio que
establece el derecho al disfrute del mas alto nivel de salud, procurando los
servicios para su tratamiento en caso de enfermedades y rehabilitacion. Por
su parte, el Pacto de San José de Costa Rica nos remite al derecho a la
salud en su Articulo 4 inciso 1 que establece que “toda persona tiene
derecho a que se respete su vida" y que dicho derecho sera protegido por la




ley; sin derecho a la salud no hay derecho a la vida posible, pues mas de una
patologia flevan al hombre a la muerte, La Declaracién Universal de los
Derechos Humanos, que en su Articulo 25 dice: "Toda persona tiene derecho
a un nivel de vida adecuado que le asegure, asi como a su familia, la salud y
el bienestar ..... , la asistencia médica y los servicios sociales necesarios;
tiene asi mismo derecho a los seguros en caso de enfermedad, invalidez,
viudez y otros casos de pérdida de sus medios de subsistencia por
circunstancias independientes de su voluntad.." , gran parte de las
enfermedades raras o huérfanas por su comportamiento natural producen
discapacidad en formas y grados variables, la Convencién de los Derechos
Humanos de las Personas con Discapacidad en su Articulo 25 dice “ Las
personas con discapacidad tienen el derecho a gozar el mas alto nivel de
salud posible ....” (Textos tomados de: Pacto Internacional de Derechos
Economicos, Sociales y Culturales, Convencién Internacional sobre la
Eliminacion de todas las formas de Discriminaciéon Racial, Convencion sobre
la Eliminacién de todas las formas de Discriminacién contra la Mujer,
Convencion Americana sobre Derechos Humanos suscrita en la Conferencia
Especializada Interamericana Sobre Derechos Humanos San José, Costa
Rica, Declaracién Universal de los Derechos Humanos, Convencién de los
Derechos Humanos de las Personas con Discapacidad)

De lo anteriormente escrito se determina cémo este derecho, es tan
elemental y esencial a la persona humana, la misma Normativa Internacional,
protege de manera categoérica dichos derechos; que implica la imposibilidad
de establecer limitaciones y restricciones al derecho a la salud, debiendo el
Estado asegurarlo en todos los casos, sin excepcion alguna. El derecho a la
salud es un derecho de por si inherente al ser humano, debe llevarse a la
practica sin discriminacion alguna.

De acuerdo al desarrollo de la presente exposicion y como analisis del
mismo, el objeto del presente Proyecto de Ley, tiene como premisa el
reconocer las enfermedades raras o huérfanas dentro del grupo de las
enfermedades de alto costo o catastréficas, enfermedades que no se
encuentran incluidas ni reconocidas como tales en las Politicas de! Ministerio
de Salud Publica, por lo tanto no estan protegidas en la ley “por medio de la
cual se adoptan normas para mejorar la atencién por parte del Estado
Ecuatoriano a la poblacion que padece enfermedades raras de alta
complejidad o catastréficas”, y las cuales se hace necesario incluirlas, esto
en razén a que en la actualidad, dichas enfermedades no se encuentran
protegidas por parte del Estado.

Se hace necesario, el acudir a un plan integral en salud, donde su
diagnostico sea esencial, ya que como todas las dolencias poco frecuentes,
las enfermedades raras o huérfanas tardan en ser diagnosticadas. L.a razén




es evidente: existen pocos casos y son conocidas por pocos profesionales de
la salud, los cuales pueden tardarse varios afios en conseguir un diagnéstico
certero de este tipo de dolencias; esto ocurre porque cuando un médico
atiende a un paciente que sufre una enfermedad que no reconoce, lo que
hace es mandarle al hospital mas cercano para que se le realicen todo tipo
de pruebas, sin determinar en realidad la causa de su dolencia, haciendo
mas gravosa su situacion, de alli la necesidad de establecer centros de
diagnostico con el fin de establecer con mayor premura el diagnostico de
este tipo de enfermedades.

Los centros de referencia, con experiencia, en los que se puedan dirigir a
todos aquellos pacientes que se sospecha estan afectados por una
enfermedad poco comun, el diagnéstico se agilizaria.

Por las razones antes mencionadas y por la necesidad de legislar frente al
tema los centros de investigacién se hacen necesarios, ya que segun ia
mayoria de los expertos consuitados, la investigacién es muy escasa en este
campo.

Punto primordial del proyecto de Ley, es el darle el status de interés nacional,
generar el interés tanto del Gobierno Nacional, como de la sociedad misma,
aunado a una fuerte campafa de promocion, por parte del Ministerio de
Salud, razones suficientes para crear un marco de desarrollo y promocién de
las denominadas, enfermedades raras o huérfanas, actualmente el poco
conocimiento que se tiene de las presentes enfermedades, ha generado que
se vea seriamente desplazado su atencién, por la atencidn de otras
enfermedades, sin contar, que ni siquiera estan incluidas dentro del plan
obligatorio de salud, por lo que la Unica forma para que les presten un
tratamiento adecuado es a través de amparos, como mecanismo para que
les sean reconocidos dichos derechos.

Al tener poco conocimiento de las enfermedades raras o huérfanas en el
pais, se hace necesario y €s una medida importante la creacién de centros
de recepcion, tanto de pacientes, como de informacién suministrada por los
diferentes entes de salud, mediante investigaciones a las poblaciones de
riesgo. Por ejemplo, si se observa que en una poblacidn determinada existen
muchos casos de una enfermedad rara, se puede investigar el origen de
dicha doiencia, consiguiendo de esa manera prevenir nuevos casos.




LAS ENFERMEDADES RARAS O HUERFANAS

Son definidas como aquellas cronicamente debilitantes, graves, que
amenazan la vida y con una prevalencia menor de 1 por cada 10.000
personas, se entenderan incluidas dentro de estas enfermedades a las
‘enfermedades ultra raras o ultra huérfanas, cuya prevalencia sera menor de
1 por cada 50.000 personas.

Estas enfermedades por tener origen genético, no son curables, pero si se
puede mejorar y controlar el deterioro fisico de los pacientes que las
padecen, es decir que su tratamiento es paliativo, para la Organizacion
Mundial de la Salud los cuidados paliativos se definen por los enfoques
asistenciales que mejoran la calidad de vida de los pacientes y sus familias
cuando éstos se ven enfrentados a los problemas asociados con
enfermedades amenazantes para la vida. Este enfoque se realiza a través de
la prevencién y el alivio del sufrimiento por medio de la identificacion
temprana e impecable evaluacion y tratamiento del dolor y otros problemas
fisicos, psicologicos y espirituales.

Por otra parte segun el Instituto de Cancer de Estados Unidos; los cuidados
paliativos son un concepto de la atencién al paciente que incluye a
profesionales de la salud y a voluntarios que proporcionan apoyo médico,
psicolégico y espiritual a enfermos terminales y a sus seres queridos. Los
cuidados paliativos ponen el énfasis en la calidad de vida, es decir, en la paz,
la comodidad y la dignidad. Una de fas metas principales de fos cuidados
paliativos es el control del dolor y de otros sintomas para que el paciente
pueda permanecer lo mas alerta y cémodo posible.

Situacién de las enfermedades raras o huérfanas en el Ecuador

En el Ecuador existe abandono social e institucional, frente a los pacientes y
las familias que padecen las enfermedades raras ¢ huérfanas, por lo tanto
son pacientes huérfanos de tratamiento, de atencién, rehabilitacién, de
investigacién y de legislacion.

Des-afortunadamente no existe actualmente en Ecuador una politica publica
dirigida desde el Ministerio de Salud, que incentive la blsqueda activa de
pacientes, por lo cual desde este Proyecto de Ley buscamos una conjuncién
de voluntades y una sumatoria de esfuerzos que incluyen a el Gobierno
Nacional, la Industria Farmacéutica, los Prestadores de servicios de salud
publicos y privados, las Organizaciones de pacientes, la Academia, los entes
territoriales , la Asamblea Nacional y los entes de control , para que bajo la
coordinacion de unas acciones emprendidas desde el Ministerio de Salud se
generen acciones positivas que mejoren la calidad de vida de este grupo de
pacientes historicamente abandonados.




Las enfermedades raras o huérfanas son conocidas por su alto costo pero no
estan cubiertas por el sistema de salud. Las enfermedades raras o huérfanas
por su dificil diagnostico, escaso tratamiento y el altoc precio de los
medicamentos se consideran de alto costo, y de gran impacto econdmico
para el sistema de salud, ya que implica la asignacién mucho mas alta de
recursos, frente a los que se asignan al resto de los usuarios de los
servicios de salud, por lo cual las enfermedades raras o huérfanas no
pueden ser atendida usando la misma fuente de recursos del sistema social
de salud, ya que generaria un des-financiamiento de las metas de cobertura
universal, ni tampoco puede ser medida bajo los parametros de costo
efectividad con los que se evallia los costos en salud de las enfermedades,
sino a través de el concepto de rentabilidad social , responsabilidad social y
solidaridad.

Las enfermedades catastroficas han sido definidas en el Articulo 50 de la
Constitucion de la Republica del Ecuador, el Ministerio de Salud Publica a
través de la Subsecretaria de Extensién a la Proteccién Social en Salud —
SEPPS clasifican como tratamientos para enfermedades catastréficas las
siguientes:

I. Todo tipo de malformaciones congénitas de corazén, valvulopatias
mitrales y tricuspides.

Todo tipo de cancer.

Tumor cerebral en cualquier estadio y de cualquier tipo

Insuficiencia renal crénica

Trasplantes de 6rganos: rifion, higado, médula dsea

Secuelas de Quemaduras graves.

Para el subcomponente de discapacidades: Protesis externas de
miembros superiores e inferiores, Implantes cocleares, Ortesis (sillas
postuiares).

NoaRrLON

De lo anterior podemos concluir que si bien el alto costo incluye las
enfermedades que por su alta demanda de recursos requiere de atencién se
fundamenta en conocimiento y administracion adecuada de los insumos,
procedimientos y servicios, variables de costos, que para el caso de las
enfermedades raras o huérfanas no son conocidas. De lo anterior podemos
tomar las siguientes conclusiones:

1. Solo se puede dar atencion a los pacientes que cuentan con
tratamiento conocido.

2. EI Gobierno Nacional debe ser el pagador solidaric de estas
enfermedades ya que por su caracteristica y al ser excesivamente
costosas no pueden ir con cargo a los Recursos del Sistema General




de Salud.
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Es importante implementar mecanismo de incentivos dirigidos a:

La busqueda activa de pacientes

Incentivos a la investigacion clinica

Incentivo para que los pacientes se unan en asociaciones

Incentivos para bajar los costos de los medicamentos a través de
compras directas del Ministerio de Saiud y los entes de reguiacion
deben dar agilidad en los tramites de llegada a una mayor oferta
farmacéutica de medicamentos huérfanos.
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Numero de pacientes en Ecuador con enfermedades raras o huérfanas

En el Ecuador no existe una base de datos de los pacientes que han sido
efectivamente diagnosticados por padecer enfermedades raras o huérfanas,
aunque se puede estimar de los datos de la OMS que indica que el 5% de la
poblacién mundial tiene una enfermedad considerada como rara o huérfana,
con lo cual en nuestro pais podrian ser alrededor de 800.000 (ochocientos
mil) ecuatorianos en estas condiciones, el numero exacto de pacientes solo
se logra obtener cuando se realice un registro obligatorio de estas
patologias.

Algunas enfermedades raras o huérfanas con por io menos un reporte de
caso en Ecuador.

¢ Hipotiroidismo congénito.

* Hipercolesterolemia familiar

* Fibrosis quistica

* Enfermedades lisosomales

* Esclerosis Multiple

* Hemofilia

* Artritis Reumatoidea Juvenil.

* Artritis rumatoidea altamente deformante

* Enfermedad de Laron

¢ Sindrome de Marfan

* Sindrome de Kartagener

» Canceres raros {osteosarcomas, mielomas)

* Defecto en el metabolismo de los componentes de los esfingolipidos
* Leucodistrofia metacromatica tipos I, Il y [l

» Defecto en el metabolismo de los polipéptidos




* Picnodisostosis

* Multiples deficiencias de enzimas lisosomales
¢ Osteogenesis imperfecta

* Deficiencia Cerebral de folatos.

* Microcefalia.

¢ Sindrome de fabry

e Sindrome y enfermedad de sjogren
* Sindrome de asperguer

* Lupus (LES)

e Esclerodermia

* |[ctiosis

* Psoriasis

* Narcolepsia

Hay alrededor de 6.000 y 7.000 enfermedades clasificadas raras o
huérfanas, son graves, cronicas y progresivas. Las enfermedades raras o
huérfanas son enfermedades de inicio en la infancia y causan
discapacidades graves. Las enfermedades raras o huérfanas son aquellas
con una morbilidad insuficiente para conseguir que su tratamiento sea
rentable.

Entre los problemas mas frecuentes que generan son en el diagnostico, faita
de tratamientos especificos en el pais, problemas psicoldgicos de la familia,
economicos, de discriminacion, de desempleo, abandono del hogar por uno
de los padres, abandono de ios nifios por imposibilidad de sostener sus
gastos, y suicidios.

La casi totalidad de los examenes de diagnostico para estas patologias se
los realiza en centros privados y no son cubiertos por las aseguradoras en
salud ni las proporciona el Estado; de alli nace la necesidad de establecer
una red nacional de laboratorios para estas enfermedades.

Dentro de las dificultades que enfrentan los pacientes frente al diagnostico se
destacan:

» Eldiagnostico se puede demorar hasta veinte afios 0 mas,
Se complica el paciente por falta de un adecuado tratamiento.
Perdida de confianza en la medicina.

Terminan en medicinas aiternativas.

Los problemas asociados a la demora en el diagnostico
Disminucion de la autoestima

Sentimiento de culpa de los padres

Sobrecarga econdmica




* Tratamientos innecesarios o no efectivos.
* Perdida de dinero y de tiempo.
» Muchas siguen y mueren sin diagnostico

Los problemas asociados al tratamiento entre otros son

1. Algunas tienen tratamiento dietario, otras tienen manejo sintomatico
pero no tienen curas, otras requieren medicinas de alto costo.

2. Muchos de los medicamentos necesarios para estos pacientes no
estan disponibles en el Cuadro Béasico de Medicamentos, o no se
disponen en el pais.

En Estado Unidos desde que se aprob6é en 1983 la Normativa para
enfermedades raras o huérfanas se han aprobado clinicamente 1800
tratamientos y el departamento regulatorio para alimentos y drogas FDA se
han aprobado 319 medicamentos huérfanos.

En el Ecuador no se ha incentivado la investigacion cientifica que promueva
la comprensiéon de las enfermedades raras o huérfanas, la falta de
informacién continua no permite que el Ecuador se inserte en las redes
internacionales que comparten bases de datos sobre pacientes,
tratamientos , ensayos clinicos, avances farmacéuticos e instruccion del
personal sanitario ecuatoriano lideres en el manejo local de las
enfermedades raras o huérfanas a partir del aprendizaje de las experiencias
internacionales, ademas la fragmentacion de informacién cientifica para la
investigacion no permite al personal de investigacién local remitir de forma
temprana a fuentes de lideres cientificos con amplia tradicién.

Es destacar en el mundo existen numerosas experiencias de paises que le
apostaron a la investigacion cientifica y constituyen hoy ejemplos exitosos
tales como:

» Francia que tiene el GIS, Instituto de Enfermedades Raras o Huérfanas
y la Agencia Nacional para la Investigacion.

» Alemania Instituto de Enfermedades Huérfanas del Ministerio Federal
para la Investigacién

« Espafia Instituto de Salud Carlos Il|

» Bélgica Instituto de Fondos Nacionaies para la Investigacién

 ltalia Instituto Nacional de Salud.

» |srael Instituto Nacional de Salud.

 Paises Bajos Organizacion de Investigacion y Desarrollo para la Salud.

* Turquia Concejo de Investigacion Cientifica y Tecnoldgica



Estos Institutos estan unidos a través de Programas de Enfermedades
Raras, como networking research programes on Rare Diseaes in Europe,
FEDER, con el objetivo de coordinar los programas nacionales y regionales
consolidando un sistema de intercambio de informacién, mejores practicas
para la atencién, entrenamiento y aplicaciéon de las carta de
recomendaciones de la Unidn Europea en Salud.

Dentro del presente Proyecto de Ley, encontramos los medicamentos
huérfanos, para hacer claridad frente a la presente denominacién, inmersos
en el presente articulado, son aquellos farmacos, aparatos, agentes
biolégicos o productos dietéticos usados para tratar enfermedades, tan raras,
que afectan a 1 por cada 10.000 personas. Estos medicamentos huérfanos,
son indispensables para el tratamiento de estas enfermedades, las cuales, el
ochenta (80) % son de origen genético.

Enfermedades raras o huérfanas vs. Derecho a la vida

El Derecho a la salud que se predica debe ser gozo de todas las personas,
derecho que se convierte en fundamental, en la medida que se ve afectada
la vida del paciente, nos hace parar en el camino y debatir si las
enfermedades denominadas como raras o huérfanas, no tienen esa intima
relacion o conexion juridica con el derecho a la vida.

Segun el contexto en que se desarrollen, se ha sostenido de manera
categdrica que la Salud y la Seguridad Social son derechos fundamentales
porque de manera explicita asi lo establece la Constitucion Politica de la
Republica del Ecuador.

Los Derechos establecidos como Derechos fundamentales, son aquellos,
que si bien es cierto no se encuentran plasmados en la Constitucién Politica
como fundamentales, en virtud a la relaciéon que tiene el Derecho a la salud
con un Derecho tan fundamental como lo es el Derecho a la vida, determina
que si no se protege de forma inmediata el primer derecho se vera vulnerado
el segundo, es decir el Derecho a la vida. El fiel ejemplo y para el caso que
nos ocupa es el caso de la salud, que no siendo el mismo un Derecho
reconocido como fundamental, adquiere este estatus cuando la no prestacién
del servicio pone en peligro el Derecho a la vida.

Son precisamente estas causas las que impulsan a debatir la importancia
para el caso que nos ocupa, el derecho a los servicios de salud, para que
sea el Gobierno Nacional, a través del Ministerio de Salud, quien proteja a
estos pacientes que padecen de enfermedades raras o huérfanas,




enfermedades que hasta ho
presion de las organizaciones

y solo han sido reconocidas por la via de Ia
de pacientes o por via de amparos.




