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PRESENTACION

Las enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes son reconocidas como aquellas que tienen una baja

prevalencia o incidencia en la poblaci—n. Las estimaciones de cutntas enfermedades son calificadascomo tales

var'a entre 5000 y 8000, encontr¥ndose dentro de ellas enfermedades que tienen como origen diversas causas:

genZticas, metab—licas, infecciosas, autoinmunes, ctnceres raros, etc. En general, dichas patolog’as tienen una
alta carga de enfermedad y habitualmente son cr—nicas y progresivas. Si bien para muchas de ellas existe una
escasa disponibilidad de tratamientos, el diagn—stico oportuno y cuidados mZdicos adecuados pueden mejorar
significativamente la calidad de vida de las personas con dichas enfermedades y ampliar su esperanza de vida.

Estas enfermedades, durante mucho tiempo, han sido desconocidas como tales, tanto por mZdicos,
investigadores como por responsables pol'ticos, lo que ha generado una prolongada postergaci—n en el abordaje
de sus necesidades, tanto en el ¥mbito de la atenci—n sanitaria como en la provisi—n de servicios sociales. Si
bien han existido esfuerzos por garantizar la protecci—n financiera de sus diagn—sticos y tratamientos, la gran
mayor'a de ellas sigue sin obtener alguna cobertura por parte del Estado y carecen de un sistema que garantice
su abordaje integral.

Individualmente consideradas, las enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes afectan a un reducido grupo
de la poblaci—n, pero consideradas en su conjund representan entre un 6% y un 8% de ella, lo que implicara
que en nuestro pa’s al menos 1 mill—n de personas tendr'a una de dichas enfermedades. Lo anterior releva la
necesidad de que nuestro pa’s considere a estas patolog’as como un problema de salud pablica. Igualmente, por
los costos que involucrados para su abordaje y el impacto que genera en muchos aspectos de la vida diaria de
quienes tienen estas enfermedades y sus familias, requiere asimismo que sus necesidades sean resueltas con
una perspectiva multisectorial.

En consideraci—n a lo anterior, es urgente que nuestro Estado cuente con una pol'tica pceblica focalizada en las
enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes que se estructure mediante un Plan Nacional, con el objeto de
implementar estrategias y acciones destinadas al abordaje integral de dichas enfermedades, articulando las
redes de atenci—n de salud y considerando diversas dimensiones para garantizar la entrega efectiva de
prestaciones de salud de las personas con dichas enfermedades, incluyendo la prevenci—n, detecci—n precoz,
diagn—stico oportuno, tratamiento adecuado, cuidados paliativos y seguimiento; as’ como tambiZn la efectiva
provisi—n de servicios para su protecci—n e inserci—n social.

En la construcci—n de una pol'tica poeblicale estas caracter’sticas es imprescindible la participaci—n ciudadana
efectiva, en donde el contenido y dise—0 de sus objetivos, estrategias e iniciativas surjan de todas las personas
involucradas en el abordaje de estas enfermedades: personas con dichas enfermedades, sus cuidadores y
familiares; profesionales de la salud, investigadores y representantes de laboratorios. Solamente desde esta
perspectiva comunitaria en la definici—n de las acciones que emprenderemos como Estado y en el seguimiento
de la implementaci—n de ellas, nuestras pol'ticas pceblicas adquirirtn la legitimidad que requiere nuestro
quehacer.

Es por ello que la propuesta que contiene este documento surge del compromiso, dedicaci—n y esfuerzo de un
grupo heterogZneo de personas que en conjunto representan una visi—n amplia e integral de abordar las
necesidades de las enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes. Ellos, mediante mecanismos de
inteligencia colectiva, han estructurado este plan que exigen que se implemente en el marco de los pr—ximos
objetivos sanitarios de la Estrategia Nacional de Salud de la dZcada 2021-2030.

En mi calidad de gestora del proceso de participaci—n ciudadana mediante el cual se elabor— esta propuesta de
Plan Nacional de Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes, de parlamentaria y de ciudadana
comprometida con los desaf'os sanitarios de nuestro pa’s, mi compromiso es realizar todas las acciones que
sean necesarias para la implementaci—n de las iniciativas contenidas en este documento, instando al gobieno y
en particular al Ministerio de Salud que las haga propias y as’ avanzar, junto con la ciudadan’a, en este relevante
tema de salud pceblica, para contribuir al bienestar y calidad de vida de las personas con estas enfermedades y
sus familias.

CAROLINA GOIC BOROEVIC

Senadora de la Repceblica
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INTRODUCCION

Las enfermedades raras y poco frecuentes son un problema relevante de salud pceblica con importantes
dimensiones de sus necesidades insatisfechas. Debido a las complejidades particulares que Zstas enfermedades
presentan, al no existir un abordaje sistZmico e integral en la salud poeblica generan una carga econ—mica y
social cuantiosa y compleja de solucionar.

A pesar de su baja frecuencia individual, menos de cada dos mil personas, de acuerdo a su definici—n mits
utilizada, en forma agregada representan en torno al 6% de la poblaci—n. Las EPOF afectan a un grupo peque—o
de personas en comparaci—n con otras enfermedades, considerindose como poco frecuente en la mayor'a de
los pa’'ses en el mundo, cuando afecta a menos de una cada 2 mil personas. Pese a su baja frecuencia, las
enfermedades raras poseen una alta tasa de mortalidad (Derayeh et al., 2018, Orphanet, 2021, Diario Oficial de
la Federaci—n, 2021, FADEPOF, 2021).

Mis de 300 millones de personas viven con enfermedades poco frecuentes a nivel mundial y en Chile, se estima
que mis de 1 mill—n de personas tiene alguna enfermedad poco frecuente, por lo que colectivamente son
comunes. En suma, entre un 5 a 7 por ciento de la poblaci—n presentauna enfermedad rara (Boulanger et al.,
2020; Encina et al., 2019). Existen alrededor de 7000 tipos de enfermedades poco frecuentes, que no solo se
caracterizan por su baja frecuencia, sino que tambiZn por su meeltiple expresi—n de s’ntomas que var'an inclus
en un mismo tipo de enfermedad y que afectan a diferentes —rganos, siendo principalmente cr—nicas,
discapacitantes, degenerativas y graves. De ellas, el 80% son de origen genZtico, afectando a ni—os
principalmente (Kaufmann et al., 2018) y el 20% restante son infecciosas, inmunol—gicas, degenerativas o
proliferativas (Landais et al., 2010; Slade et al., 2018). A pesar de esto, en la mayor'a de los casos, la causa acen
es desconocida (Derayeh et al., 2018).

Sumado a lo anterior, el 50% de las personas no tiene diagn—stico y un paciente que tiene este tipo de
enfermedades consulta, aproximadamente, entre 6 y 13 especialistas antes de tener un diagn—stico preciso
pasando, en promedio, cinco a—os desde el inicio de la sintomatolog’a hasta conocer el tipo de enfermedad que

presenta. Debido a su baja frecuencia, hay poco conocimiento de parte de la poblaci—n y de los mZdicos, lo que
determina que el diagn—stico sea tard’o (Limb et al., 2010, Global Genes, 2021, French National Plan for Rare
Diseases, 2018-2022). Solo el 5% de las enfermedades raras tiene un tratamiento curativo aprobado por la FDA

y muchas carecen, incluso, de terapias sintomiticas efectivas. De hecho, una proporci—n muy baja de los
medicamentos existentes tienen como objetivo el tratamiento de las enfermedades poco frecuentes,

encontrindose que el 12% de los nuevos medicamentos son desarrollados espec’ficamente para enfermedades

raras (Kaufmann et al., 2018).

Sin embargo, en las celtimas dos dZcadas se han realizado grandes avances en el desarrdb de medicamentos
para enfermedades poco frecuentes, en gran parte gracias al impulso regulatorio para la investigaci—n con la
promulgaci—n de leyes destinadas a medicamentos huZrfanos en EE. UU. (1983), Singapur, Australia y Jap—n
(1990) y el Reglamento de la UE sobre medicamentos huZrfanos (2000) que estimularon la investigaci—n en
enfermedades raras. En tZrminos concretos, en Europa a partir del a—o 2000, el noemero de nuevos registros de
medicamentos para enfermedades raras pas— de 8 a 197, registrindog 20 de ellos en el 2020, el ncemero de
estudios cl'nicos en esta area ha aumentado en un 88%. Y para el 2030 se espera que hayan aprobadas mis de
1000 nuevas terapias (Kole and Hedley, 2021).

A pesar del avance acelerado de los celtimos a—os en el desarrdio de tratamientos curativos, la mayor'a de estos
son de alto costo y de uso cr—nico, lo que, en ausencia de cobertura por parte del sistema de salud, sitcea a las
personas con enfermedades poco frecuentes en un escenario de desprotecci—n. Respecto a la cbertura de
salud universal para este tipo de enfermedades, las Naciones Unidas realiz— una declaraci—n pol'tica sobre la
cobertura de salud universal que incluye las enfermedades raras en septiembre 2019. A pesar de que Chile ha
avanzado respecto a cobertura de salud universal con la incorporaci—n de 14 enfermedades en la Ley Ricarte
Soto, acen la brecha de cobertura es profunda y el proceso de incorporaci—n de nuevas tecnolog’as en la ley se
realiza cada 3 a—os (Encina et al., 2019; United Nations, 2019).

Dado sus particularidades, son enfermedades que impactan fuertemente desde el punto de vista econ—mico y
social, tanto en las personas y familiares que padecen este tipo de enfermedades, como en los sistemas de
salud nacionales. Los costos asociados a las EPOF son mayores cuando no existe un programa de manejo
espec’fico para la enfermedad y cuando el tratamiento se inicia de manera tard’a, o que impacta en un mayor
ncemero de complicaciones y deterioro del paciente producto de la enfermedad. Asimismo, laspersonas que
padecen EPOF esttn enfrentadas a la invisibilizaci—n y discriminaci—n en freas como la salud, educaci—n y
trabajo, lo que, sumado a los costos asociados al manejo de su enfermedad, los sumergen en el c’rculo de la
vulnerabilidad y pobreza. Junto con esto, los pacientes con EPOF y sus cuidadores poseen tres veces mis
probabilidad de caer en cuadros depresivos en comparaci—n a la poblaci—n generdAngelis et al., 2015; Chiu et
al., 2018, EURODIS, 2017).
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Por ello, las enfermedades poco frecuentes (EPOF) son condiciones de salud que requieren de pol'ticas
integrales, elaboradas con la mirada de todos los actores, debido a particularidades que las diferencian de los
problemas de salud mis frecuentes.

Las principales brechas y desaf'os radican en la necesidad de concientizar sobre este tipo de enfermedades,
generar data que permita cuantificar la cantidad de pacientes existentes en Chile y otros aspectos necesarios
para la toma de decisi—n en salud pceblica, capacitar a los mZdicos en este tipo dpatolog'as, realizar pol'ticas
que permitan un diagn—stico precoz, provisi—n de servicios de calidad, integrados y en red, avanzar en cobertura
universal, generar espacios para mayor desarrollo de investigaci—n en el trea y generar pol'ticas de protecci—e
inclusi—n social. B necesario un compromiso nacional que permita abordar el problema de manera continua.
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METODOLOGIA

La elaboraci—n de este trabajo se realiza por la Senadora Carolina Goic y su equipo, quien durante el ejercicio
legislativo ha visto las necesidades a la que se enfrentan las organizaciones de personas que presentan diversas
ER D EPOF - EH, generindose as’ la idea de trabajar en conjunto con la ciudadan’a y todos aquellos que
quisiesen involucrarse y aportar en este proceso de participaci—n ciudadana para la elaboraci—n de un Plan
Nacional para Enfermedades Raras, HuZrfanas o poco frecuentes reflejtndose as’' un trabajo que muestra el
esfuerzo tanto para promover y generar espacios de cercan’a con la comunidad, agrupaciones y diversos entes
del Estado.

Considerando la participaci—n ciudadana como clave para lograr el involucramiento de las personas en la labor
de las pol'ticas poeblicas, permitiendo vigorizar y mejorar los niveles de transparencia, eficacia y pertinencia
territorial de estas, se ejecuta un trabajo de sensible importancia para disminuir las consecuencias de las ER B
EPOF - EH. Es por ello que en este documento se describen los objetivos generales y espec’ficos propuestos

para mitigar el impacto de las ya mencionadas enfermedades.

TambiZn se menciona la metodolog’a de participaci—n ciudadana empleada para esta iniciativa, a saber, la
interactiva. En la cual se us— los grupos GIAP (grupos de investigaci—racci—~n participativa) donde se integraron

diversas organizaciones de personas con ER B EPOF b EH, sus familiares y cuidadores, profesionales de la

salud, acadZmicos, representantes de la industria, sociedades cient'ficas, fundaciones y miembros de diversas

entidades, cretndose as’ comisiones de:

Rector’a, Regulaci—n y Fiscalizaci—n
Provisi—n de Servicios asistenciales
Educaci—n, Promoci—n y Formaci—n
Registro, Vigilancia e Informaci—n
Protecci—n e Inserci—n Social

KK KK K

De estas comisiones se busca una serie de resultados que consoliden un plan de acci—n efectivo paralograr
optimizar la calidad de vida de las familias y personas con ER B EPOF - EH y avanzar en la inclusi—n de los mis
vulnerables al desarrollo social de la Naci—n.

Participacion ciudadana

Segoen Roger Hart, 1993 OLa participaci—n es la capacidad paramresar decisiones que sean reconocidas por el
entorno social y que afectan a la vida propia y/o a la vida de la comunidad en la que uno viveO

Considerando el concepto antes mencionado, el termino de participaci—n ciudadana puede ser conceptualizada
desde diferentes perspectivas te—ricas, puede referirse al consenso de una determinada poblaci—n o a los modos
de fundamentar la legitimidad, o a la forma de luchar contra la desigualdad social y para lo cual es necesario
impulsar la colaboraci—n.

Desde la perspectiva colectiva, el concepto participaci—n aparece como la intervenci—n que requiere de cierto
ncemero de personas cuyos comportamientos se determinan rec’procamente, es decir, participar es sin—nimo de
intervenci—n.

Desde el punto de vista de las ciencias sociales la participaci—n se entiende como asociaci—n del individuo con
otros en procesos 0 situaciones mis o menos estructuradas donde el sujeto adquiere un mayor ejercicio de
poder en relaci—n a determinados objetivos finales.

Finalmente se puede mencionar que, al hablar de participaci—n ciudadana, existen diversos conceptos utilizados,
no hay una definici—n precisa, universalmente aceptada, que no admita equ'vocos y malos entendidos en su
utilizaci—n. Esto sucede en una primera instancia por tréarse de palabras utilizadas en el lenguaje comcen que
poseen diversos significados y por otra parte por tratarse de un tZrmino multidimensional y complejo que se
compone por diversos elementos que contienen variaciones significativas en su interior.

Metodologias de participacion ciudadana

Las metodolog’as participativas surgen en el contexto de desarrollo de la investigaci—racci—n participativa y la
educaci—n popular en los a—0s 60 como una herramienta practica para generar transformaciones sociales.
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Tipos de metodologias participativas

Al hablar de participar se hace referencia a hacerse parte (inclusi—n), considertndose as’ que las metodolog’as
tienen ciertas caracter’'sticas comunes, que permiten diferenciarlas claramente de otras tZcnicas cualitativas de
investigaci—n e intervenci—n social, dentro de las cuales encontramos:

¥ Leedica: atravZs del juego se impulsa el aprendizaje.

¥ Interactiva: donde se promueve el diflogo y la discusi—n de los participantes con el objetivo de que se
confronten ideas, en un ambiente de respeto y tolerancia.

¥  Creativa y Flexible: la cual no responde a modelos r'gidos y autoritarios.

¥  Formativa: posibilita la transmisi—n de informaci—n, pero prioriza la formaci—n de los sujetos, promoviendo el
pensamiento crtico, la escucha tolerante, la conciencia de s’ y de su entorno y el ditlogo y el debate
respetuoso; entre otros.

Las metodolog’as participativas comienzan su intervenci—n desde la realidad y la experiencia de los actores
sociales que participan en la misma, generfndose as’ un proceso de reflexi—n y antlisis sobre los hechos que los
afectan y forman parte de su contexto y la de su entorno.

Dentro de la metodolog’a participativa interactiva, podemos encontrar los GIAP (Grupos Investigaci—nb Acci—n-
Participativa) que se definen como grupos mixtos formados por un equipo investigador y propositivo, vecinos/as
de la comunidad, as’ como grupos de interZs que tiene como objetivo participar de forma activa en el d’a a d’a de

un proceso consensuado que los afecta directa o indirectamente.

LOS GIAP (Grupos Investigacion- Accidon- Participativa)

3 . PAPEL
COMPOSICION PROCESO TECNICAS TECNICOS
mixto autoformaci—n tormenta de ideas animaci—n
vecinos/as antlisis y diagnostico | role b playing formaci—n

CONFORMAD voluntarios y elaboraci—n de resoluci—n de
O | i7nni mapas, etc. .
tZcnicos propuestas conflictos
1l
universidades N talleres de facilitaci—n
participaci—n
. informaci—n sobre los . . .
mixto problemas tormentas de ideas informaci—n
INFORMADO | no estable ?J:mzz:mlsl de mapas motivaci—n
err:];)%emldad de detecci—n de s’ntomas| CP Boxes facilitaci—n
paneles de tormentas | . .
representantes de ideas informaci—n
. ) sesiones informativas | cp Boxes a partir de
COMISION DE is(t)dcrglmlstram—n al finalizar cada etapa | |as elaboradas por los | negociaci—n
SEGUIMIENTO de discusi—n de grupos informados

tejido asociativo

estable de baja
periodicidad

propuestas y
negociaci—n

evaluaci—n
Il
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METODOLOGIAS CREATIVAS PARA LA PARTICIPACION (A. Remesar - T. Vidal)

Metodologia de la participacion para la elaboracion de un Plan Nacional de Enfermedades Raras,
Huérfanas o Poco Frecuentes.

Considerando los conceptos explicados en la primera parte se puede decir que las metodolog’as participativas
son mZtodos y enfoques activos que animan y fomentan a que las personas se apropien de un tema y
contribuyan con sus experiencias.

En base a esto, se menciona que para la elaboraci—n de este trabajo se considera como metodolog’a mits
—ptima lalnteractiva, ya que promueve el diflogo y la discusi—n de los participantes con el objetivo de que se
confronten ideas, en un ambiente de respeto y tolerancia. Por tanto, se considera la participaci—n de las personas
y familias afectadas por ER B EPOF D EH, los especialistas que las tratan, las fundaciones, agrupaciones y
grupos de ayuda, as’ como las instituciones del Estado chileno.

Luego de la inauguraci—n del proceso de participaci—n ciudadana organizada pda Oficina Parlamentaria de la

senadora Carolina Goic, en coordinaci—n con el Mirsterio de Salud, se dio inicio al proceso de inscripci—n
voluntaria a las diversas comisiones de trabajo planteadas por el equipo las cuales abordan las principales I'neas

estratZgicas del Plan:

¥ Comisiéon de Rectoria, Regulacion y Fiscalizacion: El frea de trabajo abarca todas aquellas acciones que
tengan por objeto la definici—n de criterios y estt¥ndares de calidad de servicios, recursos humanos, centros
de resoluci—n integral para la atenci—n de pacientes. Elaboraci—n de normas, orientaciones tZcnicas,'gs
cl'nicas, protocolos y reglamentos y desarrollo de actividades de monitoreo y fiscalizaci—n que aseguren el
adecuado cumplimiento del marco normativo y de los objetivos del Plan.

¥ Comision de Provision de Servicios Asistenciales: Ejecuta la comprensi—nde todas aquellas acciones
que tengan por objeto mejorar la oferta de servicios de salud para garantizar una atenci—n integral del
ctncer, en todos los niveles, favoreciendo la entrega de un tratamiento de calidad y eficaz, considerando la
necesidad de diagn—stico precoz, tratamiento oportuno y apoyo a los pacientes y las familias para mejorar su
calidad de vida.

¥ Comision de Educacion, Promocién y Formacion: Abarca todas aquellas acciones que tengan por objeto
visibilizar y mejorar el conocimiento de la poblaci—n respecto de las enfermedades poco frecuentes, as’
como iniciativas para promover la capacitaci—n continua del recurso humano vinculado a dichas
enfermedades y el fortalecimiento de las organizaciones de la sociedad civil para la toma de decisiones.

¥ Comision de Registro, Vigilancia e Informaciéon: Comprende todas aquellas acciones que tengan por
objeto contar con informaci—n oportuna y de calidad que permita una mejor gesti—n de la Red Asistencial,
mis y mejor investigaci—n en enfermedades poco freaentes y la toma de decisiones en base a data.

¥ Comision de Proteccion e Insercion Social: Considera aquellas materias que tengan por objeto brindar
protecci—n social a las personas con enfermedades poco frecuentes, promoviendo su inserci—n social y
garantizando el ejercicio de sus derechos fundamentales. Comprende todas aquellas acciones, prestaciones
y sistemas de gesti—n distintos del ¥mbito de atenciones mZdicas; as’ como aquellas acciones relacionadas
a la promoci—n de derechos, dise—0 y administraci—de instrumentos de pol'tica pceblica;

Cada comisi—n se recene y constituye en el transcurso de una semana posterior a la inscripci—n y se da as’ inicio
a la tarea de elaborar una propuesta de plan espec’fico para el frea o I'nea estratZgica correspondiente, bajo un
esquema de informe comaen para todas las comisiones.

Las comisiones se conforman por personas pertenecientes a diversas organizaciones y treas, contando con la
participaci—n de representantes del Ministerio de Salud en cada una de sus sesiones.Asimismo, colaboraron en
la coordinaci—n de ellas representantes de la Oficina Parlamentaria de la senadora Carolina Goic.

Cada comisi—n se recene una vez por semanay en la primera convocatoria se elige a un secretario ejecutivo cuya
funci—n principal eselaborar el informe final consolidando los factores de antlisis y discusi—n generados por los
participantes en cada sesi—n. Dicho trabajo dura 4 meses aproximadamente y en ZI se plasman las ideas,
necesidades y requerimientos de las familias y personas con ER D EPOF D EH;

Finalmente, los integrantes de todas las comisiones participan de una reuni—n plenaria, donde los secretarios
ejecutivos exponen las propuestas emanadas de sus respectivos grupos.
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1 | JUSTIFICACION

En el contexto internacional, una amplia cantidad de pa’'ses han implementado planes nacionales para las
enfermedades poco frecuentes como un punto de partida para la evaluaci—n de las necesidades en el
diagn—stico precoz, acceso a tecnolog’as, provisi—n de servicios, informaci—n, investigaci—n y la vincitan de
los pacientes. Estos planes proveen las claves necesarias en el desarrollo del pa's en el campo de las
enfermedades poco frecuentes (Gammie et al., 2015).

Al evaluar estas pol'ticas nacionales, se destacan ejes comunes de acuerdos implementados, como: una
definici—n clara de prevalencia para las enfermedades poco frecuentes; estimular los programas de screening y
diagn—stico precoz; promover el desarrollo y acceso a mZtodos diagn—sticos, medicamentos y tratamientos,
facilitaci—n de la investigacis; registro; y pol'ticas para generar conciencia y soporte a pacientes (Dharssi et al.,
2017; Khosla and Valdez, 2018).

Los pa’ses de la Uni—n Europea poseen el enfoque mis unificado para las enfermedades raras, adoptando una
definici—n comecen y el desantlo de planes, leyes y programas o estrategias nacionales para estas enfermedades.
En pa’ses como EEUU, Canadt, Australia, Jap—n y China poseen leyes y programas o estrategias para estas
enfermedades. El enfoque legislativo en general busca promover el desarrollo y el acceso a medicamentos
huZrfanos, facilitar la investigaci—n, estimular el desarrollo de programas de detecci—n y diagn—stico, la
realizaci—n de registros, y fomentar la colaboraci—n internacional (Khosla and Valdez, 2018). Francia, fue el
primer pa’s de la uni—n europea que realiz— un plan nacional de enfermedades poco frecuentes que se
implement— en el a—0o 2005. Desde entonces, ha realizado 3 planes quinquenales enfocados en las
enfermedades poco frecuentes. Actualmente, se encuentran en implementaci—n el tercer plan nacional (2018
2022), cuyo objetivo es asegurar el diagn—stico temprano, cuidado y disponibilidad de tratamiento dentro de un
a—0 desde el diagn—stico a cada uno de los pacientes. Desde la implementaci—n del primer plan hasta este
celtimo, se avanz— en la participaci—n multidisciplinaria donde se consider— en su dise—o diferentes stakeholders,
profesionales de la salud, investigadores, industria farmacZutica y pacientes (French National Plan for Rare
Diseases 2018-2022).

No solo a nivel europeo se entiende la importancia de la generaci—n de un plan nacional para las enfermedades
poco frecuentes, sino tambiZn, en otras instancias de participaci—n internacional. La APEC (Cooperaci—n
Econ—mica AsiaPac’fico) gener— la iniciativa para #&ordar las barreras al diagn—stico y tratamiento de
enfermedades poco frecuentes en la regi—n, para mejorar la inclusi—n econ—mica y social de las personas
afectadas. Chile es miembro de este foro que gener— una iniciativa de un plan de acci—n para las eefmedades
poco frecuentes, en su visi—n al 2025, donde se alienta a tener una definici—n de enfermedades poco frecuentes;
aumentar la conciencia paeblica y pol'ticas de los problemas que conllevan estas enfermedades; y priorizar la
pol'tica integral de las enfermedades poco frecuentes nacionales (APEC, 2019). Dentro del objetivo de
concientizaci—n, se recomienda convocar un comitZ asesor y procesos de consulta sobre pol'ticas de gobierno
incluyendo a diferentes actores de la sociedad civil como, investigadores, industria farmacZutica, cl’'nicos y otros
representantes del sistema de salud, pacientes y organizaciones de pacientes, cient'ficos y otros representantes
institucionales. Esto tiene concordancia a los objetivos de desarrollo sostenible de la ONU y de la OMS, donde se
promueve la generaci—n de alianzas para el logro de objetivos comunes (Moran, 2021).

En Chile, no existe un marco regulatorio nacional para las enfermedades poco frecuentes, aun cuando, existen
programas de protecci—n financiera (GES y Lg Ricarte Soto); estos no son suficientes, ni consideran todas las
dimensiones necesarias para su abordaje integral que permita satisfacer la necesidades particulares de estas
enfermedades. Chile est} quedando rezagado en pol'ticas destinadas a las enfermedades raras en comparaci—n
con pa’'ses en LatinoamZrica y del mundo. Chile tiene un compromiso con las enfermedades poco frecuentes, es
por esto la necesidad que se generZ un dise—o e implementaci—n de pol'ticas desde una visi—n integral, que
permita desarrollar actuales y futuras pol'ticas pceblicas relacionadas con las enfermedades poco frecuentes
(Encina et al., 2019).

Finalmente, tanto la comisi—n de comunicaci—n como el consejo del parlamento europeo indican que la
elaboraci—n de planes o estrategias @acionales con un enfoque integral e integrado a la prestaci—n de asistencia
sanitaria y social para los pacientes con enfermedades raras, en un contexto de colaboraci—n es necesario para
mejorar la condici—n de los pacientes. El Proyecto Europeo de Desarrio de Planes Nacionales de
Enfermedades Raras (EUROPLAN) desarrollado con la colaboraci—n de 27 estados miembros de la Uni—n
Europea plantea que los planes o estrategias en el campo de las enfermedades raras debe estar guiado por las
siguientes acciones: 1) Evaluaci—n de las necesidades de los pacientes y los recursos disponibles en la
actualidad, 2) creaci—n de una institucionalidad que le de soporte al plan, 3) identificaci—n de las iniciativas y
acciones, 4) Asegurar la sostenibilidad y 5) Monitorear la implementaci—n del plan, evaluar sus resultados y
poner en marcha un mecanismo de gobernanza con la participaci—n de las diferentes partes interesadas
(EUROPLAN, 2010).
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La comisi—n de enfermedades raras y poco frecuentes impulsada por la Senadora Carolim Goic busca avanzar

en la constituci—n de un plan nacional de enfermedades raras y poco frecuentes construido desde la sociedad
civil con la participaci—n de todos los actores relevantes en este tema y de esta manera generar las bases para la
adopci—n delas iniciativas propuestas por parte del sistema de salud chileno con un enfoque integral y

colaborativo.

2 | VISION

Ser un Plan Nacional de Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes que garantice la atenci—n de
calidad de todas las personas con dichas enfermedades, otorgando un acceso oportuno y equitativo a la
atenci—nde todas sus necesidades, dando un trato digno y respetuoso de sus derechos a ellas, sus familiares y
cuidadores, mejorando su calidad de vida.

3 | MISION

El Plan Nacional de Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes es capaz de desarrollar acciones

destinadas al abordaje integral de dichas enfermedades, en consideraci—n a sus necesidades, preferencias y la
mejor evidencia cient'fica disponible, considerando las determinantes sociales de estas enfermedades,

articulando los distintos niveles de atenci—n e intersectorialidad, para garantizar el otorgamiento de atenciones de
salud efectivas y oportunas, y satisfacer todas las necesidades de las personas con dichas enfermedades.

4 | OBJETIVOS GENERALES

Optimizar la calidad de vida de las familias y personas con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes
mediante acciones destinadas al abordaje integral de dichas enfermedades, articulando las redes de atenci—n de
salud y considerando diversas dimensiones para garantizar el acceso oportuno a prestaciones de salud de las
personas afectadas por dichas enfermedades y el acceso a sus derechos sociales.

5 | OBJETIVOS ESPECIFICOS

¥  Generar un marco normativo adecuado para la rector’a, regulaci—n y fiscalizaci—n de materias relacionadas a
ER- EPOF- EH.

¥  Establecer y optimizar los procesos de atenci—n de personas con ERD EPOF D EH, sus cuidadores y sus
familias, en todos los niveles, garantizando un servicio integral y que implique un abordaje de calidad y
eficacia comprobada en salud, respetando siempre las preferencias de los usuarios.

¥ Desarrollar una estrategia para aumentar y robustecer la cobertura de las necesidades en educaci—n,
promoci—n y formaci—n sobre ERD EPOF B EH, que permita mejorar el diagn—stico, tratamiento y
condiciones generales de vida de las personas con estas enfermedades, sus familias y cuidadores.

¥ Dise-ar, desarrollar e implementar a nivel nacional un registro de ER B EPOF- EH basado en buenas
pricticas internacionales para disponer de informaci—n oportuna y de calidadque apoye el dise—o y la toma
de decisiones de pol'tica pceblica, la trazabilidad de casos, la investigaci—n y la vigilancia y difusi—n de estas
enfermedades.

¥  Aumentar y robustecer la cobertura de las necesidades financieras y sociales de las personas y familias con
enfermedades poco frecuentes.
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6 LINEAS ESTRATI_EGICAS
Y SU PLAN DE ACCION

6.1. RECTORIA, REGULACION Y FISCALIZACION.
6.1.1. DIAGNOSTICO.

6.1.1.1. LEGISLACION NACIONAL SOBRE ENFERMEDADES RARAS,
HUERFANAS O POCO FRECUENTES.

Nuestro pa’s no cuenta con una legislaci—n espec’fica sobre enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes,
sin embargo, existen diversas normas dispersas que inciden en ellas. A continuaci—n revisaremos nuestra
legislaci—n actual, segcen las materias que aborde cada una de ellas.

a) Proteccion financiera para diagndsticos y tratamientos de enfermedades raras, huérfanas o
poco frecuentes.

Nuestro Estado garantiza protecci—n financiera para el diagn—stico y tratamiento de 18 enfermedades raras o
poco frecuentes, sin embargo, este ncemero representa una porci—n menor del total de enfermedades raras,
huZrfanas o poco frecuentes que acen no cuentan con un sistema que otorgue acceso garantizado a
diagn—sticos y tratamientos, lo que genera que miles de personas no cuenten con atenciones de salud
adecuadas para su enfermedad.

Uno de los sistemas que otorga protecci—n financiera a estas enfermedades es el Sistema de Garant’as
Expl'citas en Salud (GES), que otorga garant’as de acceso, calidad, protecci—n financiera y oportunidad a
prestaciones de salud asociadas a un conjunto de priorizado de programas. Este sistema considera un conjunto
amplio de criterios donde parecen tener cierta supremac’a aquellos relacionados a la frecuencia de las
patolog’as y carga de enfermedad. Por esta raz—n, aunque desde ¢ punto de vista normativo el GES podra
priorizar enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes por vulnerabilidad u otro criterio, en la prictica
escasamente lo hace porque parece haber supremac’a de la frecuencia. De acuerdo a lo anterior, este sistema
otorga cobertura solamente a dos enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes: fibrosis qu'stica y hemofilia,
ademis de cinceres en edad pedittrica.

Por otro lado, el Sistema de Protecci—n Financiera para Enfermedades de Alto Costo, creado a travZs @ la Ley
Nj 20.850, denominada Ley Ricarte Soto (LRS), otorga cobertura a diagn—sticos y tratamientos que impactan
catastr—ficamente en el gasto de las personas debido a su costo, impidiendo o restringiendo el acceso a ellos.
Dicho sistema otorga cobertura a 29 condiciones de salud, de las cuales 16 corresponden a enfermedades raras
0 poco frecuentes, tales como la esclerosis mceltiple, la enfermedad de Gaucher, la enfermedad de Fabry o la
enfermedad de Huntington. Por lo tanto, los pacientes con otras enfermedades no tienen cobertura financiera
para su diagn—stico y tratamiento.

Por otro lado, el Programa Nacional de Alimentaci—n Complementaria para Errores Innatos del Metabolismo
(PNAC) otorga cobertura universal de prestaciones espec’ficas a personas con alguna de las siguientes
patolog’as: Fenilcetonuria (PKU), DZficit de transportador GLut-1, enfermedad de orina olor a jarabe de arce
(MSUD), Acidemias propi—nica y metilmal—nica, Alteraciones del ciclo de la urea, Tirosinemia tipo I, Aciduria
gluttrica tipo |, Acidemia IsovalZrica, DZficit de betaoxidaci—n de fcidos grasos, y Homocisteinuria.

Ademts, el programa de tamizaje neonatal de fenilcetonuria (PKU) e hipotiroidismo congZnito(HC) es otro
esfuerzo estatal por contribuir en el diagn—stico y seguimgnto de personas con enfermedades raras, huZrfanas
o0 poco frecuentes. DespuZs de 26 a—os de desarrollo del programa, se han examinado mis de 4,5 millones de
ni—os y se ha prevenido la discapacidad intelectual en mis de 2500 personas como consecuencia de alguna de
estas enfermedades, determinindose una incidencia de 1/18916 RN para PKU, 1/10198 para las Hiper-
Fenilalaninemias (HFA) y 1/3163 para el HC. El programa actualmente abarca a todas las personas que nacen
en el territorio nacional, posee acceso universal y la cobertura s—Ilo incluye el examen de pesquisa realizado en el
Hospital San Juan de Dios en Santiago y el Hospital Guillermo Grant Benavente en Concepci—n. Cubre ademis,
la f—rmula especial, que es la base del tratamiento de las personas con PKUy otros Errores Innatos del
Metabolismo hoy incluidos en el PNAC. Sin embargo, el control mZdico, nutricional, neuropsicol—gico que estas
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personas requieren y que esta detallado en el Protocolo de Seguimiento publicado en su celtima actualizaci—n el
a—0 2007 no es cubierto por ningoen programa y actualmente debe ser asumido por el paciente en conjunto con el
INTA. Ademis, existe un piloto extendido de screening neonatal que cubre 26 condiciones actualmente en fase
piloto iniciada en 2017 y esperando expansi—n presupuestaria para lograr completar su implementacion. Cabe
destacar que no se incluyen dentro de las coberturas de este programa: 1) Apoyo financiero para traslados
dentro del territorio nacional para que las Personas con ER-EPOF-EH asistan a controles, 2) Traslado de
insumos a los usuarios a sus territorios, 3) Apoyo econ—mico para seguimiento de dietas espec’ficas, 4) costo del
control medico, nutricional o neuropsicologico, constituyendo barreras de acceso a estas terapias en la poblaci—n
beneficiaria.

De acuerdo a lo anterior, en el siguiente cuadro se indican las enfermedades o patolog’as que cuentan con
protecci—n financiera en el GES o LRS, o con algcen tipo de cobertura en los programas ministeriales
anteriormente mencionados, y sus respectivas prestaciones cubiertas.

Prestaciones cubiertas

Sistema de proteccion

Enfermedad o patologia con cobertura
financiera

Sistema de Garant'as
Expl'citas en Salud (Ley Nj
19.966)

Hemofilia

Diagn—stico y tratamiento

Fibrosis quistica

Diagn—stico y tratamiato

Sistema de Protecci—n
Financiera para Enfermedades
de Alto Costo (Ley Nj 20.850)

Mucopolisacaridosis Tipos I;

Diagnéstico: Eximen de
medici—n actividad enzimitica
en fibroblastos o leucocitos o
examen genZtico molecular
segecen indicaci—n.
Tratamiento:terapia de
reemplazo enzimttico con
Laronidaza.

Mucopolisacaridosis Tipo lI;

Diagnéstico:Examen de
medici—n de la actividad
enzimiftica en fibroblastos o
leucocitos 0 examen genZtico
molecular segcen indicaci—n.
Tratamiento:terapia de
reemplazo enzimttico con
Idursulfasa

Mucopolisacaridosis Tipo VI;

Diagnéstico:examen de
medici—n de la actividad
enzimiftica en fibroblastos o
leucocitos 0 examen genZtico
molecular segcen indicaci—n.
Tratamiento:terapia de
reemplazo enzimttico con
Galsulfasa

Tirosinemia Tipo I;

Diagnéstico: Examen de
determinaci—n  de  niveles
elevados de succinilacetona
en plasma u orina.
Tratamiento:terapia de
reemplazo enzimttico con
Nitisinona

Enfermedad de Gaucher;

Diagnéstico:examen de
medici—n de la actividad
enzimitica en leucocitos.
Tratamiento:terapia de
reemplazo enzimttico con
Taliglucerasa o Imiglucerasa

Enfermedad de Fabry;

Diagnéstico: en hombres
medici—n enzimitica en
leucocito o examen genZtico
molecular 'y el mujeres
examen genZtico molecular.

Tratamiento:terapia de
reemplazo enzimttico con
Agalsidasa

Angiodema Hereditario;

Tratamiento con Inhibidor de
C1 esterasa
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Tumores Neuroendocrino;

Tratamiento con Sunitinib o
Everolimus

Distonia Generalizada

Dispositivo de estimulaci—n
cerebral profunda

Esclerosis Multiple.

Tratamiento con Fingolimod o
Natalizumab o Alemtuzumab o
Cladribina u Ocrelizumab

Inmunodeficiencia Primaria.

Tratamiento:Inmunoglobulina
G endovenosa o]
Inmunoglobulina G
subcutfnea

Enfermedad de Huntington.

Diagn—stico: Test de repetici—|
de CAG del ex—+n 1 del Gen
HTT.
Tratamiento
Tetrabenazina

con

Epidermolisis Bullosa.

Tratarrl iento:
uso mZdico.

Dispositivos de

Esclerosis Lateral Amiotrofica.

Tratamiento: Ayudas tZcnicas
para el desempe-o de la vida
diaria.

Hipoacusia Sensorioneural Bilateral

Severa o Profunda Postlocutiva.

Implante coclear unilateral,
recambio de accesorios segaen
vida cetii y reemplazo del
procesador del habla cada 5
a—os,

Tumores del Estroma Gastrointestinal.

Diagn—stico:examen
inmunohistoquimica de
proteina c-kit/CD117 y
tomograf’a computada.

Tratamiento con Imatinib o
Sunitinib
Fenilcetonuria (PKU) Tratamiento: Entrega de

Programa Nacional de sustituto I¥cteo sin fenilalanina
Alimentaci—n Complementaria desde el diagn—stico hasta los
para Errores Innatos del 17 a—o0s, 11 meses y 29 d'as,
Metabolismo y a las mujeres con PKU
fZrtiles y embarazadas.

Déficit de transportador Glut 1 y Glut 2 Entrega gratuita y mensual de

Enfermedad de orina olor a jarabe de | @limentos  especiales a

arce (MSUD) pacientes diagnosticados..

Acidemias propidnica y metilmalénica

Alteraciones del ciclo de la urea

Tirosinemia tipo |

Aciduria glutarica tipo |

Acidemia Isovalérica

Déficit de betaoxidacion de acidos

| grasos

Homocisteinuria

Fenilcetonuria Recolecci—n de muestras y
Programa de tamizaje diagn—stico en todos los reciZn
neonatal de fenilcetonuria nacidos del pa’s
(PKU) e hipotiroidismo
congZnito(HC) Hipotiroidismo congénito Recolecci—n de muestras y

diagn—stico en todos los reciZn
nacidos del pa’s

Tanto el sistema GES como la LRS establecen criterios de priorizaci—n para la determinaci—n de las condiciones
de salud que sertn cubiertas por uno u otro sistema. El GES explicita la consideraci—n de criterios tales como la
carga de la enfermedad, las preferencias sociales, la capacidad de la oferta del sistema de salud y evaluaciones
de costo-efectividad cuando sea posible, aunque en la prictica no se reconoce ningaen caso donde efectivamente
se haya considerado esta celtima. Un punto muy relevante en la priorizaci—n GES es la iposibilidad de realizar
escrutinio pceblico de las decisiones, pues la ejecuci—n de la priorizaci—n no es transparente. As’, no es posible
comprender el peso relativo de cada criterio respecto de otro, ni cutles fueron los juicios de valor informados por

la evidencia que aplic— el decisor.
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En el caso de la LRS, el proceso de priorizaci—n mejora los estfndares procedimentales a los del GES. Por un
lado, las etapas del proceso son mis claras, y por otro lado, el contenido de las evaluaciones es mis
transparente y escrutable. Este sistema aplica una evaluaci—n cient'fica basada en la evidencia cl'nica y
econ—mica disponible para diagn—sticos y tratamientos de alto costo que cumplan la condici—n de superar un
umbral de alto costo definido por el Ministerio de Salud. Aun cuando la ley es expl'cita en que se deben
considerar elementos como la evaluaci—n econ—mica y social, en la prictica se observa una supremac’a de la
evidencia sobre beneficios cl'nicos y de impacto presupuestal, es decir, un elemento financiero mts que
econ—mico. En particular, el impacto presupuestal debe ser lo suficiente peque—o para ajustarse al marco
presupuestal remanente del Fondo del sistema, actuando en la prictica como un criterio knock-out, es decir, si
no se cumple, no pasa a la etapa de recomendaci—n priorizada. Finalmente, esta recomendaci—n priorizada
materializa una etapa de valoraci—n, donde un grupo de representantes sociales delibera informados por
evidencia. Sin embargo, resta evaluar hasta quZ punto esta etapa logra efectivamente incorporar los elementos
de valor social que le importan a la sociedad, y no se restringe simplemente a un ejercicio adicional de
evaluaci—n tZcnica.

Un elemento fundamental de reconocer en Chile, es que sus sistemas de cobertura actual aplican distintos
marcos de valor para la priorizaci—n, los cuales esttn sistem#ticamente postergando a las enfermedades raras,
huZrfanas o poco frecuentes, dejando a los pacientes y familias que las padecen sin acceso a los recursos del
sistema de salud. Esta es una conclusi—n posterior a ver c—mo han funcionado los sistemas de cobertura, la cual
no se desprend’a directamente de la normativa. Por ejemplo, el reglamento del GES es expl'cito en reconocer
que un atributo que importa en la priorizaci—n es la vulnerabilidd de las personas. Si este criterio tuviese alguna
importancia relativa respecto de otros como la prevalencia o la carga de enfermedad, mis enfermedades
huZrfanas podran haber sido incluidas en este listado. De esta manera, en el sistema actual persiste una
necesidad de cobertura financiera y de atenci—n integral de las personas con dichas enfermedades que no est}
garantizada por ningcen instrumento, ni legal ni de plan de pol'tica pceblica. Tampoco existe un sistema de
priorizaci—n que releve atributos prpios de enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes, de manera que
estas puedan competir en un proceso de priorizaci—n por los recursos limitados del sistema de salud.

La LRS no es una ley que garantice protecci—n financiera espec’ficamente a personascon enfermedades raras,

huZrfanas o poco frecuentes, sino que es un sistema para otorgar protecci—n financiera a drogas de alto costo.
Debido al explosivo advenimiento de tecnolog’as de alto costo para enfermedades que quedan fuera de la

condici—n de rarapoco frecuente o huZrfana, este fondo termina una vez mis postergando a los pacientes con

este tipo de enfermedades. A lo anterior se suma la insuficiente cantidad de recursos econ—micos asignados a
dicha ley, lo que constituyen una barrera para el acceso a diagn—stico y tratamiento de muchas personas que
tienen una enfermedad rara, huZrfana o poco frecuente, lo que afecta gravemente a las personas o usuarios y

sus familias.

En consecuencia, se requiere la creaci—n de mecanismos que de manera efectiva aancen en otorgar garant’as
de protecci—n financiera a las familias de pacientes con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes. Un
plan nacional de estas enfermedades debe contemplar iniciativas y acciones que tengan por objeto garantizar el
acceso oportuno a una atenci—n integral de salud de las personas con dichas enfermedades.

b) Definicién de enfermedades raras, huérfanas o poco frecuentes.

Existen diversas definiciones de enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes, la mayor'a relacionadas a la
baja prevalencia o incidencia de la enfermedad. As’, los pa’ses manejan diversos 'ndices de prevalencia los
cuales se recogen en uno o varios instrumentos normativos y para determinadas pol'ticas o planes que
implemente. Sin embargo, nuestro pa’s no cuenta con una definici—n de enfermedades raras o poco frecuentes.

La definici—n de enfermedades raras, huZrfanas opoco frecuentes, en las distintas legislaciones, var'a de una
prevalencia entre 1 en 500.000 personas a 1 en 2.000 personas. De acuerdo a la Uni—n Europea, que adopta la
definici—n de Orphanet, una enfermedad rara o poco frecuente es aquella que tiene una tasa de prevalencia de 1
en 2000 personas. Dicha tasa se aplica a todos los Estados miembros de la Uni—n Europea. El Reino Unido la
define como una enfermedad debilitante cr—nica o potencialmente mortal que afecta a 5 personas 0 menos de
cada 10.000 habitantes. En el caso de los pa’ses de LatinoamZrica, no hay un consenso respecto de la definici—n
de enfermedades raras o poco frecuentes y cada uno tiene una definici—n distinta recogida en sus normativas
internas o planes sobre la materia. Por ejemplo, Argentina y MZxico utilizan el 'ndice de la Uni—n Europea,
mientras que en Brasil una enfermedad rara es aquella que afecta a menos de 65 personas en 100.000
habitantes. En el caso de Chile y Perce, no tienen una definici—n precisa de lo que entienden por enfermedades
raras o poco frecuentes®.
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Generalmente, se desconoce la prevalencia exacta de una enfermedad rara, ya que aquello depende de la
capacidad diagn—stica que se tenga respecto de una enfermedad en espec’fico y de la capacidad tZcnica de
cada pa’s. Los cflculos son aproximaciones que pueden sobreestimar o subestimar las cifras dependiendo de
dichas capacidades, por lo que la tasa de prevalencia tenderf al aumento mientras mejore la capacidad de
diagn—stico y detecci—n. De esta manera, muchas de las tasas que aplican los Estados pueden estar
infravaloradas.

Algunos pa’ses tienen un listado de enfermedades raras basado en opiniones de expertos (consenso cient’fico
de considerarla como tal) y datos epidemiol—gicos. As’ por ejemplo, Francia tiene un Banco nacional de datos de
enfermedades raras. En el caso de Espa—a, existe un registro de enfermedades raras o poco frecuentes que fue
desarrollado a partir de una red espa—ola de registros para la investigaci—n, el que se construye a partir de la
inclusi—n directa del paciente o a travZs de profesionales de salud. En cuanto a Reino Unido, se recopilan datos
para 1.008 enfermedades raras y anomal’as congZnitas de 244 centros de atenci—n mZdica.

La falta de una definici—n de enfermedad rara o poco frecuente en nuestra legislaci—n y pol'ticas pceblicas, o de
un listado de ellas, afecta a la priorizaci—n de las mismas y genera inconsistencia en su abordje, lo que puede
traer consigo exclusiones injustificadas de ciertas patolog’as en pol'ticas, planes y/o programas.

De ah’ que sea tan relevante que nuestro pa’s adopte una definici—n de enfermedad rara o poco frecuente que
no solo considere la prevalencia, sino tambiZn la gravedad de la enfermedad y la disponibilidad de tratamiento.

No basta con una consideraci—n de la prevalencia de la misma, sino tambiZn dichos aspectos, con el objeto de
no excluir patolog’as que tienen caracter'sticas similares en cuanto a la carga de enfermedad que ellas

representan y las dificultades de acceso a tratamiento que tienen.

En este sentido, la definici—n de enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes debe ser operativa en dos
sentidos. El primero, en el sentido de precisar que estt definida por una frecuencia, relativa a la poblaci—n
territorial o geogrifica, y que ademis Zsta vara en relaci—n a la poblaci—n segcen variables como edad, sexo y
grupos humanos susceptibles. Si se habla de frecuencia en reciZn nacidos se aproxima a la incidencia y si se
habla de la poblaci—n general, puede ser una prevalencia. Pero, en ambos casos el valor obtenido es
dependiente de su diagn—stico, que impide su inclusi—n en programas de salud habituales.El segundo se
confunde con el principio de equidad en salud, ya que al ser una enfermedad rara o poco frecuente, impide un
adecuado y oportuno diagn—stico y tratamiento del sujeto afectado, afectando sus derechos de acceso igualitario
a la salud. Esto celtimo, es cambiante en forma territoial y temporal, ya que los recursos diagn—sticos y
terapZuticos en la Regi—n Metropolitana son mayores y con mayor acceso a nuevas tecnolog'as e
investigaciones, por lo cual, debe definirse para que sea operacionalmente dintmico para estos parfmetros.

Ambos sentidos hacen alusi—n a la heterogeneidad de la poblaci—n chilena, que actualmente incluye a poblaci—n
migrante que tiene enfermedades con frecuencia distinta a las conocidas previamente en nuestro pa's y a la
nosolog’a de las llamadas enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes. La posibilidad de tratamiento y el
pron—stico es mejor definida cuando existe un diagn—stico etiol—gicamente correcto y precoz de una enfermedad.
Las enfermedades de etiolog’a genZtica o microbiol—gica en general puedenser confirmadas en forma mis
certera, sin embargo, dependen de su sospecha diagn—stica, que se dificulta si el sistema de salud, no estt
organizado para su pesquisa. Finalmente, hay que considerar que los recursos son limitados, y existen
enfermedades que acen no tienen tratamiento efectivo.

De acuerdo a lo anterior, es relevante que en un plan nacional de enfermedades raras, huZrfanas o poco

frecuentes se establezca una definici—n de lo que entenderemos como tales, determinada por la prevalencia que
aplica la mayor'a de las legislaciones y que propone Orphanet, la que corresponde a aquella que afecta a menos

de 1 persona por cada 2.000 habitantes.

c) Derechos de pacientes y participacion ciudadana.

Son muchas las normas que conforman el marco jurdico nacional relacionado al derecho de la salud de las
personas. Una de las normas angulares en nuestra legislaci—n sobre derechos de los pacientes es la Ley 20.584
que regula los derechos y deberes que tienen las personas en relaci—n con acciones vinculadas a sl atenci—n en
salud, la cual constituye una explicitaci—n de derechos contenidos en diversos instrumentos internacionales y en
nuestra propia Carta Fundamental, pero aplicados esta vez a las situaciones concretas que se producen en la
atenci—n de salud. Endicho cuerpo normativo se consagran los principios de dignidad en el trato a los pacientes
0 usuarios, la autonom’a de la voluntad de las personas en las atenciones de salud, el derecho a decidir
informadamente, el respeto de las personas en situaci—n teminal, el respeto de la autonom’a frente a la
investigaci—n cient’fica, el respeto por las personas con discapacidad ps’quica o intelectual, la confidencialidad
de la informaci—n de salud, el reconocimiento al derecho a la participaci—n ciudadana en salud la tutela Ztica en
el ¥mbito de otorgamiento de prestaciones asistenciales. Dichos derechos se aplican a todos los pacientes,
indistintamente de la enfermedad o prestaci—n de salud de que se trate y si Zsta es otorgada por un prestador
pceblico o privado.
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En forma complementaria, la Ley Nj 20.609 que establece medidas contra la discriminaci—n, tambiZn protege los
derechos de personas en diversos fmbitos, inclusive en las atenciones de salud. Dicha ley tiene por objeto
resguardar la no discriminaci—n arbitaria, el derecho a la igualdad ante la ley y el reconocimiento de derechos
esenciales que emanan de la naturaleza humana. En ella se consagra una definici—n de discriminaci—n arbitraria
y una acci—n especial de no discriminaci—n, la cual puede ejercer t@persona que sea v'ctima de un acto de
discriminaci—n arbitraria, por ejemplo, en el trato que reciba en atenciones de salud.

Asimismo, la Ley Nj 20.422 sobre igualdad de oportunidades e inclusi—n social de personas con discapacidad,
reconoce una serie de derechos de las personas con discapacidad, con el objeto de eliminar cualquier forma de
discriminaci—n fundada en la discapacidad y obtener la plena inclusi—n social de dichas personas. Esta normativa
establece, entre otras disposiciones, medidas de accesibilidad, las que por fin eliminan las barreras que impiden
o restringen a las personas con discapacidad desenvolverse en la vida diaria, inclusive en el ¥mbito de atenci—n
sanitaria.

En cuanto a las normas nacionales sobre participaci—n ciudadana que iciden en los derechos de los pacientes,
una de las mits relevantes es la Ley Nj 20.500 sobre asociaciones y participaci—n ciudadana en la gesti—n
pceblica, la cual reconoce a las personas el derecho a participar en las pol'ticas, planes, programas y accionesdel
Estado, debiendo cada —rgano establecer modalidades formales y espec’ficas de participaci—n ciudadana en el
fmbito de su competencia. En forma complementaria a dicha ley, existe una normativa espec’fica sobre
participaci—n ciudadana en la gesti—n deadud, la cual est} regulada en la resoluci—n exenta Nj 31 del a—o 2015
del Ministerio de Salud, que desarrolla mecanismos de participaci—n ciudadana en la gesti—n pceblica de salud. Al
respecto, las fundaciones y agrupaciones de pacientes han desempe—ado rol relevante en la priorizaci—n de
pol'ticas peceblicas con enfoque en enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes y en medicamentos
huZrfanos. Las agrupaciones de pacientes no solamente pueden aportar datos de prevalencia de las
enfermedades, apreciaciones sobre los efectos de tratamientos y conocimientos valiosos acerca de sus
necesidades para alcanzar un nivel —ptimo de calidad de vida, sino que tambiZn deber'an estar llamadas a
participar en el dise—o, implementaci—n y ejecuci—n de pol'ticas pceblicaasumiendo por tanto, un rol de codise—o
y cogobierno, debiendo ser prioridad y obligaci—n de la autoridad asumir estos desaf’os.

En este sentido, la LRS crea un registro de asociaciones y agrupaciones de pacientes y reconoce la facultad de
ellas de solicitar al Ministerio de Salud la evaluaci—n de diagn—sticos y tratamientos para su incorporaci—n al
sistema de protecci—n financiera que crea dicha ley. Asimismo, representantes de dichas agrupaciones participan
en las dos Comisiones creadas por ley para dar cumplimento al sistema: la Comisi—n Ciudadana de Vigilancia y
Control y la Comisi—n de Recomendaci—n Priorizada, las que tienen por funci—n asesorar a los ministros de Salud
y de Hacienda a travZs del monitoreo del funcionamiento del mismo y de realizar la respectiva elaboraci—n de la
recomendaci—n priorizada de las tecnolog’as a cubrir.

A pesar de las normas mencionadas anteriormente, acen existen brechas en acceso a informaci—n; educaci—n;
alternativas digitales que reduzcan las brechas geogrificas en acceso a la informaci—n y a la atenci—n de
salud; asistencia psicosocial y asesoramiento financiero multisectorial, para pacientes de enfermedades raras,
huZrfanas o poco frecuentes, sus familiares y cuidadores. El Estado deber'a asegurar que una persona
diagnosticada con una de dichas enfermedades se convierta en beneficiaria de programas de redes de
seguridad social nuevos y existentes que brinden protecci—n a los pacientes y a sus familiares involucrados en su
cuidado.

Los planes y programas estatales en enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes deber'an consignar la
participaci—n real de pacientes, familiares y cuidadores, ya que son fundamentales para construir capital pol'tico y
priorizar la pol'tica nacional de estas enfermedades. Este rol debe ser participativo, consultante, vigilante y
tambiZn resolutivo. Asimismo, un plan de enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes debe considerar un
sistema capaz de empoderar a representantes de pacientes para una participaci—n activa y no es una simpe
defensor’'a de intereses. La participaci—n debe asegurar que las experiencias que dan soporte a ciertos valores
sociales efectivamente tomen parte de las decisiones pol'ticas relacionadas a dichas enfermedades.

Las pol'ticas poeblicas sobre estas enfernedades deben considerar apoyo estatal y multisectorial para proveer de

educaci—n en distintos aspectos de la vida cotidiana, considerando la ruta del paciente en sus distintas
dimensiones: atenci—n mZdica, psicosocial, nutricional, entre otras. Las pol'tias y programas deben proporcionar

un cierto nivel de seguro social financiado con fondos paeblicos en conjunto con el seguro social privado para
mitigar los riesgos para los pacientes y sus familias.

Un plan nacional de enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes, como el que proponemos a travZs del
presente informe, debe considerar a los pacientes, familiares y cuidadores en la formulaci—n de redes de apoyo a
nivel pa’s, que permitan disminuir las inequidades de acceso a cuidados mZdicos y tratamientos que se dan por
razones geogrificas y pol'ticas centralistas del pa’s. Esto debe considerar centros de referencia que cuenten con
digitalizaci—n para el control y seguimiento de los pacientes.

d) Drogas huérfanas, dispositivos médicos y soluciones tecnolégicas.

14!



PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES
| |

Las drogas huZrfanas, entendiZndose por tales aquellos medicamentos que, en general, estin destinados a
prevenir, diagnosticar y/o tratar enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes, no tienen una regulaci—n
espec’fica en nuestra legislaci—n. Esta denominaci—n especial deriva de que, en condiciones normales de
mercado, no les resulta rentable a las industrias farmacZuticas comercializarlos, debido a que el peque—o
ncemero de pacientes que lo utilizar'an podr'an no proporcionarles las ganancias suficientes para recuperar el
capital invertido en su desarrollo.

Por lo anterior, algunos Estados han regulado de manera espec’fica este tipo de medicamentos incorporando
incentivos econ—micos para su desarrollo, tales como la promoci—n para la investiga—n, subsidios, exenciones
tributarias, entre otros. En el caso de nuestro pa’s no existe una normativa espec’fica ni un procedimiento
especial para obtener el registro sanitario de este tipo de drogas.

Sin perjuicio de lo anterior, nuestro pa’s ha implementado pol'ticas espec’ficas para permitir el acceso a

medicamentos de alto costo a personas con determinadas enfermedades. As’, la Ley Nj 19.779 que establece

normas relativas al VIH, crea una bonificaci—n fiscal para el acceso a medicamentos que se imprten y que estZn

indicados a personas con VIH. Luego, la LRS garantiza la protecci—n financiera de tratamientos de alto costo,
entendiendo por tales medicamentos, alimentos y elementos de uso mZdico asociados a enfermedades o

condiciones de salud que por su costo impiden el acceso a Zstos o accediendo, impactan catastr—ficamente en el
gasto de los beneficiarios. Sin embargo, esta garant'a s—Ilo se aplica para el tratamiento de enfermedades
cubiertas por dicho sistema.

Al respecto, no solo es necesaria una normativa espec'fica sobre drogas huZrfanas que contemple incentivos
para el desarrollo y acceso de estos medicamentos, as’ como dispositivos mZdicos y soluciones tecnol—gicas a
personas viviendo con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes. Una legislaci—n que aborde el tema de
las drogas huZrfanas en Chile debe ademts abordar fundamentalmente temas de acceso, sin olvidar aspectos
relacionados con la investigaci—n en nuestro territorio como la que ocurre en pa’'ses distantes, considerando que
pacientes chilenos que viajan a otros pa’ses y regresan a nuestro territorio no cuentan con una regulaci—n que
los proteja. Aspectos Zticos relacionados con la investigaci—n, mecanismos efectivos de negociaci—n de precios
para compras de ffrmacos a precios preferenciales o en conjunto con otros pa’ses, son otros aspectos a
considerar en una legislaci—n que aborde este importante tema para los pacientes con enfermedades raras,
huZrfanas o poco frecuentes.

6.1.1.2. PLANES O POLITICAS NACIONALES SOBRE ENFERMEDADES
RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES.

Nuestro pa’s no cuenta con un plan o pol'tica nacional sobre enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes,
a diferencia de otros pa’ses, que s’ han establecido uno con estrategias y objetivos a corto, mediano y largo
plazo. Sin perjuicio de lo anterior, contamos con algunos programas dispersos relacionados a dichas
enfermedades, como el Programa Nacional de Detecci—n Precoz de la Fenilcetonuria e Hipotiroidismo CongZnito.

a) Tamizaje, diagndstico y tratamiento.

Chile debe avanzar en un plan nacional sobre enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes, que contemple,

por ejemplo, una pol'tica sobre Errores Innatos del Metabolismo (EIM), que son un conjunto de enfermedades

que por su frecuencia constituyen enfermedad rara o poco frecuente. Su forma habitual de diagn—stico es
ineficiente y tard’o.

Asimismo, debemos fortalecer el programa de Pesquisa neonatal existente, ampliando el ncemero de patolog’as
pesquisadas, as’ como extender el estudio para otras enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes a nivel
nacional en el periodo neonatal o en grupos espec’ficos a diferentes edades. Existe hoy un Programa en
desarrollo iniciado en el a—0 2017, propuesto por el Instituto de Nutrici—n y Tecnolog’a de los Alimentos (NTA)
en conjunto con los Hospitales San Juan de Dios en Santiago y Guillermo Grant Benavente en Concepci—n, que
permitira acceder a 26 condiciones (EIM, condiciones endocrinol—gicas y genZticas), acompa—ada de una
estrategia de regionalizaci—n nacional on la creaci—n y consolidaci—n de centros de seguimiento a travZs de la
iniciativa de Salud Digital (cZlula de Errores Innatos del Metabolismo del Hospital Digital), la que podra servir
como ejemplo para otras condiciones poco frecuentes.

El tamizaje neonatal permite oportunidad diagn—stica y terapZutica, previene el diagn—stico tard’o, disminuye las
secuelas y evita el alto costo de su tratamiento. Evita adem#s, el peregrinar de los padres entre profesionales y

centros de salud, buscando el diagn—sticode la enfermedad de ni—o0s y ni-as, evitando su muerte prematura y
secuelas como la discapacidad intelectual.

b) Investigacion.

En Chile, la investigaci—n biomZdica ocurre casi exclusivamente en las universidades y es financiado a travZs de
fondos concursables a cargo de CONICYT, el que evaloea el mZrito cient'fico de cada propuesta.
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A pesar de las virtudes que se reconocen en dichos fondos, no se han creado apoyos especiales destinados a

promover la investigaci—n cient'fica de enfermedades raras, huZrfana o poco frecuentes, cuyos proyectos deben

competir por los mismos fondos con enfermedades mi¥s prevalentes. Esto genera barreras para la investigaci—n
de este tipo de enfermedades, ya que generalmente se priorizan proyectos sobre enfermedades que tienen un

mayor reconocimiento de la comunidad cient’fica. De esta manera, de los fondos otorgados por CONICYT entre

1999 y 2017, solo 37 proyectos de un total de 11.588 de ellos se refirieron a enfermedades raras, huZrfanas o

poco frecuentes, lo que representa un 0,32% del total.

En cuanto a los ensayos cl'nicos, la LRS contiene disposiciones espec’ficas para proteger a los pacientes
inscritos contra los efectos no deseados o0 accidentes imprevistos que se puedan provocar en el contexto de un
ensayo. Dicha ley establece un seguro de responsabilidad civil que deben contratar quien efectoea el ensayo y un
sistema de responsabilidad objetiva por da—os a la salud de quien participa en un ensayo cl'nico. Si bien ha
generado un estatuto adecuado para la protecci—n de las prsonas participantes en ensayos cl’nicos, no ha
generado suficientes incentivos para el desarrollo de los mismos.

La escasa investigaci—n en enfermedades raras o poco frecuentes se sustenta por el esfuerzo de un peque-o
grupo de investigadores. Ello se debe al escaso apoyo y promoci—n de la investigaci—n en dichas enfermedades

y a una inexistente pol'tica poeblica que priorice I'neas de investigaci—n sobre ellasAl respecto, es necesario que
nuestra legislaci—n se modernice con el objeto de generar un maco normativo adecuado para promover la
investigaci—n, en Zfreas como la protecci—n de datos personales y gen—micos; la obtenci—n, uso y
almacenamiento de muestras biol—gicas y creaci—n de biobancos; y estudios cl'nicos.

6.1.1.3. EXPERIENCIA COMPARADA SOBRE ENFERMEDADES RARAS,
HUERFANAS O POCO FRECUENTES.

Pa’ses de AmZrica Latina, tales como Argentina, Colombia y Perce, tienen leyes especficas sobre enfermedades
raras, huZrfanas o poco frecuentes, regulindolas, reconociendo sus aspectos particulares respecto de otras
enfermedades, declartndolas de interZs nacional, o estableciendo un sistema que garantiza el acceso a
tratamientos. A continuaci—n revisaremos la experiencia de estos y otros pa’ses en enfermedades raras o poco
frecuentes.

i. México:

Las enfermedades raras se encuentran reguladas en la Ley General de Salud.

El art’culo 224 bis 1 de la citada Ley define a los medicamentos huZrfanos como: Oaquellosque estZn destinados
a la prevenci—n, diagn—stico o tratamiento de enfermedades raras, lacuales tienen una prevalencia de no mits
de 5 personas por cada 10,000 habitantesO.

Ademis de la definici—n entregada por la Ley General de Salud, en MZxico las enfermedades raras se
encuentran reguladas en el Reglamento Interior de la Comisi—n para el Adlisis, Evaluaci—n, Registro, y
Seguimiento de las Enfermedades Raras. En su cap’tulo VI, se trata el Procedimiento para definici—n y Registro
de Enfermedades Raras. De acuerdo a dicho procedimiento s—Ilo podrfn solicitar la definici—n y registro de
Enfermedades Raras, las instituciones poeblicas prestadoras de servicios de atenci—n mZdica, los integrantes de
la Comisi—n, as’ como el Presidente y el Secretario del Consejo.

El Consejo de Salubridad General se encarga de la elaboraci—n del documento Lineanientos para la
Priorizaci—n de Enfermedades que ocasionan Gastos Catastr—ficos, ademis de leactualizaci—n de Protocolos
TZcnicos de las enfermedades que ocasionan gastos catastr—ficos. En base a dicho documento, se define por
parte del mismo Consejo de Salubridad General, la Lista de Enfermedades que ocasionan Gastos Catastr—ficos
en la que se priorizan dichas enfermedades en categoras delalala?9.

ii. Colombia:

Las enfermedades huZrfanas se encuentran reguladas en la Ley 1.392 de 2010 por medio de la cual se
reconocen como de especial interZs y se adoptan normas tendientes a garantizar la protecci—n social por parte
del Estado a la poblaci—n que las padece y sus cuidadores. La Ley en su art’culo 3 se—ala que es de interZs
nacional garantizar el acceso a los servicios de salud y tratamiento y rehabilitaci—n a las personas que se
diagnostiquen con dichas enfermedades.

A su vez, el art'culo 2 de la citada Ley define a las enfermedades huZrfanas como: Qaquellas cr—nicamente
debilitantes, graves, que amenazan la vida y con una prevalencia menor de 1 por cada 5.000 personas,
comprenden, las enfermedades raras, las OultrahuZrfanasO ylvidadas. Las enfermedades olvidadas son propias
de los pa’ses en desarrollo y afectan ordinariamente a la poblaci—n mis pobre y no cuentan con tratamientos
eficaces o adecuados y accesibles a la poblaci—n afectadaO.
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Ademis de la Ley 1.392 de 2010, las enfermedades huZrfanas tambiZn se encuentran reguladas en el Decreto
780 de 2016, el Decreto 1954 de 2012, y la Resoluci—n 5265/2018 del Ministerio de Salud y Protecci—n Social
establece un listado de enfermedades huZrfanas, entre otras.

Existe tambiZn un Registro Nacional de pacientes con Enfermedades HuZrfanas, cuya elaboraci—n se orienta en
base a la Resoluci—n 3681/2013 del Ministerio de Salud que define los contenidos y requerimientos tZcnicos de
la informaci—n a reportar a la Cuenta de Alto Costo para la elaboraci—n del censo de pacientes con
enfermedades huZrfanas.

En cuanto a los beneficios que otorga el registro de una enfermedad en calidad de huZrfana, el art’culo 5 de la
Ley 1.392, dispone una serie de subsidios y facilidades para las personas con enfermedades huZrfanas que
requieran con necesidad diagn—sticos, tratamientos, medicamentos, procedimientos y cualquier otra prestaci—n
en salud no incluida en los planes obligatorios de salud, que no tengan capacidad de pago.

iii. Peru:

Las enfermedades huZrfanas se encuentran reguladas en la Ley 29.698 de 2011, que declara de interZs
nacional y preferente el tratamiento de personas que padecen enfermedades raras o huZrfanas, y en su
Reglamento.

A su vez, el art'culo 2 de la citada Ley las define como Oaquellas enfermedades con peligro de muerte o de
invalidez cr—nica, que tienen una fecuencia baja, presentan muchas dificultades para ser diagnosticadas y
efectuar su seguimiento, tienen un origen desconocido en la mayora de los casos que conllevan mceltiples
problemas sociales y con escasos datos epidemiol—gicosO. El art’culo 6 de laitada Ley dispone la creaci—n de
un Registro Nacional de Pacientes que Padecen Enfermedades HuZrfanas.

Ademts de la Ley 29.698, existe un Reglamento (Decreto Supremo Nj 004-2019-SA) que declara de interZs
nacional y preferente el tratamiento de personas que padecen enfermedades raras o huZrfanas.

Finalmente, a travZs de la Resoluci—n 565/2019 del Ministerio de Salud se conforma la Comisi—n Sectorial a
cargo de elaborar el Listado de Enfermedades Raras o HuZrfanas. Este Listado se aprob— mediante &

Resoluci—n 1075/2019 del Ministerio de Salud, la cual describe la metodolog’a (estructurada sobre 8

partmetros) empleada para concluir que una Enfermedad corresponde a una de tipo Rara o HuZrfana, y que por

lo tanto se debe integrar al Registro de Enfermedades Raras o HuZrfanas.

iv. Argentina:

Las enfermedades poco frecuentes se encuentran reguladas en la Ley 26.689 de 2011 que promueve el cuidado
integral de la salud de las personas con enfermedades poco frecuentes.

El art'culo 2 de la citada Ley define a las enfermedades poco frecuentes como: Qaquellas cuyaprevalencia en la
poblaci—n es igual o inferior a una en dos mil (1 en 2000) personas, referida a la situaci—n epidemiol—gica
nacionalO.

Ademts de la Ley 26.689, en Argentina las enfermedades poco frecuentes tambiZn se encuentran reguladas en
el Decreto 794/2015 y la Resoluci—n 2329 de 2014. A su vez,tambiZn existen Leyes y decretos a nivel regional
que regulan estas enfermedades.

Finalmente, la Disposici—n 4622/2012 del Ministeriode Salud regula los requisitos para la autorizaci—n de
medicamentos indicados para el tratamiento de enfermedades poco frecuentes o Omedicamentos huZrfanosO. El
art'culo 5 crea la Comisi—n de Asignaci—n yEvaluaci—n de medicamentos que deben ser inscribs bajo ciertas
condiciones. Luego, el Anexo | establece las caracter’sticas de las enfermedades poco frecuentes mientras que
el Anexo Il establece los requisitos que debe cumplir el solicitante para que los medicamentos sean autorizados.

v. Irlanda:

Las enfermedades huZrfanas se encuentran reguladas mediante Regulations de la Uni—n Europea, las cuales
son aplicables en los Estados Miembros, siendo ellas la Regulation Nj 141/2000 y la Commission Regulation
(EC) No 847/2000. El art’culo 3 de la Regulation Nj 141/2000 establece los criterios de designaci—n para
los medicamentos huZrfanos, se—alando: O1. Un medicamento serf designado comomedicamento huZrfano si
su patrocinador puede establecer. a) Que se destina al diagn—stico, prevenci—n o tratamento de una
enfermedad que ponga en peligro la vida o conlleve una incapacidad cr—nica y que no afecte a mfs de cinco
personas de cada 10.000 en la Comunidad en el momento de presentar la solicitud, o que se destina al
diagn—stico, la prevenci—n o etratamiento de una afecci—n mortal, gravemente debilitante o grave y cr—nica en
la Comunidad y que sin incentivos es poco probable que la comercializaci—n del medicamento en la Comunidad
genere suficientes beneficios para justificar la inversi—n necesaria;y b) Que no existe ningeen mZtodo
satisfactorio de diagn—stico, prevenci—n o tratamiento de la afecci—n de que se trate que haya sido autorizado en
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la Comunidad o, si existe tal mZtodo, que el medicamento sea de beneficio significativo para los afectados por
dicha afecci—nO.

A su vez, el art’culo 5 de la Regulation Nj 141/2000 establece el Procedimiento de declaraci—n del registro de
los medicamentos huZrfanos. Segoen esta norma, para obtener ladeclaraci—n de medicamento huZrfano para un
medicamento, el promotor presentarf una solicitud a la Agencia Europea para la Evaluaci—n de Medicamentos
en cualquier fase del desarrollo del medicamento, antes de presentar la solicitud de autorizaci—n previa a
la comercializaci—n. Dicha regulaci—n tambiZn estabde una lista exhaustiva de la informaci—ny documentos
que deben ser proporcionados por el solicitante de la declaraci—n de medicamento huZrfano.

Existe un sistema de registro de medicamentos de enfermedades raras a nivel europeo, a cargo de la EMA.
Ademis, existen gu'as de EMA sobre el formato y contenido para postular un medicamento como uno de
enfermedades raras.

vi. Espana:

Las enfermedades huZrfanas se encuentran reguladas, ademis de en las regulaciones de la Uni—n Europea
anteriormente se—aladas, en el Real Decreto 1091/2015 por el que se crea y regula el Registro Estatal de

Enfermedades Raras; la Orden SC0O/3158/2003 por la que se crea el Instituto de Investigaci—n de Enfermedades
Raras; la Resoluci—n de 22 de diciembre de 2010 del Instituto de Salud Carlos Ill, por la que se publica el

Convenio de colaboraci—n para la creaci—n del Consorcio CIBER para el trea temittica de enfermedades raras
y la Resoluci—n de 27 de diciembre de 2010 del Instituto de Salud Carlos lll, por la que se publican los nuevos

estatutos que forman parte del Convenio de colaboraci—n para la creaci—rdel Consorcio CIBER para el frea

temittica de enfermedades raras.

El mismo Instituto de Salud Carlos Il es la instituci—n que lleva el Registro de Pacientes de Enfermedades
Raras, incluyendo el listado de enfermedades raras correspondientes.

Finalmente, el Decreto Real 1091/2015 crea el Registro Estatal de Enfermedades Raras y establece que su
finalidad es proporcionar informaci—n epidemiol—gica sobre las enferedades raras, facilitar la informaci—n
necesaria para orientar la planificaci—n y gesti—nsanitaria y la evoluci—n de las actividades preventivas y
asistenciales en el ¥mbito de las enfermedades raras y proveer los indicadores bifsicos sobre enfermedades
raras que permitan la comparaci—n entre las comunidades aut—nomas y con otro pa’ses.

vii. Francia:

Ademis de las regulaciones anteriormente mencionadas, en el caso francZs existe la OLeyrelativa a la pol'tica
de Salud PoeblicaO que fija 5 temas miitarios respecto a los cuales se deberfn desarrollar planes y estrategias
nacionales, entre ellos, el OPlan nacional para mejorar la gest—n de enfermedades rarasO. El Plan Nacional
francZs para las enfermedades raras, elaborado por el Ministerio de Salud, define las enfermedades huZrfanas:
OUna enfermedad es rara cuando afecta a menos de 1 de cada 2.000 personasO. El actual Plan Nacional es
para el periodo 2018 a 2022.

A su vez, el Plan Nacional establece que sert el ComitZ Nacional de Registros el encargado de llevar el registro
de enfermedades raras en el pa’s (Banque Nationale de DonnZes Maladies Rares, BNDM). La informaci—n
recopilada es utilizada para desarrollar pol'ticas poeblicas en el fmbito de la salud. Francia tambiZn tiene un
procedimiento para que los medicamentos de enfermedades huZrfanas puedan optar por procedimientos
regulatorios mis expeditos, incluyendo en el caso de uso para nuevas indicaciones. El Plan Nacional en
Francia busca promover la igualdad en el acceso, diagn—sticoy cuidado de todos los pacientes. La Autoridad de
Salud (Haute AutoritZ de SantZ) es quien determina los montos de reembolsos y cobertura previo antlisis
respecto de los beneficios cl'nicos del medicamento y el valor cl'nico agregado.

Conclusiones.

Nuestro Estado debe realizar importantes esfuerzos para mejorar el acceso a servicios asistenciales por parte de
poblaciones vulnerables y subrepresentadas, como lo son las enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.

La falta de protecci—n financieraa gran parte de las enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes impide el
acceso a atenci—n de salud integral a miles de pacientes o usuarios, dejando a familias enteras en total
indefensi—n. Aquello plantea desaf'os regulatorios que nuestro Estado dée subsanar, garantizando el acceso a
la salud de aquellas personas que actualmente estfn excluidas, al no contar sus tratamientos con un sistema de
protecci—n financiera.

Aquello debe ser complementado con la creaci—n o modificaci—n de normas legales eotras materias en las

cuales nuestro pa’s tiene una brecha relevante, tales como en la investigaci—n cl'nica, protecci—n de datos
personales, telemedicina, test genZticos, entre otras.
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Es necesario incorporar un enfoque interdisciplinario que permita dise—ar e implementar pol'ticas poeblicas desde
una perspectiva integral, que contemple antlisis epidemiol—gicos, econ—micos, Zticos y normativos. Este enfoque
debe desarrollar pautas metodol—gicas para evaluar las pol'ticas actuales y futuras relacionadas a las
enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes, incluyendo pautas Zticas para el uso de muestras biol—gicas y
datos genZticos y la creaci—n de biobancos.

En vez de considerar a las enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes como condiciones de salud
individualmente consideradas, lo que reduce el impacto epidemiol—gico de ellas en las pol'ticas de salud, lo
correcto y pertinente ser'a tratarlas en su conjunto, distinguiendo aquellas enfermedades raras, huZrfanas o poco
frecuentes conocidas respecto de aquellas que no son diagnosticadas. Dicha categorizaci—n develar'a la real
magnitud del problema.

6.1.2. OBJETIVO GENERAL DE LA LINEA ESTRATEGICA.

Generar un marco normativo adecuado para la rector’a, regulaci—n y fiscalizaci—n de materias relaciordas a las
enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.

6.1.3. OBJETIVOS ESPECIFICOS E INICIATIVAS.

Crear una institucionalidad para la formulacién, planificaciéon, desarrollo y

OBJETIVO 1 evaluacion de politicas publicas, programas y acciones sobre enfermedades
raras, poco frecuentes o huérfanas, que promueva la interaccion de actores
estratégicos en la materia y garantice la participacion ciudadana.

Estrategia de Creaci—n de una institucionalidad sobre enfermedades raras, huZdnas o poco
intervencién frecuentes

Iniciativas | 1.1. Creaci—n de una Oficina Ministerial sobre Enfermedades Raras, HuZrfanas o
Poco Frecuentes, dependiente de la Divisi—n de Prevenci—n y Control dé
Enfermedades (DIPRECE) del Ministerio de Salud, que elabore y monitoree el
desarrollo de pol'ticas, planes y programas sobre dichas enfermedades, y
promueva la colaboraci—n poeblicprivada.

1.2. Creaci—n de una Comisi—n Asesora Ministerial en Enfermedades Raras
HuZrfanas o Poco Frecuentes, encargada de asesorar al Ministerio de Salud en la
formulaci—n de pol'ticas, planes y programas; proponer acciones, estrategias,
modificaciones a normativas, gu'as cl'nicas y protocolos referentes a
materias relativas a dichas enfermedades y que estZ integrada por representantes
de diversos actores relevantes en la materia (Profesionales de la salud;
Profesionales de frea social, legal, estad’sticas, comunicaciones, econom’a y
finanzas entre otros; Organizaciones de la sociedad civil como Organizaciones de
pacientes, familiares o cuidadores, Universidades, fundaciones, centros de
investigaci—n, ONGs que se encuentren relacionadas con las enfermedades raras,
huZrfanas o poco frecuentes; Representantes ETESA y Comisi—n Nacional de
investigaci—n Cient'fica y Tecnol—gica CONICYT; Represitantes de los Ministerios
de Salud; de Ciencias, Tecnolog'as, Conocimiento e Innovaci—n; de Educaci—n, d¢
Desarrollo Social, entre otros).

1.3. Creaci—n de un Consejo que fomente el desarrollo de iniciativas sobre
enfermedades raras o poco frecuentes, a travZs del ditlogo y de la colaboraci—n
pcebliceprivada.

1.4. Incorporaci—n a Orphanet.

Organismos o | Subsecretar'a de Salud Pceblica
instituciones
responsables
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Organismos o | 1.1. Divisi—n de Prevenci—n y Control de Enfermedades (DIPRECE)
instituciones
participantes o | 1.2. Divisi—n de Prevenci—n y Control de Enfermedades (DIPRECE);
intervinientes Organizaciones de pacientes, familiares o cuidadores;
Asociaciones cient'ficas;
Facultades de medicina de universidades acreditadas;
Representantes ETESA,;
Representantes de la Comisi—n Nacional de investigaci—n Cient'fica y Tecnol—gig
CONICYT;
Representantes de los Ministerios de Salud; de Ciencias, Tecnolog'as,
Conocimiento e Innovaci—n; de Educaci—n, de Desarrollo Social, erg otros.

1.3. Representantes centros de salud pceblicos y privados.

1.4. Departamento de Evaluaci—n de Tecnolog’as Sanitarias y Salud Basadas en la
Evidencia (ETESA)

Crear o modificar normas legales que garanticen el cumplimiento de los
OBJETIVO 2 objetivos contenidos en los planes y programas sobre enfermedades raras,
huérfanas o poco frecuentes.

Estrategia de Creaci—n y modificaci—n de normas jur'dicas sobre materias que inciden er
intervencion pol'ticas paeblicas sobre enfermedades raras, huZfanas o poco frecuentes.

Iniciativas | 2.1. Establecimiento de una definici—n de enfermedades raras, huZrfanas o poco
frecuentes que sea aplicable en la legislaci—n interna y en las pol'ticas, planes y
programas que se formulen, desarrollen y ejecuten.

2.2 Proceso y criterios de priorizaci—n espec’ficos para garant'as de protecci—t]
financieras para enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes para GES y
LRS u otros sistemas de coberturas que aseguren legitimidad y transparencia en la
toma de decisi—.

2.3. Creaci—n de ley que crea un Fondo que otorgue protecci—n financiera parg
diagn—sticos, tratamientos, seguimiento y rehabilitaci—n de todas las personas cor
ER BDEPOF DEH.

2.4. Modificaci—n de la legislaci—n sobre protecci—n de datos personalgsensibles
de las personas, con el objeto de velar por el uso de datos de personas con
enfermedades raras o poco frecuentes, incluidos sus datos gen—micos, de forma
segura y eficaz.

2.5. Creaci—n de una normativa jur'dica sobre obtenci—n, uso y almacemaiento de
muestras biol—gicas humanas con fines de investigaci—n, y creaci—n de biobancos

2.6. Creaci—n de una normativa jur'dica sobre uso de muestras y datos con fines
diagn—sticos y de tratamiento.

2.7. Modificaci—n de normas legales vigentes, con el objeto de regular las
actividades relacionadas a la telemedicina.

2.8. Modificaci—n de la legislaci—n actual sobre estudios cl'nicos con esttndareg
Zticos, que promueva el desarrollo de los mismos y fomente la educaci—n sobre
ellos.

Organismos o | Subsecretar'a de Salud Pceblica;
instituciones | Divisi—n Jur'dica del Ministerio de Salud.
responsables

Organismos o | 2.1. Comisi—n Asesora Ministerial en EPOF;
instituciones
participantes o | 2.2. Ministerio de Hacienda;
intervinientes Ministerio Secretar’a General de la Presidencia;
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Comisi—n Asesora Ministerial en EPOF;
Organizaciones de pacientes, familiares o cuidadores.

2.3. Ministerio Secretar’a General de la Presidencia;
Asociaciones de la industria farmacZutica;
Colegios profesionales;

Fundaciones u organizaciones de pacientes;
Comisi—n Asesora Ministerial en EPOF.

2.4. Ministerio Secretar’a General de la Presidencia;
Comisi—n Asesora Ministerial en EPOF

2.5. Ministerio de Ciencia, Tecnolog'a, Conocimiento e Innovaci—n;
Ministerio Secretar’a General de la Presidencia;
Asociaciones cient'ficas;
Universidades;
Comisi—n Asesora Ministerial en EPOF.

2.6. Subsecretar'a de Redes Asistenciales;
Comisi—n AsesoraMinisterial en EPOF,;
Colegios profesionales.

2.7. Subsecretar'a de Redes Asistenciales;
Comisi—n Asesora Ministerial en EPOF;
Colegios profesionales.

2.8. Ministerio de Ciencia, Tecnolog'a, Conocimiento e Innovaci—n;
Ministerio Secretar’a General de la Presidencia;
Asociaciones cient'ficas;
Universidades;
Comisi—n Asesora Ministerial en EPOF.

Definir estandares técnicos y de calidad de los servicios, recursos humanos
OBJETIVO 3 vy centros de referencia para la atencion de personas con enfermedades raras,
huérfanas o poco frecuentes.

Estrategia de Generaci—n de estindares para la atenci—n de personas con enfermedades raras
intervencion huZrfanas o poco frecuentes.

Iniciativas | 3.1. Definici—n de estindares respecto a competencias, capacidades vy
conocimientos de los equipos interdisciplinarios de los centros que formen parte de
una Red de Atenci—n de Enfermedades Raras o Poco Frecuentes.

3.2. Definici—n de estfndares de centros de referacia para la atenci—n de
personas con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.

3.3. Elaboraci—n o actualizaci—n protocolos de prictica cl'nica, gu’as cl'nicas Y
orientaciones de tratamiento para enfermedades raras o poco frecuentes.

3.4. Elaboraci—n de protocolos de diagn—stico oportuno y derivaci—n de pacientg
con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.

3.5. Elaboraci—n de normativa para estandarizar informaci—n que contendrt €
Registro Nacional de Enfermedades Raras o Poco Frecuentes.

3.6. Elaboraci—n de normativa sobre procesos de evaluaci—n de tecnolog'ag
sanitarias estandarizadas para medicamentos huZrfanos y dispositivos mZdicos.

Organismos o | Subsecretar'a de Salud Pceblica
instituciones
responsables
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Organismos o | 3.1. Subsecretar'a de Redes Asistenciales;

instituciones Servicios de Salud;
participantes o Comisi—n Asesora Ministerial en EPOF;
intervinientes Colegios profesionales;

Organizaciones sindicales de trabajadores de la salud.

3.2. Subsecretar'a de Redes Asistenciales;
Servicios de Salud.

3.3. Departamento de Evaluaci—n de Tecnolog’as Sanitarias y Salud Basadas en la
Evidencia (ETESA);
Comisi—n Asesora Ministerial en EPOF.

3.4. Subsecretar'a de Redes Asistenciales;
Servicios de Salud;
Comisi—n Asesora Ministerial en EPOF.

3.5. Departamento de Estad’sticas e Informaci—n de la Salud;
Comisi—n Asesora Ministerial en EPOF.

3.6. Departamento de Evaluaci—n de Tecnolog’as Sanitarias y Salud Basadas en&
Evidencia (ETESA).

OBJETIVO 4 Desarrollar actividades de monitoreo y fiscalizacion que aseguren el
adecuado cumplimiento de planes y programas sobre enfermedades raras,
huérfanas o poco frecuentes y su marco juridico.

Estrategia de Fiscalizaci—n del cumplimiento de normas sobre atenci—n de personas cor
intervencion enfermedades raras o poco frecuentes.

Iniciativas | 4.1. Fiscalizaci—n del cumplimiento de normativas y protocolos de salud.

4.2. Fiscalizaci—n del correcto funcionamiento del equipmiento diagn—stico,
tratamiento y los aspectos tZcnicos de los procesos cl'nicos de enfermedades
raras, huZrfanas y poco frecuentes.

4.3. Fiscalizar aspectos relacionados con la regulaci—n Ztica, en particular de la
pol'tica de conflictos de interZs, as’ como el cumplimiento de las regulaciones
establecidas para estudios cl'nicos.

4.4. Fiscalizaci—n del funcionamiento de laRed Nacional de atenci—n de personas
con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.

Organismos o | Subsecretar'a de Redes Asistenciales.
instituciones
responsables

Organismos o | 4.1. Servicios de Salud;
instituciones Superintendencia de Salud.
participantes o

intervinientes | 4.2. Servicios de Salud;
Superintendencia de Salud.

4.3. Departamento de ftica, MINSAL.

4.4. Superintendencia de Salud;
Servicios de Salud.
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6.2. PROVISION DE SERVICIOS ASISTENCIALES.
6.2.1. DIAGNOSTICO.

6.2.1.1. SITUACION ACTUAL DE LAS REDES DE ATENCION DE SALUD.

a) Estructura y funcionamiento de las redes de atencion de salud.

La capacidad diagn—stica de ER EPOF-EH en nuestro pa’s estt limitada en gran parte por la falta de
disponibilidad de profesionales que tengan conocimiento y experiencia en estas condiciones de salud, tanto en la
atenci—n primariab a quienes primero recurre la persona que se siente enferma - como en otros niveles de
atenci—n y derivaci—n. TambiZn lo estt por la falta de disponibilidad de extmenes y terapias; y de capacidad para
financiar dichas intervenciones en Chile.

Segoen cifras de laOMS existen cerca de 7000 tipos de ER-EPOF-EH, correspondiendo un 80% a enfermedades
de origen genZtico y un 20% a enfermedades de diversa etiolog'a siendo un porcentaje mayor las de origen
reumatol—gico, neurol—gicometab—lico, oftalmol—gico.

Muchas de las personas con enfermedades raras o poco frecuentes se ven obligador a transitar por una Oodisea
diagn—sticaO antes de contar con la confirmaci—n de la condici—n de salud que le afecta. De esta manera, puede
transcurrir mucho tiempo y sucesivas derivaciones de distintos especialistas hasta la determinaci—n precisa de la
enfermedad. La derivaci—n al especialista en su enfermedad en muchas ocasiones es tard’a, y se produce
cuando ya es evidente el deterioro en la salud, cuando la enfermedad se transforma en polisintomttica,
progresivamente debilitante y asociada a deficiencias motoras, sensoriales, cognitivas limitaciones funcionales
y discapacidad; o en otras ocasiones a un da—o orgtnico irreversible (como falla renal, pulmorar, card’aca, etc.)
en que esa tardanza de diagn—stico le significa la necesidad de un trasplante de —rganos o a veces una muerte
que se pudo evitar . Lo anterior significa que las familias deben asumir de forma particular todo este gasto de
bolsillo que supone la multiplicidad de especialistas, extmenes o tratamientos que se pueden ir dando previo al
diagn—stico correcto.

Cabe hacer presente que las derivaciones a un especialista con formaci—n y experiencia para realizar la
confirmaci—n diagn—stica de estas enfermedades en su mayor’'a proviende hospitales pceblicos y de la atenci—n
prlmarla de salud, siendo preponderante que el origen de la derivaci—n provenga de neur—Ilogos(as), pedlatras y
mZdicos generales. En el caso de los ni—os con algunas ER D EPOF- EH, las sospechas diagn—sticas tambiZrse
generan en unidades de cuidados intensivos, de neonatolog’a o pediatr'a, y en ocasiones en el proceso de
cuidado prenatal.

De acuerdo a una encuesta realizada por el MINSAL a los genetistas clI’nicos de nuestra red de atenci—n de
salud, un 50% de ellos declar— que no puede realizar o confirmar un diagn—stico por dificultades en el acceso a
los estudios, mientras que un 45% a veces tiene problemas de acceso a ellos. Aquello da cuenta de las
dificultades a la que se ven enfrentados, ya que la capacidad diagn—stica y de realizar extmenes en nuestro pa’'s
es muy limitada. En cuanto a los equipos de rehabilitaci—n, de acuerdo al mencionado estudio realizado por el
MINSAL, un 62% de los genetistas clI’nicos declara contar con ellos, mientras que un 20% se—ala que no y un
16% restante se—ala que si bien no tiene equipos de rehabilitaci—n, tiene la opci—n de derivar.

No obstante, en el caso de enfermedades metab—licas, se ha incrementado la cobertura, capacidad instalada,
organizaci—n y resultados de seguimientos siendo la gran parte de los exifmenes solicitados al Instituto de
Nutrici—n y Tecnolog’a de los Alimentos (INTA), siendo este modelo un ejemplo en LatinoamZrica, el cual puede
ser tomado como referencia para incluir una mayor cobertura en ER- EPOF-EH, acencuando Zsta todav'a pueda
estar sujeta a mejoras.

El tratamiento de las ER- EPOF-EH es variable de acuerdo a cada condici—n, existiendo en algunos casos
tratamientos espec'ficos (tratamiento farmacol—gico, drogas huZrfanas, dietas particulares, terapiasbiol—gicas,
terapia de reemplazo enzimttico, terapia gZnica, terapia inmunosupresora con quimioterapia, etc) y en la
mayor'a de los casos, un conjunto de necesidades que requieren un seguimiento multidisciplinario y utilizaci—n
de tratamientos empleados en otro tipo de condiciones, adem#s de rehabilitaci—n y acompa—amiento de salud
mental para las personas con ER- EPOF B EH y sus cuidadoras y cuidadores.

El acceso a estos tratamientos espec’ficos estt limitado por su disponibilidad, as’ como por su inclusi—n en la
Ley GES, Ley Ricarte Soto u otros programas como el PNAC. Para las enfermedades que requieren de un
seguimiento y tratamiento por parte de ciertas especialidades y muchas veces mceltiples especialidades
simulttneamente y a lo largo del tiempo, el acceso est} limitado por la disponibilidad de estos especialistas o en
algunos casos no existen especialistas en nuestro sistema de salud. Al no existir unidades de diagn—stico y
seguimiento de ER-EPOF-EH, hay una gran dificultad para los mZdicos tratantes y las personas con ER-EPOF-
EH en articular todas estas necesidades por la no disponibilidad de horas en especialidades, ademis de la
escasez de mZdicos(as) con experiencia en este tipo de enfermedades, quienes reciben a estas personas en el
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contexto habitual de su prictica cI’nica con los mismos tiempos que para enfermedades comunes y muchas
veces sin existir comunicaci—n entre los profesionales, ni una figura de mZdico/a de cabecera. Es importante
asimismo considerar que en los CESFAM la rotaci—n de mdicos es constante, lo que afecta a la continuidad del
proceso de diagn—stico, tratamiento y seguimiento.

b) Modelos de atencion.

El Modelo de Atenci—n Integral debe ser centrado en el paciente, pero entendiendo que forma parte de un
entorno social mayor y que interactcea con otros sectores relacionados con la salud.

Uno de los grandes problemas detectados en los sistemas de salud de Chile es su fragmentaci—n, es decir la
coexistencia de muchas unidades no integradas en la red de servicios de salud, y, segmentaci—n, es decir la
coexistencia de subsistemas con distintas modalidades de financiamiento, afiliaci—n y provisi—n de servicios.

Se ha estudiado que la excesiva fragmentaci—n genera dificultad en el acceso de los servicios, mal uso de los
recursos disponibles y baja satisfacci—n de parte de los usuarios, entre otros inconvenientes. La falta de
coordinaci—n y la duplicaci—n de los servicios son algunas de las consecuencias de este problema, todos asuntos
que buscan solucionar el modelo denominado Sistemas Integrados de Servicios de Salud (SISS). Hoy mts que
nunca es necesario la integraci—n de servicios dado que vivimos importantes desafos tales como el
envejecimiento poblacional, doble carga de enfermedad dada la alta prevalencia de enfermedades cr—rngas no
transmisibles, el desarrollo de nuevas tecnolog’as, los cambios en los patrones de consumo y estilos de vida de
la poblaci—n, la urbanizaci—n, la migraci—n, entre otras.

De acuerdo con la Organizaci—n Panamericana de la Salud (OPS), la SISS correspnde a "una red de
organizaciones que presta, 0 hace los arreglos para prestar servicios de salud equitativos e integrales y
coordinados a una poblaci—n definida, y que est} dispuesta a rendir cuentas por sus resultados cl'nicos y
econ—micos y por el esta® de salud de la poblaci—n a la que sirve" .

No es posible determinar un solo modelo, debido a la diversidad de contextos en los que se puede encontrar
inserto el servicio de salud. No obstante, existen ciertos atributos, segcen cuatro $mbitos de abordaje,que son
esenciales para su funcionamiento:

i Modelo asistencial: Se refiere al territorio y poblaci—n asignada.

ii. Gobernanza y estrategia: Debe consistir en un sistema cenico para toda la red, con participaci—n social
y una acci—n intersectorial.

iii. Organizacion y gestion: Su organizaci—n debe ser integrada y los recursos humanos deben ser
suficientes, competentes y valorados por la red. Mientras que la gesti—n debe estar enfocada hacia los
resultados.

iv. Asignacioén de recursos e incentivos: El financiamiento debe ser suficiente, asociado a resultados y
con incentivos.

Por lo tanto, su foco central de preocupaci—n son las personas. Pero alrededor de las personas estfn las familias
y Zstas se encuentran rodeadas por la comunidad. Igualmente, alrededor de la comunidad se encuentran los
servicios de salud universales, cuyo objetivo es que sean equitativos e integrados. A su vez, considerando los
determinantes de salud, existen otros sectores que se relacionan con salud, lo cual podemos observar en la
siguiente infograf'a:

Entorno y condiciones para el desarrollo de servicios de salud integrados

ENTORNO Y CONDICIONES PARA EL DESARROLLO
DE SERVICIOS DE SALUD INTEGRADOS

PRESTACION DE
SERVICIOS: SERVICIOS DE SALUD UNIVERSALES,
¢ Rede EQUITATIVOS E INTEGRADOS
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Para cumplir con este modelo se han fijado valores y principios:
¥ Derecho ala salud.

¥ Equidad.

¥ Solidaridad.

¥ Eficiencia en el uso de los recursos de salud.

Asimismo, se han establecido tres principios irrenunciables: debe estar centrado en las personas, tiene que dar
integralidad de la atenci—n y continuidad del cuidado.

El objetivo es cumplir con todos estos prop—sitos mediante este modelo centrado en el usuario, pero
considerando tambiZn la salud familiar. Asimismo, se busca incentivar el fortalecimiento de la atenci—n primaria,
ademis de la promoci—n y prevenci—n, tomando en cuenta la intersectorialidad. Pero para poder implementarlo,
este Modelo de Atenci—n requiere de urModelo de Gesti—n.

Modelo de Gestion

El modelo de gesti—n corresponde a una forma de organizar y combinar los recursos para operativizar el modelo
de atenci—n, incorporando objetivos, pol'ticas y normas. Los objetivos del modelo de gesti—n son:

CENTRADOS EN LAS
PERSONAS

DERECHOS EN SALUD

+ Assencialidad

++ Gobernanza

+» ROCUrSos humanas y Formacion

+ Infraestructura, equipamiento, informacitn

« Calidod de s atencibn

+ Liderazgo APS al centro del modelo de atencidn

+ Resolutwidad en APS, Urgencias,

+ Acompallamiento en todes los niveles de complefidad

v Grupos o fiasgo

+ Participacitn Cludadana

o= Trato al usuirio. respeto 3 |a diversidad

++ Formacion y Relackin docente asistencial (RAO! EUNACOM)

+» Escuela de Godiemo

+ Mejoras en ol ACCESO: ONE E0Q

++ Planes de fermaciin en RISS, derechos en salud, AM etc.

+ Aodlists de gestidn e implementacdn del madelo RISS (SS)

Todo esto mediante una serie de estrategias, como el fortalecimiento de la Atenci—n Primaria de Salud, la
transformaci—n hospitalaria y la rearticulaci—n de la Red Asistencial.

Sistema de Referencia y Contrarreferencia

Por otro lado, es importante que cada red de salud dise—e su Omapa de redO donde determine los
establecimientos que la componen. Para ello es fundamental que exista un sistema de comunicaci—n que permita
que los usuarios de estos recintos puedan trasladarse adecuadamente al interior de esta red. La Referencia y
Contrarreferencia constituye el mecanismo administrativo que permite realizar esta tarea, estableciendo una
forma de garantizar el acceso y la continuidad de los servicios de salud.

El objetivo es sentar las bases que permitan la continuidad de la atenci—n integral de los usuarios, a travZs de
establecimientos de salud de distinta capacidad resolutiva. Lo que se busca generar es continuidad en la
atenci—n de los usuarios, evitando interrupciones.

El Sistema de Referencia (sin—nimo de Gativaci—nO) se pone en marcha cuando se solicita un diagn—stico y/o
tratamiento de un paciente que se deriva desde un recinto de menor complejidad, hacia uno de mayor
complejidad. Esto a travZs de redes de atenci—n de servicio y la intervenci—n de meeltiplactores, de acuerdo
con lineamientos constitucionales, Zticos y normativos.
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Entonces, se puede referir a las personas con ER- EPOF-EH hacia los niveles de mayor complejidad, pero AQuZ
es lo que ocurre despuZs? Cuando el problema del paciente ya se encuentra solucionado vuelve a la atenci—n
primaria, en esto consiste la Contrarreferencia.

El sistema de Contrarreferencia es la respuesta que los prestadores de servicios de salud dan al prestador que
remiti— al paciente. Se debe consignar:

¥ Unresumen de la atenci—n recibida.

¥  Los diagn—sticos o impresiones definidas.

¥ Recomendaciones mZdicas y/o farmacol—gicas de tratamiento que se env'an al profesional del nivel primario
para continuar la atenci—n del paciente.

Ademts, este sistema incentiva que el mZdico de la atenci—n primaria se sienta motivado por saber realmente
cufl fue el diagn—stico de su paciente, con quZ lo trataron, de manera tal que siga conociendo al paciente, tanto
a Zl como a su entorno familiar y social.

Recordemos que el foco del sistema de salud debe ser el paciente o usuario. Este paciente, a lo largo de su
proceso cl'nico, sert atendido en la atenci—n primaria, en el nivel de especialidades, o bien en la hospitalizaci—n
0 en los servicios de urgencia. Por lo tanto, entre estos 3 niveles debe existir continuidad.

Por celtimo, la Estrategia Nacional de Salud defini— 4 objetivos sanitarios para la dZcada del 2012020:
¥  Mejorar la salud.

¥  Disminuir las desigualdades.

¥  Aumentar la satisfacci—n de los usuarios.

¥  Asegurar la calidad de atenci—n.

Actualmente Chile no cuenta con una pol'tica pceblica integral enfocada en pacientes con ER EPOF- EH,
tampoco cuenta con un modelo de atenci—n unificado para el diagn—stico, tratamiento, seguimiento y
rehabilitaci—n de estas personas. No obstante, existen ditintas estrategias locales que organizan la atenci—n de
personas con ER- EPOF- EH en funci—n de su propia realidad y objetivos institucionales particulares tanto en
prestadores poeblicos como privados.

A continuaci—n se detallan tres experiencias de modeds de atenci—n diferentes en Chile sobre ER EPOF -EH.
i) Centro de Referencia Perinatal Oriente (CERPO)

Programa de Telemedicina Perinatal del CERPO para embarazadas de fetos con malformaciones
congZnitas para eximenes ecogrificos a distancia: Antofagasta, Isla de Pascua, Talcahuano, Los
¢ngeles, Temuco, Valdivia, Osorno, Coyhaique y Punta Arenas.

CERPO realiza telegenZtica perinatal con el equipo de genetistas liderado por la Dra. Silvia Castillo,
realizando asesor'a y consejer'a genZtica a distancia. La TelegenZtica Perinatal constituye hoy una
gran ayuda en el diagn—stico y manejo de personas cuyas malformaciones congZnitas estin
asociadas a s'ndromes genZticos. Funciona con dependencia en el Servicio Salud Metropolitano
Oriente.

ii) Centro Enfermedades Raras Clinica Las Condes

El Centro de Enfermedades Raras de Cl'nica Las Condes nace el a—0 2015 en respuesta a la demanda de
atenci—n percibida en diferentes freas de personas con EREPOF-EH. Los objetivos del Centro son:

a) Aumentar el noemero de diagr—sticos de precisi—n;
b) Adelantar el momento del diagn—stico y
c) Protocolizar el seguimiento de acuerdo con el diagn—stico.

Esta gesti—n personalizada del paciente tiene como meta que el paciente retorne a su mZdico tratante original o
mZdico de cabecera (pediatra, internista, mZdico de familia) con el protocolo espec’fico de seguimiento de su

enfermedad, que establece las fechas en que se requerirt atenci—n por otras especialidades o intervenciones
quircergicas. Para la gesti—n personalizada de cada pacieet y considerando el diagn—stico y apoyo
multidisciplinario inicial en el manejo y seguimiento de las personas con ER-EPOF- EH, el centro cuenta a la

semana con 20 horas mZdicas de coordinaci—n, 44 horas de enfermer'a, 44 horas de secretara y un box de
consulta especialmente acondicionado para personas con ER-EPOF- EH con necesidades especiales, en donde

se realizan consultas de ingreso al centro y consultas con atenciones simulttneas de varios especialistas para un

solo paciente (consultas meeltiples).
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En este enfoque de excepci—n de los pacientes del centro participan todos los departamentos y servicios de la
instituci—n con capacidades instaladas, tanto como derivadores de pacientes potenciales, como tratantes en
patolog’as espec’ficas.

Desde el punto de vista cl'nico, los pacientes ingresan al centro cuando:

¥ Son presentados en la reuni—n clI’'nica semanal del centro, en la que participan especialistas de todas las
freas;

¥  Son derivados con alta sospecha o con diagn—stico confirmado por un especialistadentro o fuera de Cl'nica
Las Condes.

Desde el a—o 2015 al 2020, el centro incorpor— 1.500 nuevos pacientes, de los cuales cerca del 50% son
pacientes de regiones diferentes a la metropolitana, que mantienen contacto con los especialistas de la cl'nica,
pero que se realizan controles regulares con mZdicos en su ciudad.

iii) Instituto de Nutricién y Tecnologia de Alimentos (INTA)

El Instituto de Nutrici—n y Tecnolog’a de Alimentos (INTA) Dr. Fernando Monckeberg Barros es un organismo
interdisciplinario de la Universidad de Chile que ha participado en diversas pol'ticas pceblicas vinculadas a
personas con ER-EPOF- EH, siendo la m¥s relevante la implementaci—n del tamizaje neonatal de Fenilcetonuria
(PKU) e Hipotiroidismo CongZnito (HC) desde 1992 a la fecha. Actualmente, este organismo es el encargado de

la confirmaci—n del diagn—stico , el seguimiento y tratamientale personas con PKU y otros errores innatos del

metabolismo incluidos en el Programa Nacional de Alimentaci—n Complementaria (PNAC) que hoy inalye un

listado en permanente expansi—n (Acidurias orgfnicas, enfermedad orina olor a jarabe de arce, defectos de beta
oxidaci—n de fcidos grasos, Tirosinemia tipo |, dZficit de GIutl).

iv) Otros modelos de atencion

Cabe destacar que existen diversos modelos de atenci—n, radicados en la actualidad en lugares como:

¥  Secci—n GenZtica del Hospital CI'nico Universidad de Chile;

¥ Unidad de GenZtica del Hospital S—tero del R'0;

¥  Unidad de GenZtica del Hospital Luis Calvo Mackenna;

¥ Unidad de GenZtica y Enfermedades Metab—licas de la Divisi—n de Pediatr'a de la Pontificia Universidad
Cat—lica de Chile;

¥  Clnica Santa Mar’a;

¥  Clnica Indisa;

¥  Cl'nica Dtvila;

¥  Servicio de Pediatr'a del Hospital Carlos Van Buren;

¥  Secci—n GenZtica del Hospital San Juan de Dios;

¥  Cl'nica Alemana de Santiago;

¥  Hospital Padre Hurtado; y

¥  Policl'nicos incluidos en la iniciativa OCZlula de Enfermedades Metab—licas del Hospital DigitalO que inici— sus

actividades en Marzo del 2021 y que incorpora al Hospital de Arica, Hospital de Antofagasta, Hospital de
Concepci—n, Hospital de Puerto Montt, Hospital de Punta Arenas y progresivamenteincorpora un mayor
ncemero de centros

Resulta relevante sistematizar y conocer en profundidad cada uno de los modelos de atenci—n existentes en
nuestro pa’s que se vinculan directa o indirectamente con personas con ER-EPOF- EH, para poder realizar un
adecuado diagn—stico del estado de situaci—n que permita generar propuestas para mejorar la coordinaci—n y el
cuidado de personas con ER-EPOF- EH en Chile.

c) Capacidad diagndstica y de tratamiento

Para asegurar una calidad y un modelo de atenci—n integral se requiere un equipo de diversos profesionales de
la salud, y tZcnicos de la salud , para as’ conformar desde las 40 especialidades de profesionales de la salud
existentes hoy en Chile, el equipo multidisciplinario que responda a las necesidades de la persona con ER-
EPOF-EH, de manera de brindar la atenci—n integral, con una visi—n mis hol’stica, centrada en el paciente y su
familia.

Como se se—al— al inicio de estedocumento, las ER B EPOF D EH tienen causas diversas. Un levantamiento de
informaci—n desde el trea de la genZtica, en la que todos los especialistas ven personas con ERD EPOF- EH
como parte principal de su actividad cl’nica (a diferencia de otras freas en que el trabajo con personas ER b
EPOF b EH es una parte del trabajo cl'nico, lo que hace mis difcil levantar informaci—n precisa), mostr— que
actualmente en Chile existen 40 genetistas cl'nicos inscritos en la Superintendencia de Salud, lejos de las
recomendaciones internacionales que sugieren una proporci—n de 0.75 genetistas cl'nicos por cada 250.000
habitantes, es decir, aproximadamente 60 profesionales en ejercicio activo. Segcen una encuesta realizada en el
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marco de este informe, solo 30 genetistas cl'nicos se encuentran desempe—ando labores asistenciales en algoen
porcentaje de su jornada laboral, lo que disminuye todav’a m#s este indicador. Actualmente tampoco existe un
programa de capacitaci—n profesional en asesoramiento genZtico para otros profesinales de la salud, labor que
es desempe—ada actualmente por genetistas cl’'nicos.

Sumado a lo anterior, actualmente no existe una red de diagn—stico para personas con ER EPOF - EH
establecida en el sistema de salud chileno. Si bien existen iniciativas con protocolos de derivaci—n locales y
agregaci—n regional, Zstas no son del todo conocidas ni para personas con ER EPOF D EH, ni para
profesionales de la salud. Esto se traduce en un largo per'odo diagn—stico, la Oodisea diagn—sticaO en el que las
personas con ER-EPOF- EH transitan por muchos especialistas tanto en el sistema poeblico como el privado para
lograr acceder a un diagn—stico, eventualmente tratamiento y muy infrecuentemente a un plan comprehensivo de
rehabilitaci—n. Muchas de esas prestacionesson costeadas a travZs del gasto de bolsillo de las personas con
ER-EPOF- EH y de sus familias.

Respecto a laboratorios de diagn—stico, segoen describe Encina et a(2019), al 2019 exist'an 17 laboratorios
citogenZticos que ofrecen cariotipo e hibridaci—nin situ con fluorescencia (FISH) y solo 5 laboratorios ofrec’an
diagn—stico molecular genZtico como MLPA, microarrays y secuenciaci—n de Sanger. Se describe la existencia
de solo un panel de secuenciaci—n de nueva generaci—n (NGS) para rasopatias disponi® en Chile, mientras que
otras alternativas como secuenciaci—n completa de exoma (WES) son enviadas a laboratorios internacionales
con empresas intermediarias locales y pagadas como gasto de bolsillo de personas con ER- EPOF-EH y sus
familias.

En la siguiente tabla se muestran las opciones diagn—sticas presentes en Chile adaptado de Encina et al.

TABLA 1: Extmenes diagn—sticos disponibles en Chile

Examen Numero de instituciones

Cariotipo y FISH 17 laboratorios
MLPA, microarrays, secuenciaci—n de Sangr 5 laboratorios
NGS 1 laboratorio
WES Extranjero

d) Recursos humanos

En cuanto a la disponibilidad actual de profesionales de la salud (cardi—logos, reumat—Ilogos, inmun—Ilogos,
neur—Ilogos(as) , genetistas cl’'nicos, entre otros) para la atenci—n ddiagn—stico de ER EPOF-EH, de acuerdo a
un catastro de red de profesionales, instituciones vinculadas al proceso diagn—stico y alternativas de tratamiento
de diagn—stico de ER EPOF-EH, que realiz— el MINSAL en febrero del presente a—o, se identificarona 47
mZdicos que se dedican al diagn—stico y tratamiento de personas con ER EPOF-EH. De ellos, el 50% son
genetistas cl'nicos y cerca de un 40% son neur—Ilogos infantiles. La gran parte de los genetistas cl'nicos (80%)
trabaja en la Regi—n Metropolitana,habiendo algunos ncecleos espec’ficos en la Regi—n de Valpara’so y de
Biob’o donde hay una mayor disponibilidad de ellos, habiendo 10 regiones del pa’s en que no hay genetistas
cl'nicos, lo que representa una brecha relevante en la acceso de atenci—n de dtha especialidad para las
personas que viven en dichas zonas. Dado que el acceso a atenciones de todas las especialidades mZdicas en
regiones es limitado, las personas con ER-EPOF- EH requieren trasladarse a Santiago para continuar con el
proceso hasta obtener una confirmaci—n diagn—stica. Esa falta de especialistas en regiones explica que el 25 %
de las personas con ER- EPOF-EH tuvo que viajar a una regi—n diferente a la de su residencia para la
continuaci—n del proceso de confirmaci—n diagn—stica, segaara encuesta realizada por la Federaci—n Chilena
de Enfermedades Raras (FECHER) entre sus miembros.

En general, aquellos profesionales trabajan entre hospitales paeblicos, centros privados y universidades o
institutos asociados (25%). En cuanto a los hospitales en los cuales desempe—an sus funciones, la mayor'a
corresponde a la Regi—n Metropolitana, concentrindose principalmente en los hospitales S—tero del R'o, Dr. Luis
Calvo Mackena, Dr. Roberto del R'o y Exequiel Gonztlez CortZs. La mayor'a de los hospitales tienen un solo
especialista que se dedica a atender a personas con ER- EPOF-EH y se trata de hospitales especializados en
atenci—n pediftrica. En cuanto a los centros privados, los m¥s frecuentes son la Cl'nica Alemana de Santiago, la
Red de Salud UC Christus, el Hospital CI'nico de la Universidad de Chile y la Cl'nica Santa Mar’'a. Finalmente,
respecto de las universidades en las que ellos se desempe—an, destacan la Pontificia Universidad Cat—lica de
Chile y la Universidad de Chile.
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La gran mayor'a de los genetistas clI’nicos (60%) tiene entre 11 y 33 horas de dedicaci—n en la atenci—n en
hospitales pceblicos a la semana y aquellos que tienen jornada completa representan una excepci—n. En centros
privados la mayor'a trabaja menos de 11 horas. En tanto, la dedicaci—n a universidades o institutos, que es el
otro componente principal de la dedicaci—n a la que se abocan estos profesionales, la mayor'a lo hace entre 11y
22 horas semanales.

Una mayor’a de los genetistas cl'nicos (54%) cuenta con equipos multidisciplinarios para la atenci—n de personas
con ER- EPOF-EH, sin embargo, un 45% de ellos no contar’a con uno, lo que implica una barrera para una

atenci—n integral de la persona en el respectivo establecimiento de salud. Aquellos que cuentan con equips

multidisciplinarios, se debe a que trabajan en centros espec’ficos de hospitales con una mayor especializaci—n,
los cuales tienen una mayor capacidad de invertir recursos para generar equipos de salud que estfn compuestos

por diversas disciplinas.

Uno de los aspectos mis preocupantes es la escasa participaci—n de equipos de salud mental en el manejo de
personas con ER- EPOF-EH. De acuerdo al mencionado estudio realizado por el MINSAL, tan solo un tercio de
los genetistas declara la participaci—n de dicles equipos en la atenci—n y tratamiento de las personas con dichas
patolog’as, lo cual es grave considerando los efectos psicol—gicos que trae consigo las dificultades que deben
enfrentar las personas, tanto en la etapa previa a la confirmaci—n diagn—stica&omo en las etapas posteriores a
ella.

Cabe hacer presente que los resultados de la encuesta mencionada anteriormente muestra un panorama parcial
de los recursos humanos existentes para diagnosticar y tratar a personas con ER B EPOF BEH, ya que fue
realizada solamente a genetistas cl’nicos que se dedican a la atenci—n de personas con dichas enfermedades,
existiendo muchos otros profesionales de la salud que son imprescindibles para un abordaje integral de ellas.
Acen se requiere de un estudio que dZ cuera de las brechas actuales en recursos humanos que tiene nuestro
sistema, considerando la multi e interdisciplinariedad que requieren las ER DEPOF D EH.

Finalmente, cabe hacer presente en nuestro pa’s existe una sola asesora genZtica acreditada, la cual
corresponde a una profesional de salud especialista en genZtica que trabaja con personas, familias y
comunidades, ayudando a familias en toma de decisiones relacionadas con la salud de dicha frea.

6.2.1.2. RESPUESTA DEL SISTEMA DE SALUD

a) Acceso a servicios por parte de la poblacion.

Las personas con ER- EPOF-EH, ante el desconocimiento de las causas de su condici—n de salud, experimentan
un largo peregrinaje mZdico hasta obtener una confirmaci—n diagn—ist. De acuerdo a un estudio realizado por
organizaciones de pacientes, el 25 % de las personas con ER- EPOF-EH tuvo que transitar por ese peregrinar
entre 5y 30 a—0s antes de obtener un diagn—stico. Muchos fallecen precozmente por diagn—sticos y tratamientos
errados o tard’os y casi la mitad de estas personas recibieron al menos un diagn—stico err—neo anterior al
preciso. Al tratarse de una enfermedad de poca frecuencia, las personas normalmente transitan por diversos
diagn—sticos mZdicos que generan incertidumbre a ellos y a sus familias o personas deapoyo, ademis de
incurrir en una serie de gastos mZdicos, asociados a consultas de especialistas y extmenes. Este vaivZn de
diagn—sticos es influido por una serie de factores, entre los que se puede mencionar un desconocimiento
generalizado de las ER- EPOF-EH , la escasa capacidad diagn—stica y de acceso del sistema respecto de este
tipo de enfermedades y la inexistencia de un modelo de atenci—n en red para determinar el diagn—stico de ellas.

Para mits del 40% de las personas con ER-EPOF-EH, los diagn—stos err—neos causan desconocimiento del
origen que desencadena la situaci—n de enfermedad, retrasos en el tratamiento, da—o orgfnico, limitaciones de

sus actividades, dependencia, y en algunos casos inclusive la muerte, que se acompa—an de frustraci—nfalta de

confianza en el sistema de salud, alto costo econ—mico y emocional, con el riesgo de que se autoexcluyan del

sistema de salud, acentutndose las complicaciones de su condici—n de salud ante la falta de tratamiento.
Muchas personas que viven con una ER-EPOF-EH nunca reciben un diagn—stico, en parte por desconocimiento
del equipo de salud, y tambiZn porque solo existen pruebas de diagn—stico para 3000 ER EPOF- EH o por los

altos costos que ello supone. Considerando que existe un consenso respecto de la existencia de entre 5000 y

8000 de este tipo de enfermedades, la brecha es abrumadora.

Las posibilidades de tener un diagn—stico oportuno y certero de las ER EPOF-EH en gran parte depende de la

capacidad de diagn—stico que tenga el sistema de salud que en el caso de nuestro pa’s es limitada y representa

un alto costo para las familias. Entre los extmenes de diagn—stico m¥s utilizados se encuentran extmenes de
laboratorio, de diagn—stico molecular y genZticos, as’ como de estudios inmunol—gicos esgc’ficos, extmenes

de imagenolog’a y otros.

Si bien durante la celtima dZcada, los avances cient'ficos en genZtica molecular han permitido poder caracterizar
las causas de muchas ER-EPOF-EH , lo que implica contar con relevantes oportunidades para diagnosticar
individuos y determinar fenotipos, la capacidad de laboratorios en general son limitadas al igual que su acceso.
Para los estudios genZticos es necesario contar con equipos de alta complejidad, cuyos insumos ademits son
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caros, con costos altos por gastos de importaci—n, lo que dificulta el desarrollo de ellos en Chile. Ademits, son
escasos los laboratorios que ofrecen estas prestaciones diagn—sticas y normalmente los sistemas de previsi—n
de salud no contemplan coberturas para ellas, lo que implica que las familias deban asumir un gasto de bolsillo
para la realizaci—n de extmenes en el extranjero.

Dadas las dificultades mencionadas, es imperioso, para mejorar la capacidad de respuesta de nuestro sistema,
que el Estado invierta en laboratorios, equipos y recursos humanos para el diagn—stico oportuno de estas
enfermedades. Al respecto, la evaluaci—n del reciZn nacido es la mejor prictica comprobada con el potencial de
contribuir al diagn—stico y manejo temprano de la salud de los neonatos. Es por ello quees relevante potenciar
programas de pesquisa neonatal ampliada, con el objeto de contar con un efectivo control del estado de salud de
los reciZn nacidos. En este sentido, se debe reactivar el Plan Piloto de Pesquisa Neonatal para 26 condiciones
iniciado en el a—0 2017 en el Hospital San Juan de Dios en conjunto con el INTA. Se hace necesaria la creaci—n
de una Comisi—n Nacional que evalocee permanentemente nuevas condiciones a ser incorporadas, as’ como
optimizar de forma continua su funcionamiento.

En cuanto a los tratamientos disponibles, se debe mejorar la coordinaci—n de la atenci—n de salud en el paciente
a travZs de la especialidad mZdica, el curso de la vida y con referentes por zonas geogrificas mediante redes en
el sistema, con el objeto de contribuir al acceso oportuno a diagn—sticos y tratamientos de la poblaci—n. Los
tratamientos espec’ficos s—Ilo esttn disponibles para aproximadamente 200 ER EPOF-EH, por lo que m#s del 90
% de las personas no tiene opciones de tratamiento mZdico disponibles espec’ficos para ellos, pero s’ manejo de
los s’ntomas, rehabilitaci—n y otros, incluyendo cuidados paliativos, cuya disponibilidad, acceso y protecci—n
financiera son limitadas.

b) Proteccion financiera para diagnosticos, tratamientos y manejo integral.

Actualmente, nuestro sistema no cuenta con mecanismos que otorguen protecci—n financiera para diagn—sticos,
tratamientos y manejo integral de las personas con ER- EPOF- EH. El GES y la LRS si bien otorgan cobertura
para el diagn—stico y tratamiento de alginas de dichas enfermedades, la gran parte de ellas estfn excluidas de
uno u otro sistema, tal como se ha descrito en la I'nea estratZgica de Rector'a, Regulaci—n y Fiscalizaci—n.

En consideraci—n a lo anterior, se requiere la creaci—n de un Fondo que gantice protecci—n financiera para el
acceso oportuno a diagn—sticos, tratamientos, seguimiento y manejo integral de las ERBEPOF- EH. Dicho

sistema debe contemplar cobertura para prestaciones asociadas a un diagn—stico oportuno, tales comabiopsias,

extmenes genZticos en Chile o en el extranjero (paneles genZticos, exomas, genomas), imtgenes, paneles
completos de extmenes para enfermedades autoinmunes (como ANCA, ANA, ELISA, factor reumatoide, etc.), y

en general aquellos extmenes y procedimientos mZdicos que sean necesarios para lograr un diagn—stico
temprano de la enfermedad.

Asimismo, para dar una soluci—n a las brechas de cobertura en tratamiento existentes, un sistema de protecci—n
financiera debe contemplar las garant'as de acceso a los medicamentos requeridos por las personas con ER-
EPOF- EH, incluyendo dentro de Zstos a los medicamentos biol—gicos. Es relevante que el acceso sea oportuno,
para as' poder lograr la remisi—n o el control de la enfermedad ante los primeros s’ntomas. TambiZn debe
considerar los procedimientos mZdicos que se requieran para el adecuado control de la enfermedad, as’ como
cirug’as, implantes (como stents o marcapasos), pr—tesis y otros, ademis de la evaluaci—n con equipo
multidisciplinario, segcen corresponda.

El seguimiento tambiZn es uno de los elementos que la cobertura del sistema de salud debe contemplar. Al
respecto, es necesario garantizar el acceso a controles peri—dicos de las personas con ER EPOF- EH, con
especialistas y equipo multidisciplinario que requieran, as’ como extmenes de control.

c) Percepciones y realidad de los pacientes y de sus familias sobre la respuesta del sistema de
salud.

El camino o el peregrinaje del paciente no es s—Ilo la odisea diagn—stica, este peregrinaje comienza con los
primeros s’ntomas, pero no termina con el diagn—stico como muchos piensan, es necesario el proceso interno de

aceptar el diagn—stico, muchas veces requiere muchas adaptaciones de las actividades del d’a a d’'a, incluye

limitaciones y barreras diversas, luego el camino contincea hacia tener un tratamiento adecuado y una

rehabilitaci—n adecuada a sus necesidades, rehabilitaci—n y tratamientos, que en muchos casos son para toda la
vida.

Al realizar una revisi—n de los testimonios contenidos en el lioro de FECHER OPrimer Catasi Enfermedades
raras en Chile (1j Edici—n 2020)O, podemos observar que las realidades y las necesidades de las personas y
familias con enfermedades raras o poco frecuentes se alinean y unen en las siguientes percepciones mits
comunes.

Percepciones de los usuarios del sistema de salud:

¥ El sistema de salud es ineficiente, no cubre las necesidades de diagn—stico y tratamiento. Larga espera,
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mucha burocracia. Horas, meses, hasta a—os esperando una atenci—n de calidad. Para nosotros nada sirve,
ni la salud peeltica, ni la privada.

¥ Invisibilidad, somos invisibles para el sistema de salud, mi enfermedad no tiene c—digo, no existe para ellos,
mis derechos son vulnerados, siento que no tengo derechos.

¥ Largo peregrinaje por muchos mZdicos; Traves’a diagn—stica, mucles sienten alivio al conocer su
diagn—stico.

¥  Muchas personas no conocen su diagn—stico final, muchos renuncian a conocer su diagn—stico debido a
desgaste y falta de credibilidad en el sistema, otros no tienen certeza de su diagn—stico al no tener acceso a
pagar por pruebas genZticas

¥  DZficit de investigaci—n, en otros pa’ses hay tratamientos, en Chile ni siquiera conocen la enfermedad.

¥  Esperanza de que las leyes cambien, esperanza de que sus patolog’as tengan cobertura financiera.

Percepciones de los usuarios de los profesionales de la salud:

¥ Desconocimiento de la enfermedad, pocos mZdicos entregan informaci—n, muchos no conocen la
enfermedad, muchos mZdicos entregan informaci—n que sale en internet, basan su tratamiento por lo que
sale en internet.

¥  Errores en su diagn—stico, haber sido mal diagnosticados con enfermedades psiquiftricas antes de obtener
su diagn—stico; Haber sido mal diagnosticados por muchas enfermedades antes de conocer su diagn—stico
final.

¥ Falta de tacto y de Ztica por parte de los profesionales de la salud, falta de tacto al entregar un diagn—stico o
evoluci—n de la enfermedad, juicios por parte de los profesionales de salud, abuso sexual por parte de
profesionales de la salud, mZdicos que tratan a sus pacientes de hipocondriacos y querer llamar la atenci—n.

Percepciones del tratamiento:

¥ Falta de alternativas de tratamiento. Mi enfermedad no tiene cura, mi enfermedad no tiene tratamiento.
¥  Falta de informaci—n sobre tratamientos. MZdicos no explican efectos adversos de los ffrmacos.
¥  Altos costos de financiamiento de sus medicamentos y tratamientos.

Percepciones de financiamiento y costos de la enfermedad mis frecuentes son:

¥ Falta de financiamiento. Preocupaci—n e incertidumbre sobre c—mo financiar los costos de la enfermedad,
desgaste emocional.

¥ Endeudamiento para poder costear tratamiento, quiebra, embargo de bienes muebles e inmuebles, remate
de propiedades, muchas personas relatan que no les alcanza para los medicamentos, otros deben priorizar
entre pagar el medicamento o pagar la rehabilitaci—n f'sica, disminuci—n de la calidad de su alimentaci—n al
priorizar cubrir costos de medicamentos.

6.2.2. OBJETIVO GENERAL DE LA LINEA ESTRATEGICA

Establecer y optimizar los procesos de atenci—n de personas con enfermedades raras, huZrfanas opoco
frecuentes, en adelante ER B EPOF b EH, sus cuidadores y sus familias, en todos los niveles, garantizando un
servicio integral y que implique un abordaje de calidad y eficacia comprobada en salud, respetando siempre las
preferencias de los usuarios.

L'neas estratZgicas de intervenci—n:

Red de atenci—n de salud y mejoras de equidad en la cobertura geogrtfica.
Diagn—stico oportuno durante todo el ciclo vital,

Promoci—n de estrategias de salud pceblica y programas espec’ficos;
Prevenci—n primaria;

Tratamiento integral durante todo el ciclo vital;

Seguimiento, rehabilitaci—n y cuidados paliativos;

Protecci—n financiera de atenciones de salud

NogaprpwdE

6.2.3. OBJETIVOS ESPECIFICOS E INICIATIVAS.

OBJETIVO 1 Otorgar una atenciéon de salud oportuna y de calidad a las personas con ER-
EPOF-EH a través de establecimientos de salud coordinados e integrados

entre si, con capital humano, infraestructura y equipamiento adecuado para
una atencion integral.
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Red Nacional de atenci—n de persoms con ER- EPOF-EH y mejoras de equidad en
la cobertura geogrtfica.

Iniciativas

1.1. Creaci—n de una Red Nacional de Atenci—n de personas con EREPOF-EH
que articule e integre a Establecimientos de Salud Pceblicos y Privados, Hospital
Digital, establecimientos de salud de referencia a lo largo del territorio nacional,
equipos de salud mental, laboratorios de salud pceblicos y privados, nacionales y
extranjeros, ,unidades de telemedicina, proveedores de dispositivos MZdicos,
centros acadZmicos, centros de investigaci—n yorganizaciones de pacientes.

1.2. Visualizaci—n de laRed Nacional de atenci—n de personas conER- EPOF-EH a
travZs de la incorporaci—n de la red aOrphanet.

1.3. Conformaci—n de telecomitZs para el abordaje de diagn—stico, tratamiento
seguimiento y rehabilitaci—n de ER- EPOF-EH y para el asesoramiento genZtico y
asesoramiento de especialistas con el objeto de garantizar el acceso y oportunidad
de atenci—n a las personas; mediante la generaci—n de OCZlula de Tele comitZ
ER- EPOF- EHO, O CZlula Tele comitZ Dismorfolog'a de ER EPOF-EHO, OCZlula
Tele comitZ Perinatal ER-EPOF- EHO en la iniciativa Hospital Digital del
Departamento de Salud Digital del Ministerio de Salud; u otros mecanismos
pertinentes.

1.4 Establecimiento de flujogramas de referencia y contrarreferencia entre
establecimientos de salud poeblicos y privados para diagn—stico, tratamiento
seguimiento y rehabilitaci—n de ER EPOF-EH desde otras especialidades y/o
atenci—n primaria en todos los servicios de salud.

Organismos o
instituciones
responsables

Subsecretar’a de Redes Asistenciales,

Organismos o
instituciones
participantes o
intervinientes

OBJETIVO 2

Estrategia de
intervencion

Iniciativas

Establecimientos de Salud Pceblicos y Privados;

Hospital digital;

Unidades de telemedicina en cada hospital;

Establecimientos de salud de referencia a lo largo del territorio nacional poeblicos y
privados;

Establecimientos de salud mental pceblicos y privados;

Laboratorios de salud;

Proveedores de dispositivos MZdicos;

Organizaciones de pacientes.

Mejorar y fortalecer la capacidad diagnéstica de ER- EPOF-EH.

Diagn—stico oportuno durante todo el ciclo vital

2.1 Otorgar garant’as de acceso y oportunidad que aseguren la atenci—n por parte
de todos los profesionales necesarios en la confirmaci—n diagn—stica ant
sospecha de ER-EPOF-EH mediante disponibilidad de horas y capacidades de
atenci—n en establecimientos de salud para las personas afiliadas a cualquier|
sistema de previsi—n de salud.

2.2. Incorporar acompa—amiento mediante equipos de salud mental como parte del
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equipo multidisciplinario en el proceso diagn—stico de ER- EPOF B EH.

2.3. Establecimiento de una red de laboratorios nacionales y extranjeros
(citogenZtica, inmunolog’a, reumatolog’a, biolog’a molecular, etc), ya sea de nueva
implementaci—n o aquellos ya existentes, para el diagn—stico de EREPOF-EH.

2.4. Generaci—n de un sistema de derivaci—n para la realizaci—n de extmenes cg
poca oferta desde especialidades afines hacia un laboratorios de referencia.

2.5. Desarrollar capacidades locales para realizar eximenes diagn—sticos no
existentes o escasos en la actualidad en Chile (por ejemplo, secuenciaci—n masiva)
con adecuada cobertura financiera y protocolos de estindares de procedimientos
que supervisen la calidad, tiempos de respuestas y costos de los servicios que
ofrezcan las instituciones de salud poeblicas y privadas.

2.6. Creaci—n de un programa de diagn—stico de EREPOF-EH por secuenciaci—n
masiva en personas ingresadas a unidades de intensivos neonatales y pediftricos.

2.7. Incorporaci—n de sistemas de registro de diagn—sticos de EEPOF-EH en
ficha cl'nica electr—nica de centros de salud pceblicos con c—digos CIE, OMIN
HPO y/u C—digos Orphanet.

2.8. Incorporaci—n de Tecnolog'as de Informaci—n de asistencia de decisiones
mZdicas en la ficha cl'nica elect—nica, que entregue una alerta de sospecha de
ER-EPOF-EH a travZs de sistemas informtticos (algoritmo de cruce de datos,
inteligencia artificial), adem#s de la incorporaci—n de un e—digo de sospecha de ER
EPOF-EH.

Organismos o
instituciones | Subsecretar’a de Redes Asistenciales.
responsables

Organismos o | Entidades encargadas de la coordinaci—n de una Red Nacional para la atene—n de
instituciones | ER- EPOF-EH;
participantes o | Servicios de Salud Poeblicos y Privados
intervinientes
Centros de salud primaria. Centros de Salud (CES); Centros de Salud Familiar
(CESFAM); Centros Comunitarios de Salud Familiar (CECOSF); Postas Salud
Rurales (PSR); Servicio de Atenci—n Primaria @ Urgencia (SAPU); Servicio Alta
Resolutividad (SAR); Centros de Rehabilitaci—n Comunal; Consultorio de Salud
Mental (COSAM); Unidad de Atenci—n Primaria Oftalmol—gica (UAPO);

Hospitales de alta complejidad y unidades de especialidades afines (GenZtica,
neurolog’a infantil y de adultos, reumatolog’a, inmunolog’a, etc.);

Unidades de cuidados intensivos pedittricos;

Centros de alta complejidad del ctncer;

Centros de salud mental y rehabilitaci—n.

Laboratorio Nacional y de Referencia de Inmunolog’a;

Laboratorios genZticos y de patolog’a molecular;

Instituto de Salud Pceblica de Chile (ISP).

OBJETIVO 3 Mejorar la cobertura de screening neonatal y articular una red de tamizaje
neonatal capacitada para el diagnéstico de ER- EPOF-EH, comprendiendo

dentro de éstas todas las enfermedades calificadas como tales.
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Promoci—n de estrategias de salud pceblica y programas espec’ficos.

3.1. Implementaci—n de screening neonatal ampliado, a travZs de la reactivaci—
del Plan Piloto de Pesquisa Neonatal para 26 condiciones iniciado en el a—o 2017
en el Hospital San Juan de Dios en conjunto con el INTA

3.2. Creaci—n de una Comisi—n Nacional de trastornos innatos del metabolismo qu
evalcee permanentemente nuevas condiciones a serincorporadas y los resultados
de aquellas que han sido incorporadas, as’ como optimizar de forma continua su
funcionamiento.

3.3. Otorgar garant'as de acceso y oportunidad para la entrega de prestaciones de
asesoramiento genZtico de personas con ER- EPOF-EH y a sus familiares de
primer grado de consanguinidad o familiares pertinentes.

3.4. Incorporaci—n de especialistas (genetistas cl'nicos, asesores genZticos,
profesionales de la salud capacitados) en procesos de diagn—stico prenatal para|
asesoramiento genZtico.

Organismos o
instituciones
responsables

Subsecretar’a de Redes Asistenciales.

Organismos o
instituciones
participantes o
intervinientes

OBJETIVO 4

Estrategia de
intervencion

Iniciativas

Servicios de Salud;

Laboratorios de Screening Neonatal (Hospital San Juan de Dios en Santiago,
Hospital Guillermo Grant Benavente en Concepci—n);

Instituto de Nutrici—n y Tecnolog’a de los Alimentos (INTA);

Unidad de Neonatolog’a en cada hospital pceblico y privado de Chile;

Unidades de tratamiento y seguimiento de las personas con ER-EPOF-EH y sus
familias.

Pesquisar y prevenir factores de riesgo ambientales asociados al desarrollo de ER-
EPOF-EH

Prevenci—n de factores de riesgo durante todo elciclo vital

4.1. Creaci—n de un programa de psquisa y prevenci—n de factores de riesgo
asociados a ER-EPOF-EH, relacionados a un tipo de profesi—n, oficio o labor.

4.2. Creaci—n de un programa de pesquisa y prevenci—n de factores de riesg
asociados a ER-EPOF-EH en la poblaci—n general y/o poblacioes de riesgo
espec’ficas, relacionados a exposici—n de terat—genogagentes capaces de causar
un defecto congZnito), como tambiZn agentes infecciosos, estilos de vida no
saludables, entre otros.
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Organismos o
instituciones
responsables

Ministerio de Salud;

Ministerio de Desarrollo Social;

Ministerio de Educaci—n;

Comisi—n Nacional de investigaci—n Cient’fica y Tecnol—gica (CONICYT);
Ministerio de Ciencia, Tecnolog’a, Conocimiento e Innovaci—n;

Ministerio del Medio Ambiente;

Ministerio del Deporte.

Organismos o
instituciones
participantes o
intervinientes

OBJETIVO 5

Estrategia de
intervencion

Iniciativas

Centros de investigaci—n B
Organizaciones de pacientes y otras organizaciones no gubernamentales (ONGOs)

Implementar acciones que contribuyan a otorgar tratamiento
oportuno y de calidad a personas con ER- EPOF-EH.

integral,

Tratamiento integral durante todo el ciclo vital centrado en la persona.

5.1. Otorgar garant'as de acceso y oportunidad para las personas afiliadas a
cualquier sistema de previsi—n de salud para el tratamiento integral por equipos
multidisciplinarios y que incluya apoyo psicosocial a las personas con ER-EPOF-
EH, a sus cuidadores y familias.

5.2. Conformar una comisi—n de expertos para generar gu'as cl'nicas de
diagn—stio, tratamiento, rehabilitaci—n y atenci—n de urgencia espec’ficas
para ER-EPOF-EH, considerando en forma adicional estudios peri—dicos de
condiciones de salud calificadas como OultrarrarasO respecto de las cuales no se
posible acen generar gu'as cl'nicas.

5.3. Otorgar garant’as de acceso y oportunidad a tecnolog’as no farmacol—gicas
que pueden ser opciones terapZuticas, como por ejemplo: cirug’as ,implantes,
pr—tesis,ortesis, soluciones tecnolog’as, dispositivos mZdicos, monitores de salud,
ayudas tZcnicas y adaptaciones para la vida diaria.

5.4 Otorgar garant’as de acceso y oportunidad que aseguren la atenci—n por parte
de todos los profesionales necesarios en el tratamiento, seguimiento y

rehabilitaci—n de personas con ER-EPOF-EH, mediante disponibilidad de horas en

establecimientos de salud.

5.5 Facilitaci—n de la Superintendencia de Fondos y Seguros Previsionales para la|
ejecuci—n —rdenes de homologaci—n* con c—digos de prestaciones de Aranc
FONASA tanto en la Modalidad Libre Elecci—n, como @ la Modalidad Institucional,

con el fin de entregar cobertura a nuevas tecnolog’as y/o procedimientos mZdicos,

como tambiZn a prestaciones que cuentan con bonificaci—n existente para otras

patolog’as pero no se encuentran incluidas en la cobertura de ER- EPOF-EH,

extendiZndose a toda enfermedad para la cual tenga una evidencia cl'nica

comprobada.

*entendiendo por homologaci—n el reemplazo de prestaciones por otras no
codificadas en el arancel FONASA o del contrato de salud

Organismos o
instituciones
responsables

Ministerio de Salud,;

Subsecretar’a de Salud Pceblica;
Subsecretar’a de Redes Asistenciales;
Instituto de Salud Pceblica (ISP);
SENADIS;

Superintendencia de Salud;

FONASA,;

Hospital Digital.
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Organismos o
instituciones
participantes o
intervinientes

OBJETIVO 6

Estrategia de
intervencion

Iniciativas

Establecimientos de Salud Pceblicos y Privados;

ETESA;

Hospital Digital;

Servicios de Salud;

Unidades de telemedicina en cada hospital;

Instituciones de Salud Previsional;

Superintendencia de Salud;

Centros de salud primaria. Centros de Salud (CES); Centros de Salud Familiar
(CESFAM); Centros Comunitarios de Salud Familiar (CECOSF); Postas Salud
Rurales (PSR); Servicio de Atenci—n Primaria de Urgencia (SAPU); Servicio Alta|
Resolutividad (SAR); Centros de Rehabilitaci—n Comunal; Consultorio de Salud
Mental (COSAM); Unidad de Atenci—n Primaria Oftalmol—gica (UAPO).

Integrar y crear programas de seguimiento, rehabilitacion y cuidados
paliativos focalizados en personas con ER-EPOF-EH y personas o
poblaciones de riesgo.

Seguimiento, rehabilitaci—n y cuidados paliativos

6.1. Otorgar garant'as de acceso y oportunidad para las personas afiliadas a
cualquier sistema previsional de salud para asegurar horas con profesionales de
especialidades requeridas para seguimiento de personas con ER-EPOF-EH
(cardiolog’a, oftalmolog’a, otorrinolaringolog’a, medicina interna, dermatolog’a,
inmunolog’a, reumatolog’a, etc.) y fomentar la creaci—n de equipos
multidisciplinarios para la atenci—n integral de ellas.

6.2. Otorgar garantas de acceso y oportunidad para las personas afiliadas a
cualquier sistema previsional de salud que aseguren el acceso y oportunidad a
rehabilitaci—n adecuada de acuerdo a una evaluaci—n de brechas por centros
gu’as cl'nicas elaboradas por comitZ de expertos nacional.

6.3. Implementaci—n de medidas para asegurar disponibilidad de seguimiento
mediante equipos de salud mental.

6.4. Generaci—n de un sistema que recoja e incorpore informaci—n sobr
experiencias y preferencias de los usuarios y personas con ER-EPOF-EH de estos
servicios asistenciales.

Organismos o
instituciones
responsables

Subsecretar’a de Redes Asistenciales.

Organismos o
instituciones
participantes o
intervinientes

Servicios de Salud;
ETESA;
Hospital Digital.
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OBJETIVO 7 Garantizar el otorgamiento de diagnésticos y tratamientos de personas con
ER- EPOF-EH.

Estrategia de Protecci—n financiera de atenciones de salud
intervenciéon

Iniciativas | 7.1. Creaci—n de un Fondo que otorgue protecci—n financiera paraiagn—sticos,
tratamientos, seguimiento y rehabilitaci—n de todas las personas con ERD EPOF B
EH, que contemple un sistema de evaluaci—n permanente de resultados y de
nuevas tecnolog’as para ser incorporadas, y que dote a quien lo administre y
ejecute, de atribuciones para implementar procesos de negociaci—n y compra|
estratZgica.

7.2 Reconocimiento por parte de FONASA de los sistemas de registro de
diagn—sticos de EREPOF-EH en ficha cl’'nica electr—nica de centros de salud
pceblicos con c—digos CIE, OMIMHPO y/u C—digos Orphanet (de acuerdo a la|
iniciativa 1.11) con el fin de que estos diagn—sticos estZn asociados a las distintas
prestaciones que les corresponden para protecci—n financiera.

7.3. Codificaci—n en FONASA de extmenes (incluyendo extmenes gaZticos y no
genZticos), evaluaciones por especialidades y procedimientos para el diagn—stico,
seguimiento y rehabilitaci—n de personas con EREPOF-EH en modalidad libre
elecci—n y modalidad institucional, ya sean realizados en Chile o en el extranjero
para aquellos que no tengan disponibilidad en el pa’s.

7.4. Establecimiento de una exenci—n de cargas tributarias a aquellos estudios o
ex¥menes de salud que se deban realizar en el extranjero para personas con ER-
EPOF-EH.

7.5 Incorporar a las ER-EPOF-EH al sistema de Cobertura Adicional para
Enfermedades Catastr—ficas (CAEC) para asegurar la hospitalizaci—n fuera de Ia|
red, es decir, sistema libre elecci—n en el caso que en el sistema institucional Ia|
oferta de atenci—n no estZ disponible o exista un reso que signifique un deterioro
en el estado de salud de la persona.

7.6 Eliminaci—n de las preexistencias de salud en contratos con Isapres y seguros
mZdicos.

7.7 Cobertura de la atenci—n y hospitalizaci—n domiciliaria en todas sus formas.

Organismos o | Ministerio de Salud.
instituciones
responsables

Organismos o | Subsecretar'a de Salud Paeblica;
instituciones | Subsecretar’a de Redes Asistenciales
participantes o | FONASA,;
intervinientes | Instituciones de Salud Previsional,
Superintendencia de Salud.
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6.3. EDUCACION, PROMOCION Y FORMACION.

6.3.1. DIAGNOSTICO.

En el contexto de la generaci—n de la mesa de trabajo sobre enfermedades raras, poco frecuentes o huZrfanas
en Chile, se defini— como un eje fundamental el denominado Promoci—n, Educaci—n vy fReaci—n (PEF). Esta
necesidad que surge del escaso manejo y reconocimiento de las Enfermedades Raras, Poco Frecuentes o
HuZrfanas (en adelante ER - EPOF - EH) por parte de los profesionales sanitarios, la comunidad y las
autoridades; favoreciendo en ocasiones la estigmatizaci—n y la discriminaci—n hacia las personas afectadas, as’
como falta de acceso a oportunidad de atenci—n de este tipo de patolog’as, hecho no menor, considerando que
en varias de ellas existe la posibilidad actualmente de efectuar un diagn—stico de certeza e intervenciones en
salud que permitan mejorar la calidad de vida de los y las pacientes.

El Eje PEF permite a Chile equipararse a otros pa’ses que ya han avanzado en el proceso de enfrentamiento de
las ER- EPOF - EH con una pol'tica de salud pceblica, dentro de los cuales se considera como rol relevante el
realizar campa—as de sensibilizaci—n tanto para su conocimiento por parte de la comunidad, as’ como para el
fortalecimiento del rol de las Asociaciones de pacientes, educaci—n de préesionales de diversas frea
interesados en el tema y evidentemente la formaci—n para profesionales de la salud.

En 2017, el Estudio de la OCDE sobre Salud Pceblica CHILE, hizo alusi—n espec’fica al rol de la medicina
genZtica en el fortalecimiento de la salud poeblica y el cuidado preventivo. Dado que el 80% de las ER EPOF -
EH, tienen una causa genZtica identificada, se estima que el desarrollo de la Omedicina genZticaO, permitira
identificar la causa de la enfermedad de un paciente mediante el estudio de sus genes, y podr'a ofrecer un
cambio significativo en la salud pceblica del pa’s, bien sea a nivel preventivo (implementaci—n de medidas de
prevenci—n primaria, consejer'a genZtica) o por diagn—stico precoz y tratamiento ad hoc a la patolog’a p.e:
farmacoterapia personalizada a diversas patolog’as, terapias de reemplazo enzimitico, entre otras.

La OCDE recomendaba en dicho documento a Chile que desarrollara un plan de acci—n de acceso sostenible y
equitativo a la medicina genZtica, que tuviera un rol no s—Ilo de evitar la discriminaci—n, sino ademis que
propendiera por el desarrollo y formaci—n de profesionales en el frea tanto cl'nica con bisica, enfatizado que
debiera ser rol del Estado- Ministerio de Salud el asegurar esta formaci—n. Sugiere ademits est estudio, que se
deben efectuar antlisis costo-efectividad locales para el uso de nuevas tecnolog’as en el frea de gen—mica en el
pa’s, que permitan brindar acceso a la poblaci—n a estudios de punta a nivel mundial, lo cual debe relacionarse
con implementaci—n de coberturas en el sistema de salud y aseguradoras de los servicios de genZtica. Destaca
ademts la OCDE que, para avanzar realmente en este campo, se debe realizar una Oalfabetizaci—n genZticaO
tanto a profesionales de la salud, como al poeblico geneal sobre la relevancia de la genZtica e historia familiar en
diferentes patolog’as.

La OCDE, enfatiza ademis que para poder avanzar en esta frea se debe efectuar un proceso de regulaci—n en
el campo de la investigaci—n, laboratorios cl'nicos o de investjaci—n y existir una regulaci—n de biobancos, que
permitan resguardar los datos gen—micos del pa’s, pero a la vez faciliten la investigaci—n tanto local como
intercambios multinacionales. Esfuerzos que debieran acompa—arse de capacitaci—n desde la atenci—primaria
para la adecuada remisi—n de las personas con ER EPOF - EH a estudios genZticos, as’ como la capacitaci—n
para que el peeblico en general comprenda el valor de los estudios genZticos personalmente y para compartir sus
resultados en bases de datos internacionales, contribuyendo as’ en el avance del conocimiento sobre esta frea.

En sinton’a con las recomendaciones de la OCDE, el Foro de Cooperaci—n Econ—mica Asia Pac’fico (APEC) en
2019, defini— como parte de su misi—n para 2025, que las econom&participantes debieran preocuparse por
conseguir mejor inclusi—n econ—mica, en salud y social de las personas viviendo con EREPOF - EH.
Planteando como tres de sus pilares: aumentar la conciencia pceblica y pol'tica de los programas de las ER
EPOF - EH, promover la investigaci—n y la innovaci—n, as’ como crear capacidad de recursos humanos en los
sectores mZdico, de enfermer’a, nutrici—n y otros afines a la salud y no relacionados con la salud.

La APEC tambiZn propuso a sus pa’ses participantes que exista la colaboraci—n internacional y regional para la
investigaci—n y el desarrollo en ER EPOF - EH, conscientes de que en todas las econom’as y en una variedad
de disciplinas, existe una escasez de conocimientos y expertos con interZs en ER- EPOF - EH, para lo cual
sugiere generar redes regionales para la creaci—n de capacidad de recurso humano en los sectores mZdicos y no
mZdicos, especialmente en relaci—n con ER EPOF - EH espec’ficas 0 conglomerados. As’ mismo, plantea que
se debieran dise—ar e implementar pol'ticas en asociaci—n con la industria, el mundo acadZmico, la sociedad civil,
las organizaciones no gubernamentales y las Asociaciones de pacientes para crear un entorno propicio para el
Desarrollo de las ER- EPOF - EH en cada pa’s y en la regi—n eftera. La APEC plantea ademis la necesidad de
posicionar las ER- EPOF - EH y la magnitud de todos los temas relacionadas a ellas, no solo a nivel salud, para
que el gobierno comprenda las demandas de las personas con ER- EPOF - EH, permitiendo de esta manera
desarrollar pol'ticas de salud claras que mejoren las condiciones en los procesos de diagn—stico, tratamiento,
rehabilitaci—n, seguimiento y pron—stico de personas viviendo con EREPOF - EH, soportadas en los desarrollos
de la tecnolog’a, la ciencia y la innovaci—n de la regi—n entera.
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En Chile, no existe una ley de Enfermedades Raras, Poco frecuentes o HuZrfanas, s—lo hay algunos programas
de seguimiento de enfermedades particulares (GES) y medicamentos de alto costo son cubiertos por la Ley
Ricarte Soto, pero s—Ilo un grupo limitado de ER EPOF - EH son beneficiarias de dicha ley. Por otra parte existen
32 genetistas cl'nicos (por standard OMS, debieran existir 170 en el pa’s), una sola consejera genZtica y hay
dZficit ademis de especialista en neurolog’a, psiquiatra , reumatolog’a, inmunolog’a, entre otras especialidades
mZdicas que deben intervenir en el manejo multidisciplinario de este grupo de personas. De otra parte en el pa’s
existen 15 laboratorios de C|togenZt|ca que ofrecen estudio de cariograma + FISH, s—Io 3 realizan MLPA, array
CGH y secuenciaci—n gZnica por mZtodo Sanger, un solo laboratorio ofrece un panel de secuenciaci—n gZnica 'y
las personas deben derivar sus muestras para tZcnicas avanzadas como secuenciaci—n de nueva generaci—n al
extranjero, en condiciones que este estudio suele ser muy necesario en la mayor'a de las ER- EPOF - EH para
poder dar un diagn—stico de certeza. Muy pocas de estas tZcnicas estfn cubiertas por FONASA o codificadas,
estando la secuenciaci—n de nueva generai—n fuera de ellas. A nivel investigaci—n entre 1999 y 2017, de los
fondos concursables nacionales de investigaci—n, s—Ilo el 0,32% se relacionaban a EREPOF - EH, con muy
pocos grupos de investigaci—n en el frea en el pa’s, con fondos que adem*s no cumpén ni por duraci—n, ni por
monto con requisitos para estudios avanzados en el frea, sobretodo si pensamos en medicina translacional, lo
cual ademis se suma a falta de formaci—n en la comunidad sobre la relevancia de la investigaci—n para poder
implementar mejoras en el manejo de las ER- EPOF - EH, ausencia de regulaci—n de biobancos en Chile y leyes
que impiden que muchas personas con ER- EPOF - EH puedan participar de investigaciones atingentes a su
patolog’a de base, como por ejemplo personas con discapacidad intelectual. Todo esto hace que un Plan de
Enfermedades Raras o Poco Frecuentes o HuZrfanas en Chile, deba contar con una estrategia en cuanto a
promoci—n, educaci—n y formaci—n para asegurar con una base s—lida la atenci—n e inclusi—n de las personas
viviendo con ER- EPOF - EH en el pa’s.

a) Comision Educacion, Promocién y Formacion.

Con el fin de visibilizar la realidad de las personas que viven con ER- EPOF - EH, sus familiares y cuidadores se
debe ir al ncecleo del aprendizaje, si se quieren vercambios en la totalidad. Por lo que es primordial iniciar una
educaci—n de trascendencia educaci—n del acompa—amiento, cuidado y la humanizaci—n, para los profesionales
del frea de las ciencias de salud y de otras freas, as’ como a los personas con ER- EPOF - EH, y con
repercusi—n en los contextos sociales, poblaci—n civil y el Estado para gestar una cultura de salud integral,
personalizada y humanizada.

Es importante poder contar con una educaci—n para la vida y convivencia en diversidad, una salud hoktica, con

un carfcter cenico, personalizado, Ztico, reflexivo, comprensivo, dintmico, que ante las incertidumbres y
constantes cambios, genera un necesario actuar consciente, in situ en un momento determinado, desde la

complejidad y accesibilidad universal; para ello, es fundamental la experiencia prictica y reflexiva, que estt

provista de significados y la comprensi—n profunda de lo que a humanidad se refiere, junto a la Ztica universal,
coraje, perseverancia, aunar las tZcnicas y estudios te—ricos especifizados, para luego reformular los

conocimientos en base a las acciones conscientes y experiencias pricticas dadas de una constante e ilimitada

intersubjetividad y reflexionamiento.

Si consideramos el proceso de salud en el cotidiano, salud en los momentos, salud sustentable, salud y
transformaci—n, es cuando los cambios constantes se transforman en el experto de la certeza de las
incertidumbres. Esa certeza permite la reflexi—n y la acci—n reflexiva, aceptaci—n y la -coeaci—n de
conocimientos (saberes), una flexibilidad a lo estructurado y una plasticidad a la acci—n, coherente con lo que la
reflexi—n profunda es posible dentro de los multifactores delmomento determinado. Un entrenamiento prictico
constante y dintmico, que nos permite robustecer la experiencia misma, transformfndonos hac’a OexpertosO
profesionales de las freas de la humanizaci—n de las ciencias de la salud y otrascon mayor ah’nco en los casos
mis vulnerables y discriminados, para las personas con ER- EPOF - EH; enfermedades y/o condiciones que son
complejas, que han sido vulneradas e invisibilizadas y cuya prevalencia, se estima es mayor de la formalmente
conocida, ya que esttn subdiagnosticadas; debido a sus aspectos de complejidad, lo trido de estudiar estos
temas y/o a la gran ignorancia/desinformaci—n al respecto, junto a la carga de estigmas socioculturales, segcen
estereotipos y sesgos normalizados en Osentido comeenO, medido por la curva o campana de Gauss, la cual
segrega las diferencias entre la diversidad.

Por todo lo anteriormente expuesto, es imperioso formar profesionales y tZcnicos con las competencias y
habilidades profesionales para la atenci—n y cuidados a lo largo de todo el ciclo vital de personas viviendo con
ER- EPOF - EH, tal como lo demanda la garant’a de los derechos fundamentales. Profesionales de excelencia
preocupados por la actualizaci—n de sus conocimientos y de las innovaciones en la gesti—n del desarrollo de sus
lugares de trabajo. Inquietud que nace del deber Ztico y de la responsabilidad social. Ya que genera un impacto
a nivel de la poblaci—n civil y las otras treas de desarrollo.

Es un deber Ztico formar a los profesionales y tZcnicos de las treas de las Ciencias de la Salud y otras treas,
conjuntamente con sus pacientes, personas viviendo con ER - EPOF - EH o con sospechas diagn—sticas de las
mismas, junto a sus Familias y poblaci—n civil; para el ejercicio de los cuidados y asistencia, en estas condiciones
muchas veces multisistZmicas/con co-morbilidades; con un enfoque de salud integral/hol'stica/personalizada y
humanista.
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Favorecer tanto la educaci—n como la promoci—n de las EREPOF - EH permitirt posicionar en el diario vivir de
Chile, la existencia de este gran grupo de patolog’as, tan desconocidas por todos los actores y la sociedad
chilena en general. Estas medidas contribuirfn sin duda a compensar a aquellas personas que han sido
hist—ricamente invisibilizadas y de una u otra forma objeto de vulneraci—n de sus derechos humanos , en parte
por una disociaci—n de la realidad e incoherencia en losaspectos te—ricos / tZcnicos y pricticosexperienciales /
conocimiento reflexivo en las treas de las ciencias de la salud y otras freas, provocando un gran impacto
negativo en los indicadores de su calidad de vida.

Se espera que esta estrategia propuesta, tenga impacto directo reduciendo la odisea diagn—stica y
consecuencias correspondientes de ese 7% a 8% de chilenos , que segcen estimado por la OMS, tendr'an una de
las cerca de 8000 patolog’as consideradas hasta hoy como ER - EPOF - EH, en la medida que se haga
promoci—n y concientizaci—n de su existencia, se eduque a la poblaci—n sobre las mismas, se forme a los
profesionales de la salud y se investigue en este campo, proyectando este conocimiento ademis a las
autoridades, generando de esta forma un c’rculo virtuoso que favorezca a todas las partes.

b) Definiciones operativas para el eje Educacion, Promocion y Formacion.
i) Promocién

La promoci—n en esta mesa se refiere a iniciar o impulsar el posicionamiento de las ER- EPOF - EH;
promoviZndolas y divulgando informaci—n sobre ellas, para darlas a conocer y sensibilizar al paeblico en general
sobre este grupo de patolog’as, favoreciendo, de esta manera, la aparici—n de oportunidades de proyectos
conjuntos entre personas con ER- EPOF - EH, comunidad, profesionales de la salud, empresas paeblica y privada
y el Estado para mejorar las condiciones y calidad de vida de las personas viviendo con ER- EPOF - EH.

ii) Educacion

La educaci—n en esta mesa se refiere a Oforjar individuos capaces de una autonom’a intettual y moral y que
respeten esa autonom’a del pr—jimo, en virtud precisamente de la regla de reciprocidadO (Piaget), O es el proceso
que permite al hombre tomar conciencia de la existencia de otra realidad, y mts plena, a la que estt llamado, de

la que procede y hacia la que se dirigeO (Plat—n). Educar al ser humano requiere de estrategias permanentes, en
todas las etapas de desarrollo de acuerdo a sus vivencias sociales y culturales.

Considera este eje dentro de este plan, posibles estrategias a ser implementadas para lograr la capacitaci—n en
el campo de las ER - EPOF - EH a su poblaci—n objetivo. La poblaci—n objetivo a educar comprende a las
personas viviendo con ER - EPOF - EH, sus familiares y cuidadores, profesionales afines (diferentes a los del
frea de la salud), autoridades, tomadores de decisiones y la comunidad en general.

iii) Formacion

Para esta mesa la formaci—n corresponde a todos aquellos estudios y aprendizajes encaminados a la inserci—n,
reinserci—n y actualizaci—n laboral, cuyo objetd principal es aumentar y adecuar el conocimiento y habilidades
de los actuales y futuros trabajadores en salud e investigadores a lo largo de toda la vida. La formaci—n equivale
al desarrollo intelectual, afectivo, social o moral de las personas como resultado de la adquisici—n de ense—anzas
0 conocimientos. Resaltando que los seres humanos esttn en constante formaci—n durante toda su vida, por lo
que cualquier iniciativa referente a formaci—n debe tener una base acadZmica formal bisica (pregrado) pero
debe acompa-arse en el caso de las ER - EPOF - EH de actividades complementarias a lo largo de la vida
laboral como estudios formales (especialidad, grados acadZmicos), educaci—n continua (seminarios, cursos,
talleres, diplomados, congresos, etc), desarrollo de investigaci—n, u otros.

Dado que la formaci—n nos habla sobre el nivel de conocimientos que una persona posee sobre una determinada
materia, y que el desarrollo de conocimiento en el campo de las ER - EPOF - EH es muy activo, todo profesional
afn a este grupo de patolog’as debe estar constantemente capacittndose y relacionfndose con otros para
adquirir habilidades que beneficien a los personas con ER - EPOF - EH en Chile.

6.3.2. OBJETIVO GENERAL DE LA LINEA ESTRATEGICA

Desarrollar una estrategia para aumentar y robustecer la cobertura de las necesidades en educaci—n, promoci—n
y formaci—n sobre enfermedades raras, poco frecuentes o huZrfanas en Chile, como parte de un Plan Nacional
que permita mejorar el diagn—stico, tratamiento y condiciones generées de vida de los personas con
enfermedades raras, poco frecuentes o huZrfanas , sus cuidadores y familiares.

6.3.3. OBJETIVOS ESPECIFICOS E INICIATIVAS.
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PROMOCION

OBJETIVO GENERAL.

Posicionar a las ER - EPOF - EH, promoviendo y divulgando informaci— sobre ellas, para sensibilizar al

pceblico en general sobre este grupo de patolog’as favoreciendo, de esta manera, la aparici—n de
oportunidades de proyectos conjuntos entre personas con ER- EPOF - EH, comunidad, profesional sanitario,

empresas pceblica yprivada y el Estado para mejorar las condiciones y calidad de vida de las personas

viviendo con ER - EPOF - EH.

OBJETIVO1 Comprometer al maximo de la sociedad, especialmente a los tomadores de
decisiones en la necesidad y posibilidades reales de intervencion en esta
area, e incorporar a personas con ER- EPOF - EH, sus familias y cuidadores
con sus propias demandas.

Estrategia de intervenci—n Dise—ar, consensuadamente, un Plan de Comunicaci—n EstratZgica que permita
idear, ejecutar y evaluar actividades que contribuyan a los objetivos propuestos
en el plan y/o una ley espec’fica de ER - EPOF - EH en Chile.

Iniciativas | 1.1 Creaci—n de una plataforma de acogida de todas las instituciones de la
sociedad civil a lo largo del pa’s (Foro virtual no solo de personas con ER- EPOF
- EH) que pueda estar vinculada o no a una oficina de ER - EPOF - EH del
Minsal y que se relaciones (via link) con las ptgina web y de redes sociales de
todas las instituciones relacionadas.

1.2 Realizaci—n de foros para consensar actividades de interZs general
(independiente de las tareas de cada organizaci—n) y visibilizar la diversidad de
las distintas ER - EPOF - EH.

Organismos o instituciones | Ministerio de Salud y Subsecretar’a de Salud Pceblica.
responsables | Departamento de Ciclo Vital
Ministerio de las Artes y Cultura

Organismos o instituciones | Organizaciones de pacientes, familiares o cuidadores, federadas o no;
participantes o | Universidades;
intervinientes | Escuelas de Pacientes;
Sociedades Cient'ficas;
Organismos Internacionales;
Empresas Pceblicas y Privadas

Visibilizar las enfermedades ER - EPOF - EH que se presentan en Chile, en

OBJETIVO 2 distintos publicos objetivos con la finalidad de destruir prejuicios y que se
conozcan a nivel de la formacion académica, Centros de Atenciéon Primaria
o Cesfam y Servicios de Urgencias publicos y privados y todas las
instancias que sean necesarias.

Estrategia de intervenci—n Generaci—n, implementaci—n y ejecuci—n del programa de promoci—n de EF
EPOF - EH para usuarios de la Atenci—n Primaria en Salud, Hospitales y
Cl'nicas, contando para la preparaci—n de los contenidos con el apoyo de
acadZmicos, investigadores, profesionales de la comunicaci—n y Asociaciones de
pacientes.
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Iniciativas | 2.1. Informar del quehacer del sector, infografas educativas, desarrollar y/o
informar de conversatorios seminarios nacionales e internacionales, columnas
de opini—n, notas y reportajes sobre casos y temas de interZs nacional e
internacional.

2.2. Anunciar las propuestas comunicacionales de la mesa de trabajo de
educaci—n, promoci—n y formaci—n.

2.3. Publicaci—n de las citpsulas educativas desarrolladas por las ireas de
formaci—n y educaci—n para que estZn a disposici—n permanente de los visitantg
de la ptgina.

2.4 Cvonmemoraci—n delD’a Nacional de Enfermedades Raras, Poco Frecuentes
0 HuZrfanas.

Organismos o instituciones | Ministerio de Salud y Subsecretar’a de Salud Pceblica;
responsables | Departamento de Ciclo Vital.;
Ministerio de las Artes y Cultura.

Organismos o instituciones | Organizaciones  de pacientes, familiares o cuidadores, federadas o no.
participantes o | Universidades
interviniente | Escuelas de pacientes
Sociedades cient'ficas
Organismos internacionales
Empresas Pceblicas y Privadas

Fomentar alianzas estratégicas en una plataforma, lo mas amplia posible,

OBJETIVO 3 de los distintos ambitos vinculados a las ER - EPOF - EH, publicas y
privadas, para lograr una sinergia en la accidon que potencie iniciativas que
se puedan estar desarrollando aisladas, desde Asociaciones de pacientes,
autoridades, parlamentarios, universidades, sociedades cientificas,
ministerios de Salud, Trabajo, Desarrollo Social y sus dependencias, etc.
Ademas de organizaciones internacionales relacionadas que permitan
ampliar y reforzar las acciones en Chile y el exterior.

Estrategia de intervenci—n Generaci—n e implementaci—n de una red de pacientes, profesionales
comunidad y gestores sociales y gubernamentales nacionales e internacionales
en el frea de ER - EPOF - EH para facilitar intercambio de informaciones
referentes al tema.

Iniciativas | 3.1. Vinculaci—n a la Plataforma de ER- EPOF - EH de las convocatorias a
cursos de educaci—n nacional e internacional y eventuales estudios cl'nicos e
investigaciones de interZs en estas patolog’as.

3.2. Vinculaci—n con medios de comunicaci—n para poner a disposici—n tema|
voceros,referentes y mensajes claves en el marco del plan de comunicaciones.

3.3. Campa-as exprZs de multimedia sobre eventos comunes generales con
planes de comunicaci—n espedicos. (Mensajes de rostros).

3.4. Capacitar y promover la importancia del uso del fono salud responde para
orientaci—n y resoluci—n de consultas que personas con EREPOF - EH,
cuidadores y profesionales sanitarios tengan respecto a usos de la Ley de
Urgencia, Ley GES - EX AUGE, Ley Ricarte Soto y otras leyes que favorecen a
las personas viviendo con una ER - EPOF - EH.

3.5. Designaci—n de personal a nivel local (en cada centro asistencial) como
referente de ER - EPOF - EH a quien realizar consultas y/o solicitar informaci—n
sobre prestaciones y/o coberturas.
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Organismos o instituciones
responsables (si lo
amerita, especificar
departamento o unidad
responsable)

Ministerio de Salud y Subsecretar’a de Salud Pceblica.
Departamento de Ciclo Vital.
Ministerio de las Artes y Cultura

Organismos o instituciones
participantes o
intervinientes

OBJETIVO 4

Estrategia de intervenci—n

Iniciativas

Organizaciones de pacientes, familiares o cuidadores, federadas o no.
Universidades
Escuelas de pacientes
Sociedades cient'ficas
Organismos internacionales
Empresas Poeblicas y Privadas

Generar y capacitar a organizaciones/aliados especificos en diferentes
areas y ocupaciones, para que que asuman vocerias desde sus propias
ubicaciones, en pro del mejor desarrollo, calidad de vida, insercion
escolar/laboral, social y atencién en salud de las personas con ER - EPOF -
EH.

Establecer una red de organizaciones y aliados estratZgicos capacitados para
efectuar vocer’as en pro del desarrollo y atenci—n integral de las personas con
ER - EPOF - EH, a travZs de jornadas educativas sobre comunicaci—n oral,
escrita, as’ como aporte de informaci—n clave desde sus freas de expertise a la
alimentaci—n de la Plataforma de ER- EPOF - EH.

4.1. Capacitaci—n a las organizaciones/ aldos en comunicaci—n oral estratZgica
y nuevas tecnolog’as de la comunicaci—n

4.2. Capacitaci—n a las organizaciones/ aliados en la generaci—n materiales d¢
difusi—n para distintos pceblicos con argumentos como estudios cient'ficos
experiencias internacionales, difusi—n de prensa a pceblicos espec’ficos
parlamentarios, autoridades etc.

4.3. Capacitaci—n en la generaci—n de sistema de boesquedas de fondg
concursables y de apoyo al desarrollo de proyectos de las Asociaciones de
pacientes con ER - EPOF - EH.

4.4. Dise-o de formas de integraci—n para las alianzas estratZgicas con la
academia, investigadores, sociedades cientficas, asociaciones profesionales y
organismos internacionales como OPS-OMS, APEC, ONU, Orphanet, Uni—n
Europea, etc.

Organismos o instituciones
responsables

Ministerio de Salud y Subsecretar’a de Salud Pceblica.
Departamento de Ciclo Vital.
Ministerio de las Artes y Cultura

Organismos o instituciones
participantes o
intervinientes

OBJETIVO 5

Organizaciones
Universidades
Escuelas de pacientes

Sociedades cient'ficas

Organismos internacionales

Empresas Pceblicas y Privadas

Voceros a nivel de autoridad, cient'ficos y Asociaciones de pacientes.

de pacientes, familiares o cuidadores, federadas o no.

Dar espacio de representacion a todas las organizaciones de base de EPF a
lo largo del pais, federadas o no.
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Estrategia de intervenci—n Contribuir en la promoci—n e inscripci—n de las Asociaciones de pacientes en €
Registro de Asociaciones de Pacientes del Ministerio de Salud como repositorio
de contactos para el cumplimiento y desarrollo de los objetivos del Plan Nacional
de ER - EPOF - EH.

Iniciativas | 5.1. Campa—a de promoci—n de la existencia y utlidad del Registro de
Asociaciones de Pacientes del Ministerio de Salud.

5.2. C¥psula sobre Promoci—n de la existencia y utilidad de estar inscrito en el
Registro de Asociaciones de Pacientes del Ministerio de Salud disponible en la
Plataforma de ER - EPOF - EH para consulta permanente.

Organismos o instituciones | Ministerio de Salud y Subsecretar’a de Salud Pceblica.
responsables | Departamento de Ciclo Vital.

Organismos o instituciones | Asociaciones de pacientes, federadas o no.
participantes o | Universidades
intervinientes | Escuelas de pacientes
Sociedades cient'ficas
Organismos internacionales
Empresas Pceblicas y Privadas

EDUCACION

Objetivo general.

Implementar acciones educativas para que las personas viviendo con ER - EPOF - EH, sus familias y
cuidadores puedan comprender su papel, adquieran conocimientos y desarrollen habilidades suficientes para
interactuar con su proveedor de atenci—n mZdica, as’ tambiZn como profesionales del fmbito de la educaci—r
profesionales no sanitarios, autoridades en distintos $mbitos (gobierno y Estado), tomadores de decisiones y
comunidad en general para el desarrollo de un entorno facilitador.

OBJETIVO 6 Elaborar planes de Humanizaciéon de la Educacion profesional y técnica
respecto a las ER-EPOF-EH para fomentar la inclusiéon y equidad, junto a la
no discriminacion o vulneracién de Derechos Fundamentales.

Estrategia de intervenci—n Introducci—n de contenidos de Ztica, valores, derechos y deberes a todo nivel de
la educaci—n que propendan a mejorar el proceso de inclusi—n a todo nivel de
personas viviendo con (ER-EPOF-EH) y a su vez les permitan empoderarse ante
la sociedad.
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Iniciativas | 6.1. Generaci—n de una pol'tica de educaci—n c'vica, cultural, Ztica, mora
filos—fica y sanitaria que garantice el cumplimiento de los Derechos
Fundamentales de las personas viviendo con ER-EPOF-EH, sus familiares y
cuidadores.

6.2. Ciclo de Educaci—n a funcionarios del Ministerio de Justicia y Ministerio
Paeblico sobre EREPOF-EH, que los faculte y habilite para la toma de
decisiones.

6.3. Inclusi—n de las EREPOF-EH dentro de las mallas curriculares de carreras
tZcnicas y profesionales, educaci—n humanidades, ciencias sociales |
comunicaci—n.

Organismos o instituciones | Ministerio de Salud.
responsables | Ministerio de Educaci—n.

Ministerio de las Artes y Cultura

Ministerio de Justicia.

Ministerio Pceblico.

Organismos o instituciones | Servicios Regionales Ministeriales de Salud
participantes o | Servicios de Salud
intervinientes | Asociaciones de Pacientes
Universidades y Centros Educativos
Sociedades Cientficas
Colegios o Asociaciones Profesionales
Empresas paeblicas y privadas

OBJETIVO 7 Fomentar la alfabetizacion y convivencias en diversidad, desde la primera
infancia y hasta la adultez, en el ambito educacional para propiciar
ambientes inclusivos que garanticen el derecho a una educaciéon de
calidad.

Estrategia de intervenci—n Generaci—n e implementaci—n de un programa de capacitaci—n sobre HRPOF-
EH, a funcionarios y autoridades escolares, para desarrollar ambientes y
entornos de acompa—amiento y apoyo para la comunidad escolar, que propicien
los aprendizajes personalizados, asegurando estancias de alfabetizaci—n y
convivencia en diversidad y equidad.

Iniciativas | 7.1. Elaboraci—n de infografas sobre EREPOF-EH que incluyan aspectos
sanitario, psicol—gicos y necesidades educativas espeailes.

7.2. Redise—o de formulario en I'nea de discapacidad escolar aunado a informe
mZdico de situaci—n particular de la persona viviendo con EREPOF-EH.

7.3. Vinculaci—n de las comunidades educativas con las Asociaciones de
pacientes para asesor’as (visitas, talleres) virtuales o en terreno.

7.4. Generaci—n de contenidos para la Plataforma de EREPOF-EH referentes a
inserci—n e inclusi—n escolar.

Organismos o instituciones | Ministerio de Salud
responsables | Ministerio de Educaci—n
Ministerio de las Artes y Cultura
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Organismos o instituciones | Servicios Regionales Ministeriales de Salud

participantes o | Servicios de Salud Pceblicos y privados

intervinientes | Servicio Nacional de la Discapacidad

Ministerio de Ciencia, Tecnolog’a, Conocimiento e Innovaci—n
Asociaciones de Pacientes
Universidades / Centros educativos
Sociedades Cient'ficas
Colegios o Asociaciones de Profesionales
Sistema Escolar pceblico y privado.

OBJETIVO 8 Fomentar la alfabetizacion y convivencias en diversidad en el ambito
laboral para propiciar ambientes inclusivos.

Estrategia de intervenci—n Generaci—n e implementaci—n de un programa de capacitaci—n sobre HRPOF-
EH, a empresarios, trabajadores, colaboradores y funcionarios, para desarrollar
ambientes y entornos de acompa—amiento y apoyo para la comunidad, que
propicie un ambiente laboral inclusivo.

Iniciativas | 8.1. Elaboraci—n de infografas sobre EREPOF-EH que incluyan aspectos
sanitario, psicol—gicos y necesidades laborales especiales.

8.2. Implementaci—n de estrategias de gesti—n del cambio para una mejor
inserci—n e inclusi—n laboral.

8.3. Vinculaci—n de las Asociaciones de pacientes a asesor’as personalizadas
virtuales o en terreno.

8.4. Generaci—n de contenidos para la Plataforma de EREPOF-EH referentes a
inserci—n @nclusi—n laboral.

Organismos o instituciones | Ministerio de Salud
responsables | Ministerio del Trabajo

Organismos o instituciones | Servicios Regionales Ministeriales de Salud

participantes o | Servicios de Salud Pceblicos y privados

intervinientes | Servicio Nacional de la Discapacidad

Ministerio de Ciencia, Tecnolog’a, Conocimiento e Innovaci—n
Ministerio de las Artes y Cultura
Asociaciones de Pacientes
Empresas
Asociaciones Empresariales
Asociaciones gremiales
Sindicatos

OBJETIVO 9 Alfabetizar en salud a las personas viviendo con ER-EPOF-EH sus
familiares y cuidadores sobre su enfermedad, derechos, deberes,
beneficios y oportunidades.

Estrategia de intervenci—n Creaci—n e implementaci—n de medios de apoyo educativo para alfabetizaci—n ¢
salud de las personas viviendo con ER-EPOF-EH en Chile.
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Iniciativas | 9.1. Capacitaci—n en el desarrollo de habilidades y adquisici—n de herramienta:
a las personas viviendo con ER-EPOF-EH, sus familiares y cuidadores, respecto
a derechos y deberes, acceso, financiamiento, medicamentos, ayudas tZcnicas,
tratamientos complementarios, acompa—amiento, preparaci—n de consulta,
beneficios existentes, entre otros.

9.2. Generaci—n de cartillas educativas cuando un paciente debuta con una
condici—n de salud EREPOF-EH.

9.3. Generaci—n de respuestas a preguntas frecuentes sobre EREPOF-EH para
potenciales consultantes al fono Salud Responde, y Plataforma ER-EPOF-EH.

9.4. Levantamiento de listado de fuentes bibliogrtficas confiables online para
obtener informaci—n sobre EREPOF-EH.

9.5. Generaci—n de cipsulas educativas de apoyo y contenci—n emocional
psicol—qgica.

9.6. Difusi—n a travZs de equipo de salud tratante sobre la existencia de
Asociaciones de pacientes de ER-EPOF-EH.

9.7. Generaci—n de ctpsulas de testimoniosde personas con ER-EPOF-EH y/o
con informaci—n mZzdica para ser difundidas en salas de espera de centros de
atenci—n mZdica o medios de comunicaci—n.

9.8. Generaci—n de charlas sobre EREPOF-EH presenciales o virtuales, que
puedan posteriormente ser dejadas para libre consulta en I'nea en la Plataforma
de ER-EPOF-EH.

9.9. Capacitaci—n a la personas viviendo con EREPOF-EH, sus familiares y
cuidadores sobre la importancia de participar en estudios genZticos, compartir
esta informaci—n en bases de datos ingrnacionales y procesos de
asesoramiento genZtico.

Organismos o instituciones | Ministerio de Salud.
responsables | Ministerio de Ciencia, Tecnolog’a, Conocimiento e Innovaci—n
Ministerio de las Artes y Cultura

Organismos o instituciones | Instituto de Salud Pceblica
participantes o | Servicio Nacional de la Discapacidad
intervinientes | Red de Salud Pceblica y Privada
Asociaciones de Pacientes
Colegios o Asociaciones Profesionales
Sociedades Cient'ficas
Academia/ Centros educativos

OBJETIVO 10 Capacitar a los aliados clave para el cuidado, manejo, acompafiamiento e
inclusiéon de personas viviendo con ER - EPOF - EH y sus familias.

Estrategia de intervenci—n Creaci—n e implementaci—n de un programa de educaci—n dirigido a fortalec;
habilidades y el desarrollo de herramientas en el campo de las ER-EPOF-EH en
cuidadores y toda la comunidad en general.
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10.1. Capacitaci—n a los miembros de las Asociaciones de pacientes en treas
como el tratamiento y protocolos que se encuentran en nuestro pa’s para una
condici—n de salud determinada tales como diagn—stico (estudios enzimzticos
funcionales, genZticos, investigaci—n), tratamiento y seguimiento (GES, Ley de
Ricarte Soto, Ley de urgencia, entre otras), derechos fundamentales,
comorbilidades; con el fin de que puedan ser agentes de capacitaci—n al interior’
de sus agrupaciones y de acogida a nuevos miembros.

10.2. Generaci—n de programas de capacitaci—n tipo O Cuidadpaciente
ExpertoO, que brinde un perfil para acompa-ar, liderar, promover, educar,
contribuir al desarrollo de protocolos de investigaci—n e interactuar con otros
I'deres del sector para mejorar las condiciones de las personas con ER-EPOF-
EH.

10.3. Generaci—n de tarjetas de emergencia por cada tipo de EREPOF-EH, que
contribuya a mejorar la calidad de atenci—n ante una urgencia mZdica.

10.4 Elaboraci—n de un Manual de Consulta sobre EREPOF-EH en Chile, para

ser publicado en la Plataforma de ER-EPOF-EH. Este manual debiera incluir al

menos datos relevantes por patolog’a, datos clave al momento de una urgencia

mZdica, centros hospitalarios para derivaci—n, gu'a de mZdicos especialistas en
la patolog’a por Regi—n.

10.5. Generar campa—a 2022, con la participaci—n de a lo menos 2 colegios por
regi—n (considerando que son 16 Regiones), para una Campa—a EREPOF-EH a

nivel nacional e invitarlos a participar y crear iniciativas que puedan aportar a un

mejor manejo en la sociedad escolar en la integraci—n.

10.6. Creaci—n de actividades culturales, de educaci—n experiencial y loedig
sobre ER-EPOF-EH.

10.7. Creaci—n de la percepci—n sobre la necesidad de realizar congresos
seminarios/ capacitaciones / cursos tZcnicos o simposios relacionados con ER o
EPOF en diferentes freas diferentes a Salud en Chile.

Ministerio de Salud.
Organismos o instituciones | Ministerio de Educaci—n
responsables | Ministerio de las Artes y Cultura
Ministerio de Ciencia, Tecnolog’a, Conocimiento e Innovaci—n
Ministerio de Cultura y Artes

Instituto de Salud Poeblica
Organismos o instituciones | Asociaciones de Pacientes
participantes o | Sociedades de Profesionales
intervinientes | Sociedades Cient'ficas
Academia/ Entidades educativas TZcnicas y Profesionales
Empresas paeblicas y privadas

OBJETIVO 11 Generar otros materiales atingentes a capacitacion en ER-EPOF-EH para
medios digitales disponibles actualmente y/o para Plataforma ER-EPOF-EH.

Estrategia de intervenci—n Creaci—n de materiales sobre EREPOF-EH para dejar disponibles en red para la
demanda por parte de la poblaci—n general.
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Iniciativas | 11.1. Generar informaci—n para icluir en la ptgina del minsal sobre definici—n
de ER-EPOF-EH, as’ como tambiZn su incorporaci—n al listado de enfermedades
por orden alfabZtico https://www.minsal.cl/problemas_orden_alfabetico/,
incorporacion del plan nacional de ER-EPOF-EH a la secci—nprotecci—n de
salud de la ptgina del MINSAL.

11.2. Generar material educativo diverso sobre ER-EPOF-EH para ser vinculado
inicialmente a la ventana de la p#gina Minsal y/o a las pfgina
http://www.redcronicas.cl/, que sirva como sitio web educativo poeblico sobre el
tema.

Organismos o instituciones | Ministerio de Salud.
responsables

Organismos o instituciones | Asociaciones de Pacientes
participantes o | Agrupaciones Profesionales
intervinientes | Sociedades Cient'ficas
Academia
Empresas paeblicas y privadas

OBJETIVO 12 Identificar otras necesidades y estrategias de educaciéon posibles de
implementar sobre ER o EPoF en Chile que no hayan sido consideradas en
esta mesa.

Estrategia de intervenci—n Levantamiento de informaci—n por estamentos de las necesidades y estrategias
de educaci—n posibles de implementar sobre EREPOF-EH en Chile, a nivel de
personas con ER- EPOF - EH vy sus familias, profesionales, sistema escolar,
sistema laboral, academia, investigaci—A, comunidad en general.

Iniciativas | 12.1. Elaboraci—n de un listado de necesidades para la educaci—n de las ER
EPOF-EH considerando las personas con ER- EPOF - EH, cuidadores,
academia, autoridades, profesionales/funcionarios de salud, educaci—n, justia,
ciencias sociales, administraci—n, y la comunidad general a travZs de mesas de
trabajo con cada estamento.

12.2. Categorizaci—n de las necesidades de los actores, priorizando conforme a
su pertinencia, relevancia y disponibilidad de recursos (humanos, econ—micos,
etc.) y creaci—n de planes a desarrollar desde las necesidades seleccionadas
segcen criterio de educaci—n considerando los destinatarios y su entorno.

Ministerio de Salud
Organismos o instituciones | Ministerio de Educaci—n
responsables | Ministerio de las Artes y Cultura
Ministerio de Ciencia, Tecnolog’a, Conocimiento e Innovaci—n
Ministerio de Econom’a
Ministerio de Hacienda
Ministerio de Cultura y las Artes
Ministerio del Trabajo
Ministerio de Justicia
Ministerio de Protecci—n Social
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Asociaciones de Pacientes
Organismos o instituciones | Red de Salud Pceblica y Privada
participantes o | Secretar’as Ministeriales de Salud
intervinientes | Universidades / Centros Educativos
Sociedades Cient'ficas
Asociaciones de Profesionales
Empresa Pceblica y Priada.

FORMACION

Objetivo General

Fortalecer la formaci—n de capital humano para la atenci—n mZdica y social de personas con EREPOF - EH

OBJETIVO 13 Formar profesionales de la salud especialistas en tratamiento de personas
con enfermedades raras, poco frecuentes o huérfanas (ER-EPOF-EH).

Estrategia de intervenci—n Generaci—n de becas de formaci—n de profesionales en las especialidades qug¢
se requieren para la atenci—n de personas con EREPOF-EH, as’ como plazas
de trabajo para ellos que aseguren su inserci—n en la red de salud.

13.1. Apertura de plazas para especialistas en la red de salud.

Iniciativas
13.2. Concurso para becas de CONISS y EDF anuales.

13.3. Concurso de becas para profesionales de la salud no mZdicos, que se
especialicen en freas afines con el tratamiento y atenci—n de personas con
ER-EPOF-EH.

13.4. Apertura de concurso de becas para pasant’as de profesionales de la
salud en el extranjero, en freas que Chile cuente con un desarrollo menor.

13.5. Inclusi—n en el curr'culode formaci—n de profesionales y tZcnicos de la
salud contenidos sobre existencia y cuidados en las ER - EPOF-EH.

Organismos o instituciones | Ministerio de Salud
responsables | Ministerio de Educaci—n
Ministerio de Ciencia, tecnolog’a, conocimiento e innovaci—n

Organismos o instituciones | Ministerio de Relaciones Exteriores
participantes o | Red de Salud
intervinientes | Universidades
Sociedades Cient'ficas
Asociaciones de Profesionales

OBJETIVO 14 Capacitar de manera continua al personal de salud que atiende a
personas con ER-EPOF-EH en Chile.

Estrategia de intervenci—n Generaci—n, implementaci—n y difusi—n de programas de capacitaci—
continua.
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Iniciativas | 14.1. Charlas presenciales y/o en I'nea por grupos de patolog’as similares
desde la APS hasta los niveles superiores de atenci—n en salud.

14.2. Capacitaciones al personal de salud sobre herramientas en I'nea
disponibles para consulta ripida sobre ER-EPOF-EH desde la APS hasta los
niveles superiores de atenci—n en salud.

14.3. Alianzas entre Ministerio de Salud, Ministerio de Educaci—n, Ministerio de
Ciencia, Tecnolog’a Conocimiento e Innovaci—n, Asociaciones de pacientes
con ER-EPOF-EH, academia e investigadores para generar los contenidos de

las capacitaciones.

14.4. Vinculaci—n de las jornadas de capaitaci—n continua certificadas a la
plataforma de capacitaci—n de funcionarios poeblicos para su reconocimiento
formal dentro de la carrera funcionaria.

14.5. Disponibilidad de los contenidos de las capacitaciones continuas a
portales disponible para su visualizaci—n y acceso, como hospital digital o aula
virtual Ministerio de Educaci—n para acceso y capacitaci—n a demanda.

14.6. Difusi—n de informaci—n sobre EEPOF-EH en congresos nacionales
(Congreso nacional de ER-EPOF-EH, congresos de sociedades cientficas y
asociaciones profesionales).

14.7. Generaci—n de convenios para estad’as cortas de capacitaci—n
nacionales e internacionales tanto para profesionales de la salud como para
personas interesadas en adquirir conocimientos formales sobre ER-EPOF-EH
para ser difundidas a la comunidad.

Organismos o instituciones | Ministerio de Salud.
responsables | Ministerio de Ciencia, Tecnolog'a, Conocimiento e Innovaci—n

Organismos o instituciones | Servicios Regionales Ministeriales de Salud
participantes o | Servicios de Salud

intervinientes | Ministerio de Educaci—n
Ministerio de Relaciones Exteriores
Asociaciones de Pacientes con EPOF
Universidades
Asociaciones Cient'ficas
Asociaciones de Profesionales
Instituciones de Salud y Educaci—n Extranjeras
Empresas pceblias y extranjeras

OBJETIVO 15 Crear un Centro Nacional de Formacion para el Estudio y Diagnoéstico de
las ER-EPOF-EH en Chile.

Estrategia de intervenci—n Creaci—n e implementaci—n del Centro Nacional de Formaci—n para el Estudic
y Diagn—stico de las EREPOF-EH en Chile (CENEPOF).

15.1. Levantamiento de prioridades a ser consideradas para ser integradas en
Iniciativas | las bases del concurso de financiamiento para el CENEPOF, a travZs de
mesas de trabajo de Asociaciones de pacientes, sociedades profesionales
afines al tratamiento de personas con ER-EPOF-EH y la academia para el
establecimiento de prioridades

15.2. Generaci—n de concurso similar al Instituto Milenio en EREPOF-EH,
pero con un nivel superior de financiamiento de manera de acercarse al
financiamiento que reciben iniciativas similares en pa’ses en v'as de desarrollo
(como MZxico, Argentina y Brasil).
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15.3. Creaci—n de una comisi—n mixta que incluya la Asociaci—n Nacional d€
Investigaci—n y Desarrollo (ANID) y de las divisiones del MINSALrelacionadas
con el diagn—stico y tratamiento de personas con EREPOF-EH para la
elaboraci—n de las bases del concurso. Las bases debieran establecer que el
Centro no debe realizar s—Ilo investigaci—n de punta y extensi—n, sino que debg
tener una unidad de antlisis legal que se vincule con las comisiones
relevantes del Congreso Nacional para la asistencia en la elaboraci—n y
modificaci—n de leyes que permitan dar mayor protecci—n a los personas con
ER-EPOF-EH, dando cuenta del estado del conocimiento de las enfermedades

y desarrollo de tratamientos a nivel mundial.

15.4. Llamado a concurso con suficiente anticipaci—n para que la comunidad
cient'fica e instituciones acadZmicas se organicen para la generaci—n de
propuestas de calidad internacional (1 a-o de plazo). Con evaluaci—n
multietapa de las propuestas mediante un mZtodo similar al usado para
Institutos Milenio. Selecci—n de una sola propuesta al final del proceso y
efectuando seguimiento semestral del progreso del proyecto por parte de la
comisi—n mixta(ANID y MINSAL).

15.5. Generaci—n de una estrategia mixta de financiamiento del CENEPOF
que asegure su solvencia econ—mica y por ende su continuidad. Asegurando
recursos humanos, mantenci—n de infraestructura y actualizaci—n de equipos.

15.6. Desarrollo de Medicina translacional en Chile, efectuando estudios a
nivel precl’nico y cl'nico de fase 1y 2 en el CENEPOF de potenciales terapias
para ER-EPOF-EH transferibles a laboratorios sin fnimo de lucro para su
producci—n, permitiendo el acceso a toda la pblaci—n a terapias de punta.

Organismos o instituciones | Ministerio de Salud.
responsables | Ministerio de Ciencia, Tecnolog’a, Conocimiento e Innovaci—n.

Organismos o instituciones | Ministerio de Hacienda

participantes o | Ministerio de Econom’a
intervinientes | Instituto de Salud Pceblica

Asociaciones de Pacientes

Sociedades de Profesionales

Sociedades Cient'ficas

Academia

Empresas pceblicas y privadas

6.4. REGISTRO, INFORMACION Y VIGILANCIA

6.4.1. DIAGNOSTICO

Las enfermedades poco frecuentes son un grupo heterogZneo de condiciones de salud incurables y complejas
de tratar. Se caracterizan por una baja frecuencia y se acompa—an de un inadecuado manejo, debilitaci—n
cr—nica con resultados adversos y la muerte. La mayor'a de estas personas presentan distitos grados de

dependencia por las caracter’sticas de su enfermedad, por lo que requieren cuidados permanentes, normalmente

brindados por sus familias (Danese, 2018).

Las Enfermedades Raras, Enfermedades Poco Frecuentes y Enfermedades HuZrfanas (ER-EPOF-EH) son
aquellas que afectan a un ncemero peque—o de personas en comparaci—n con la poblaci—n general y que, por su
rareza, plantean cuestiones espec’ficas. En Europa, se considera que una enfermedad es rara cuando afecta a 1
persona de cada 2.000. (Orphanet).

Se estima que existen m¥s de 8000 enfermedades en esta categor'a lo que en conjunto podr'a afectar a
aproximadamente un 8% de la poblaci—n mundial (Repetto, 2017).

Se calcula que aproximadamente el 80% de las enfermedades raras tienen origen genZtico. La etiolog’a del 20%
restante es de tipo infeccioso, oncol—gico o degenerativo. Estas enfermedades pueden iniciar su sintomatolog’a
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en el nacimiento o en el transcurso de la vida, sin embargo, el 75% se inicia en la infancia, con una mortalidad de
un 30% antes de los 5 a—os de vida. (Carbajal-Rodr'guez, 2015).

En Chile no existe un diagn—stico de la situaci—n de las personas que sufren condiciones de salud poco
frecuentes, enfermedades raras o enfermedades huZrfanas, denominaciones aceptadas por la comunidad
cient'fica. Se desconoce el perfil sociodemogrifico, acceso a tratamiento, mZdico tratante,entre otras. Tampoco
existe seguimiento, por lo que no es posible seguir su evoluci—n, ni es posible tomar decisiones con los datos
existentes. Por tanto, mientras m#s tarde comienzan los tratamientos peor es la esperanza de vida. Sumado a
que no hay gu’as cl'nicas para tratamientos y farmacolog’a asociadas a enfermedades EPF, por esa raz—n no
pueden ser ingresados a Ricarte Soto.

A pesar de que existen catastros nacionales (base de datos en distintas instituciones), no hay ditlogo entre unas
y otras, limitando su acceso y utilidad. Segcen esto, es necesario definir si se requiere de un registro cenico o por
enfermedad y quZ variables son cr'ticas, o el conjunto m’nimo de datos necesarios para la implementaci—n de un
registro.

Se requiere realizar un antlisis comparativo de otros registros a nivel internacional para tomar las mejores
pricticas y estindares y adaptarlos a la realidad nacional, de esta forma se identificartn los desaf'os que
tuvieron y comparar con nuestros objetivos y prop—sito que buscamos. Se entiende que esto debe ser un
esfuerzo continuo en el tiempo dada la naturaleza dintmica de la informaci—n que debe contener dicho registro.
En consecuencia, el trabajo colaborativo de los distintos actores de esta mesa debe perseverar en el tiempo.

6.4.2. OBJETIVO GENERAL DE LA LINEA ESTRATEGICA

Generar evidencia por medio de un Registro Nacional de Enfermedades Raras, Enfermedades Poco
Frecuentes y Enfermedades HuZrfanas (ER-EPOF-EH) y otras iniciativas que constituyan un insumo
primario para el dise—o y toma de decisiones de pol'tica poeblica, la vigilancia y georreferenciaci—n de
casos, la investigaci—n y la difusi—n de estas condiciones de salud a né pa’s, de acuerdo a los
estfndares y buenas pricticas internacionales.

6.4.2. OBJETIVOS ESPECIFICOS E INICIATIVAS

OBJETIVO 1 Disenar y desarrollar un registro nacional unico de Enfermedades Poco Frecuentes
a través del codisefio con actores relevantes del dominio de ER-EPOF-EH, para
almacenar informacioén idénea para fines clinicos y de investigacion utilizando un
registro canénico y extendido.

Estrategia de = Desarrollo de un registro nacional a travZs de un trabajo colaborativo entre los distintos
Intervenci—n actores que incluya variables cr'ticas de ER-EPOF-EH y buenas pricticas internacionales.

Iniciativas | 1.1 Revisi—n de iniciativa existente en el MINSAL y comisiones previas de EREPOF-EH.

1.2 Evaluar la posibilidad de modificar el registro existente identificando y consensuando
necesidades y requerimientos con actores relevantes que incluya variables que permitan:
diagn—stico precoz, evaluar el acceso al sistema, identificar diagn—stico, intervencione
realizadas, evaluar efectividad e impacto de las intervenciones implementadas,
cuantificaci—n de pacientes, georreferenciaci—n, realizaci—n de investigaci—n y emisi—
certificado de diagn—stico, entre otras.

1.3 Realizar una revisi—n sistemiftica de las principales herramientas, y registos en el
¥mbito nacional e internacional en registros de enfermedades poco frecuentes.

1.4 Investigar, recopilar y mapear experiencias, esttndares de informaci—n e
implementaciones internacionales versus las necesidades de Chile (antlisis comparativo o
benchmarking).

1.5 Realizar un antlisis de contexto y factibilidad tZcnico (estindares, interoperabilidad,
arquitectura, desempe-o, seguridad, escalabilidad) y jur'dico-legal (leyes y normativas
aplicables, privacidad y seguridad).
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1.6. Evaluar la factibilidad de interoperar con fichas cl'nicas de personas que se
encuentran en las instituciones para el uso de diagn—sticos con c—digo OMIM, HPO, CIH
y/u Orphanet.

1.7 Dise—ar un modelo de informaci—n con el conjunto m’nimo de datos incorporando los
requerimientos, las prioridades y las mejores pricticas y estfndares.

1.8 Desarrollar el registro a travZs de metodolog’as de desarrollo de software fgiles para
workshops de aplicaci—n y pruebas piloto con actores relevantes para la optimizaci—n de
registro.

1.9 Desarrollo de una plataforma de anflisis territorial que permite visualizar
georreferenciadamente la informaci—n recopilada en el registro.

Organismos o
Instituciones
Responsables

Subsecretar’a de Salud Pceblica

Organismos o
Instituciones
Participantes o
Intervinientes

OBJETIVO 2

Estrategia de
Intervenci—n

Asociaciones de pacientes-ingresan informaci—n, asociaciones de cuidadores y
familiares

MZdicos ingresan y/o validan como: Reumat—logos, Genetistas, Cardi—logos
Onc—logos, Inmun—Ilogos, Neur—logos
MZdico Tratante

Trabajador Social

Abogados

FarmacZuticas

Universidades.

Implementar el registro Unico de las ER-EPOF-EH en instituciones publicas y
privadas a nivel nacional para realizar pruebas de validacién y mejora.

Dise—o0 y ejecuci—n deun plan de validaci—n e implementaci—n del registro nacional en lag
instituciones de salud para realizar pruebas del uso y mejora del registro a nivel nacional
de ER-EPOF-EH.

Iniciativas

2.1 Desarrollo y ejecuci—n de un plan de validaci—n en instituahes de salud.

2.2 Dise—0 y desarrollo de un plan de implementaci—n del registro a nivel nacional.
2.3 Recopilar la retroalimentaci—n de los usuarios del registro de la implementaci—n.
2.4 Desarrollo e implementaci—n de un plan de mejora continua.

2.5 Generar gu'as informativas que permitan utilizar el registro en las distintas
instituciones.

Organismos o
Instituciones
Responsables

Ministerio de Ciencia y Tecnolog’'a (MINCyT)
Ministerio de Salud

Organismos o
Instituciones
Participantes o
Intervinientes

OBJETIVO 3

Servicios de salud

Agencia Nacional de Investigaci—n y Desarrollo (ANID)
SEREMIs del Ministerio de Ciencia y Tecnholog’a
CORFO

Instituciones de salud que atienden a personas con EPF
Asociaci—n gremial de FarmacZuticas

Asociaci—n gremial dispositive mZdicos

Asociaciones de pacientes

Academia.

Desarrollar y ejecutar un protocolo de buenas practicas para el uso de la

informacién que incluya: el ingreso, integracioén, visualizacién, analisis y extraccion
de las diversas variables relevantes que apoyen el disefio de politicas publicas,
investigacion y la atencién de personas con ER-EPOF-EH.
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Dise—o0, desarrollo. ejecuci—n y difusi—n de un protocolo de buenas prfcticas para el uso )
almacenamiento de los datos del registro de ER-EPOF-EH.

Iniciativas

3.1 Revisi—n internacional de buenas pricticas de uso de informaci—n de registro
similares.

3.2 Mesas de trabajo con actores relevantes para identificar y priorizar temas a considerar
en este protocolo.

3.3 Desarrollo de una gu’a de buenas pricticas para el uso de informaci—n del registro que
incluya derechos y deberes de los usuarios del registro.

3.4 Publicaci—n del protocolo a la comunidad a travZs de redes sociales y otros medios.

Organismos o
Instituciones
Responsables

MINSAL
Subsecretarias de redes

Organismos o
Instituciones
Participantes o
Intervinientes

OBJETIVO 4

Estrategia de
Intervenci—n

Iniciativas

Instituciones de salud que atienden a personas con EPF
Asociaci—n gremial de FarmacZuticas

Asociaciones de pacientes

Academia.

Desarrollar indicadores que permitan una evaluacion multidimensional y
transdisciplinaria de las ER-EPOF-EH a nivel nacional y territorial para distribuir de
manera efectiva y eficiente los recursos.

Desarrollo, implementaci—n y monitoreo de un plan de vigilancia que controle y organice

los distintos aspectos implicados en un reglamento sobre ER-EPOF-EH para la

distribuci—n efectiva y eficientes de los recursos.

4.1 Dise—o, desarrollo, validaci—n e implemataci—n del plan de vigilancia que permita la
identificaci—n de indicadores para una evaluaci—n epidemiol—gica y ciencia de datos de I¢
ER-EPOF-EH.

4.2 Desarrollo e implementaci—n de un plan de monitoreo basado en el resultado de los
indicadores que permita la toma de decisiones a nivel ministerial, instituciones de salud,
investigaci—n, academia y asociaci—n de pacientes.

4.3 Medici—n de indicadores que permita la toma de decisiones.

4.4 Generar un plan de acci—n que incluya un plan de mitigaci—n deiesgos y mejora
continua del registro basado en los resultados de los indicadores.

Organismos o
Instituciones
Responsables

Ministerio de Salud.

Organismos o
Instituciones
Participantes o
Intervinientes

Objetivo 5

Servicios de salud

Agencia Nacional de Investigaci—n y Desarrollo (ANID)

SEREMIs del Ministerio de Ciencia y Tecnholog’a

CORFO

Instituciones de salud que atienden a personas con ER-EPOF-EH.

Fortalecer la investigacion cientifica/clinica sobre ER-EPOF-EH en Chile y

potenciales terapias.
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Estrategia de = Generaci—n e implementaci—n de una pol'tica de investigaci—n en HRPOF-EH.

Intervenci—n

5.1 Dise—o, desarrollo e implementaci—n de un Plan Nacional de Desarrollo Cient'fico y
Iniciativas | Tecnol—gico en EREPOF-EH, con plazos, objetivos y financiamiento.

5.2 Generaci—n de alianzas intersectoriales entre los Ministerios del Estado e Instituciones
Estatales afines a las ER-EPOF-EH, las empresas pceblicas y privadas, las Asociaciones
de pacientes y la academia, para avanzar en conjunto en la difusi—n, formaci—n
investigaci—n, conocimiento, aplicaci—n e innovaci—n sobre EFPOF-EH en Chile.

5.3 Financiamiento de Tesis sobre ER-EPOF-EH a nivel de pre y postgrado para
profesionales de la salud, as’ como en el frea de las ciencias bisicas, mag'steres y
doctorados.

5.4 Creaci—n de nuevos fondos de investigaci—n concursables, de duraci—n y mont
mayores a los actuales que permitan la ejecuci—n de proyectos de envergadura mayor a un
proyecto FONDECYT Regular.

5.5 Definici—n de las EREPOF-EH como I'nea prioritaria para los fondos de investigaci—n
concursables vigentes.

5.6 Revisi—n de normativas vigentes referentes a investigaci—n en EfEPOF-EH con seres
humanos en Chile con el objeto de favorecer su participaci—n en investigaciones sobreER-
EPOF-EH tanto nacional, como internacional y multicZntricos.

5.7 Participaci—n de representantes de la sociedad civil, incluyendo de Asociaciones de
pacientes ER-EPOF-EH, en el dise—0, ejecuci—n e interpretaci—n de resultados de lo
proyectos financiados por esta iniciativa, ya sean extranjeros o nacionales.

5.8 Consensuar una pol'tica de investigaci—n EREPOF-EH con material biol—gico de seres
humanos en Chile que proteja el patrimonio genZtico nacional (biobanco) y potencie la

generaci—n de conocimi@to en el pa’s, asegure el buen uso del material, reconozca la

participaci—n de cient'ficos/clI'nicos nacionales y asegure acceso a los resultados. Esta
pol'tica debiera contemplar reglamentaciones sobre la salida de material biol—gico y datos
del pa’s, su dep—sito en repositorio nacionales y una regulaci—n para el funcionamiento d
dichos repositorios que asegure el acceso equitativo para la comunidad cient’fica nacional

e internacional.

5.9 Establecer un lineamiento para fortalecer la interacci—n entre Aociaciones de
pacientes ER-EPOF-EH, acadZmicos, cl'nicos y empresas interesadas en financiar
estudios precl’nicos y cl'nicos.

5.10 Generar estad’as de intercambio de investigadores/acadZmicos a centros de
excelencia en el extranjero sobre investigaci—n @ ER-EPOF-EH, a travZs de fondos
concursables contemplados para tal fin.

5. 11 Reducir aranceles para equipos e insumos de laboratorio.

Organismos o | Ministerio de Salud.

Instituciones | Ministerio de Ciencia, Tecnolog'a, Conocimiento e Innovaci—n
Responsables | Ministerio de Educaci—n
Ministerio de Econom’a

Organismos o Servicios Regionales Ministeriales de Salud
Instituciones Servicios de Salud
Participantes o Ministerio de Relaciones Exteriores
Intervinientes Asociaciones de Pacientes con EPOF
Universidades

Asociaciones Cient'ficas

Asociaciones de Profesionales

Instituciones de Salud y Educaci—n Extranjeras
Empresas poeblicas y extranjeras.
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6.5. PROTECCION E INSERCION SOCIAL.

6.5.1. DIAGNOSTICO.

a) Importancia de desarrollar politicas publicas de proteccion e inclusion social.

La salud de las personas estf determinada en gran parte por las determinantes sociales y econ—micas en que
estas viven y trabajan, es por ello por lo que el sector sanitario por s’ solo no puede generar las condiciones
necesarias para el desarrollo —ptimo de la salud de las personas o las mejores soluciones frente a la
enfermedad.

En este sentido, es de gran importancia que se tomen todas las medidas para mejorar las condiciones de la vida
cotidiana de las personas, acciones que deben comenzar antes del nacimiento, continuar durante la primera y
segunda infancia, la adolescencia, y perpetuarse hasta la muerte.

Es importante abordar, eliminar y prevenir las barreras del entorno que dificultan la participaci—n de las pesonas
viviendo con enfermedades raras (ER), enfermedades poco frecuentes (EPOF) y enfermedades huZrfanas (EH)
en la sociedad, en igualdad de condiciones con otros ciudadanos, sobre todo en materia de educaci—n, empleo,
actividades de la vida diaria, accesibilidad y movilidad.

No satisfacer las necesidades sociales de las personas con una ER y sus familias afecta a la dignidad, la
autonom’a y otros derechos humanos fundamentales recogidos en la Declaraci—n Universal de Derechos
Humanos y en la Convenci—n de las Naciones Unidas sobre los Derechos de las Personas con Discapacidad.

Poseer una enfermedad rara, impacta en una serie de costos econ—micos, laborales, familiares, sociales y
emocionales, los cuales no son cubiertos ni considerados por el sector sanitario.

Es por esta raz—n que es necesario avanzar en pol'ticas de protecci—n e inclusi—n social.
b) Necesidades y problemas identificados.

¥ Necesidad de fortalecer las redes de apoyo para las personas con ER D EPOF B EH como tambiZn para sus
familiares o cuidadores. Estas redes de apoyo deben ser multisectoriales es decir apoyo social, apoyo
terapZutico, apoyo legal, apoyo espiritual, entre otros.

¥ Necesidad de Apoyo a los cuidadores (coordinaci—n de la asistencia, orientaci—n de beneficios de proteé—n
social, ayuda en los cuidados).

¥ Necesidad de aumentar la visibilidad de las enfermedades poco frecuentes, desde el trea de salud como
educacional y laboral.

¥ Necesidad de Aumentar las facilidades laborales de las personas con enfermedades raras y cuidadores.

¥ Necesidad de contar con casas de acogida y la facilitaci—n de cambios regionales (para personas con ERD
EPOF -EH y sus familias).

¥ Necesidad de disminuir la estigmatizaci—n, aislamiento, exclusi—n de la comunidad social, la discriminaci—n y
la reducci—n de oportunidades profesionales.

¥ Necesidad de aumentar la cobertura de programas y beneficios de alimentaci—n, inclusi—n, beneficios
laborales, educaci—n, vivienda, rehabilitaci—n, cultura, entre otros.

¥ Necesidad de integraci—n de las familias y @ las organizaciones de pacientes u otras organizaciones no
gubernamentales como unidad de trabajo y colaboraci—n en pol’ticas poeblicas.

¥ Necesidad de asegurar prestaciones bifsicas para su subsistencia, por ejemplo, electricidad para los
electrodependientes.

Esto nos lleva al planteamiento de los desaf'os y oportunidades en estos fmbitos, como es la creaci—n o
incorporaci—n deuna oficina de ER B EPOF - EH que tenga atribuciones fiscalizadoras, de vigilancia ademis de

un rol articulador con distintos departamentos y ministerios para el dise—o y recomendaciones de un plan para
enfermedades poco frecuentes y el cumplimiento de estas.

6.5.2. OBJETIVO GENERAL DE LA LINEA ESTRATEGICA.

Aumentar y robustecer la cobertura de las necesidades financieras y sociales de las personas y familias con
enfermedades raras, poco frecuentes o huZrfanas.
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6.5.3. OBJETIVOS ESPECIFICOS E INICIATIVAS.

OBJETIVO 1

Estrategia de
intervencion

Desarrollar recomendaciones respecto a las necesidades de mayor
comunicacion e informacion en el area de insercion social.

Generaci—n y difusi—n de informaci—n de necesidades de cuidadores, personas cc
ER DEPOF - EH y acompa—amiento

Iniciativas

1.1 Creaci—n de campa—as comunicacionales sobre las enfermedades poco
frecuentes y beneficios a los que puedan acceder personas con ER, EPOF, EH
y sus cuidadores.

¥ Programas de alimentaci—n para personas con enfermedades poco
frecuentes

¥  Programas de rehabilitaci—n en el ¥mbito psicosocial

¥  Educaci—n en sistemas de adaptabilidad del hogar

¥  Educaci—n en temas de delegaci—n o relevo del cuidado de una persong
con enfermedades poco frecuentes (ejemplo programa postrado, Ca
hospitalizaci—n, Telet—n)

1.2 Fomentar la inserci—n e inclusi—n para personas con ER, EPOF, EH
¥ Programas de sensibilizaci—-A sobre personas con enfermedades poco
frecuentes para estudiantes profesores y apoderados
¥ Programas en las escuelas de medicina sobre enfermedades poco
frecuentes

1.3 Realizaci—n de charlas a la comunidad a travZs de municipalidades y otros
¥ Discapacidad
¥  Credencial de Discapacidad
¥  Importaci—n de Veh’'culos

1.4 Creaci—n de programas sobre enfermedades poco frecuentes en las empresas:

¥ Instructivos de quZ hacer cuando un trabajador tenga algeen problema
relacionado con su enfermedad

¥  Capacitaci—n a directores y jées directos respecto a algoen trabajador con
enfermedad poco frecuente.

¥ Programas de apoyo a familia o cuidador de trabajador con enfermedad
poco frecuente.

¥ Informativos de orientaci—n para realizar trfmites como cobro de licencia
mZdica y otros.

Organismos o
instituciones
responsables (si lo
amerita, especificar
departamento o
unidad responsable)

MINSAL

Ministerio del Trabajo
Ministerio de Educaci—n
MINVU

MIDESO

SENADIS

Organismos o
instituciones
participantes o
intervinientes

OBJETIVO 2

Estrategia de

DIPRECE, Ciclo Vital

SENCE

DIPOL

SENADIS

Organizaciones de pacientes, familias o cuidadores

Desarrollar recomendaciones respecto a las necesidades en el ambito laboral
para cuidadores y personas con enfermedades poco frecuentes,
enfermedades raras y enfermedades huérfanas.

Generaci—n de un plan de beneficios a los que puedan acceder las personas con
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enfermedades poco frecuentes, raras, huZrfanas y sus cuidadores.

Iniciativas

2.1. Creaci—n de seguro laboral (sin edad I'mite ampliaci—n Ley Sanna), seguro
para eximenes y otras alianzas estratZgicas y generaci—n de pol'ticas de
flexibilidad laboral.

2.2. Creaci—n de carnet de Cuidador (priorizaci—n en atenci—n tanto paeblicq
privado, atenci—n preferente, postulaci—n a ban beneficios laborales y
educacionales, preferencia en programas para ER- EPOF - EH, capacitaciones
de oficio, telet—n), vincular con sistema de registro.

2.3. Fomentar la Responsabilidad Social Empresarial (RSE) y facilitar incentivos

a mecanismos para que las empresas pceblicas y privadas pueden generar
acciones en ayuda a las personas con enfermedades raras o poco frecuentes,

sus familias y cuidadores.

Organismos o
instituciones
responsables (si lo
amerita, especificar
departamento o
unidad responsable)

Ministerio del trabajo y Previsi—n social
Superintendencia de Salud
FONASA

Organismos o
instituciones
participantes o
intervinientes

OBJETIVO 3

Estrategia de
intervencion

Iniciativas

Direcci—n de trabajo

Instituto de seguridad Laboral

Instituto de previsi—n Social

SUSESO

SENCE

Departamento de plan de Beneficio de FONASA
Organizaciones de pacientes, familias y cuidadores.

Desarrollar propuesta y programa respecto a la proteccion del derecho a
educacion de personas con ER — EPOF -EH.

Generaci—n de pdticas para flexibilidad educacional (educaci—n escolar y

universitarias)

3.1 Creaci—n de protocolos de continuidad educacional
personas con ER DEPOF D EH.

y CuUpos especiales para

3.2 Implementaci—n de flexibilidad en horario o clases onlie, contar con profesor
gu’a, realizaci—n de extmenes adaptados para personas con ER, EPOF, EH.

3.3 Creaci—n de protocolos para:
1) Autocuidados
2) Acceso a:
a) Programa integraci—n
b) PIE

3.4 Creaci—n de Programa Asistencialespara autocuidado.
Incorporaci—n de personas capacitadas para asistencia en establecimientos
educacionales

Organismos o
instituciones
responsables (si lo
amerita, especificar
departamento o
unidad responsable)

Ministerio de Educaci—n
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Organismos o
instituciones
participantes o
intervinientes

OBJETIVO 4

Estrategia de
intervencion

Iniciativas

Sub secretaria de educaci—n

Superintendencia de educaci—n

COosocC

Organizaciones de pacientes, familias y cuidadores

Desarrollar propuesta de resguardo del patrimonio y pensiones para personas
con ER, EPOF, EH y sus cuidadores.

Las personas con EPOF-ER-EH, efectivamente pueden ejercer su derecho de
propiedad, pero si este tiene en el lapso de la adquisicion de ella una
disautonomia puede eventualmente perder su propiedad, por ello es
importante que estén protegidos ellos o los cuidadores designados, como los
curadores a modo de ejemplo, para que no queden en la indefensién y en un

vacio de la ley por no haber sido estos considerados , ya que estas
enfermedades son excepcionales y como tales no han sido vistas en la ley

Generaci—n de una propuesta de intervenci—n de las leyes del estado para I
protecci—n de los bienes y pensiones de las personas con ER, EPOF, EH y sus
cuidadores

4.1 Fomentar la protecci—n de los bienes para que no sean factiles de embargar y
se encuentren amparados en la CPE, en el art'’culo 23 y 24, se realice la
aplicaci—n del art. 18, donde se establece el derecho a percibir una pensi—I|
digna.

4.2 Resguardar aplicaci—n del C—digo Civil, que protege el derecho de propiedad y

aplicaci—n del C—digo de Procedimiento Civil, (en una categor’a de igualdad de

los interdictos viendo caso a caso)

4.3 Fomentar una reforma de protecci—n para que las pensiones se le otorguen al

duplo de los por vejez y que puedan ser cobrados en ocasiones por sus

cuidadores o bien por los mismos pacientes con ER, EPOF, EH.

4.4 Creaci—n de manual o potocolo para agrupaciones de pacientes para

orientaci—n de sus afiliados.
|

Organismos o
instituciones
responsables (si lo
amerita, especificar
departamento o
unidad responsable)

Poder Judicial;

Ministerio de Justicia

Ministerio de Trabajo

Conservador de bienes ra'ces

Super Intendencia de Pensiones

SBIF (superintendencia de Bancos e instituciones financieras)

Organismos o
instituciones
participantes o
intervinientes

Corte suprema

Tribunales de Justicia, civiles, laborales y familia

Direcci—n del trabajo

Inspecci—n del trabajo

ABIF, asociaci—n de bancos e instituciones financieras de Chile

Academia Judicial (jueces)

Academia de receptores Judiciales (ministros de fe los que hacen los embargos)
IPS

AFP

Organizaciones de pacientes, familias y cuidadores.
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7 | RESUMEN DE PLAN DE ACCION

Generar desde una institucionalidad espacios de colaboraci—n que promuevan la visibilizaci—n, formaci—n de
especialistas, atenci—n de salud coordinada e integrada y asegurar eldiagn—sticoprecoz, acceso a tratamiento
integral, oportuno y de calidad respaldado a partir de un registro que apoye la toma de decisi—n, incorporando la
equidad, protecci—n e inclusi—n social de las personas que padecen enfermedades raras, poco frecuentes o
huZrfanas.

COMISION DE RECTORIA, REGULACION Y FISCALIZACION
Objetivos:

1. Crear una institucionalidad para la formulaci—n, plaificaci—n, desarrollo y evaluaci—n de pol'ticas pceblicas,
programas y acciones sobre enfermedades raras o poco frecuentes, que promueva la interacci—n de actores
estratZgicos en la materia y garantice la participaci—n ciudadana.

2. Crear o modificar normas legales que garanticen el cumplimiento de los objetivos contenidos en los planes y
programas sobre enfermedades raras o poco frecuentes.

3. Definir esttndares tZcnicos y de calidad de los servicios, recursos humanos y centros de referencia para la
atenci—n depersonas con enfermedades raras o poco frecuentes.

4. Desarrollar actividades de monitoreo y fiscalizaci—n que aseguren el adecuado cumplimiento de planes y
programas sobre enfermedades raras o poco frecuentes y su marco jur'dico.

Finalmente esperamos que:

En Chile exista un marco normativo para las enfermedades raras, poco frecuentes o huZrfanas, que abarque la

institucionalidad, esttndares tZcnicos y Zticos para una adecuada atenci—n de los pacientes de acuerdo con el
diagn—stico de la situaci—n nacional énternacional y velando por el adecuado cumplimiento de las acciones

contenidas en el plan.

Institucionalidad B Esttndares - Monitoreo

COMISION DE PROVISION DE SERVICIOS ASISTENCIALES
Objetivos:

1. Mejorary fortalecer la capacidad diagn—stica de ER EPOF-EH.

2. Mejorar la cobertura de screening neonatal y articular una red de tamizaje neonatal capacitada para el
diagn—stico de EREPOF-EH, comprendiendo dentro de Zstas todas las enfermedades calificadas como
tales.

3. Pesquisar y prevenir factores de riesgo ambientales asociados al desarrollo de ER- EPOF-EH

4. Implementar acciones que contribuyan a otorgar tratamiento integral, oportuno y de calidad a personas con
ER- EPOF-EH.

5. Integrar y crear programas de seguimiento, rehabilitaci—n y cuidados paliativos focalizads en personas con
ER-EPOF-EH y personas o poblaciones de riesgo.

6. Garantizar el otorgamiento de diagn—sticos y tratamientos de personas con ER EPOF-EH.

7. Otorgar una atenci—n de salud oportuna y de calidad a las personas con EREPOF-EH a travZs de
establecimientos de salud coordinados e integrados entre s’, con capital humano, infraestructura y
equipamiento adecuado para una atenci—n integral.

Finalmente esperamos que:

En Chile se establezcan y optimicen los procesos de atenci—n de personas con enfermedadesraras, poco
frecuentes o huZrfanas, en todos los niveles, garantizando un servicio integral y que implique un abordaje de
calidad y eficacia comprobada en salud, respetando siempre las preferencias de las personas.

Acceso a screening neonatal - Diagn—stio precoz - Estrategias de prevenci—n de factores de riesgo- Acceso a
tratamiento integral, oportuno y de calidad - Programas de seguimiento, rehabilitaci—n y cuidados paliativos-
Atenci—n de salud coordinada e integrada

COMISION PROMOCION, EDUCACION Y FORMACION

Objetivos promocion:
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1. Comprometer al miximo de la sociedad, especialmente a los tomadores de decisiones en la necesidad y
posibilidades reales de intervenci—n en esta %rea, e incorporar a personas con ER EPOF - EH, sus familias
y cuidadores con sus propias demandas.

2. Visibilizar las enfermedades ER - EPOF - EH que se presentan en Chile, en distintos poeblicos objetivos con
la finalidad de destruir prejuicios y que se conozcan a nivel de la formaci—n acadZmica, Centros de Atenci—n
Primaria o Cesfam y Servicios de Urgencias pceblicos y privados y todas las instancias que sean necesarias.

3. Fomentar alianzas estratZgicas en una plataforma, lo mts amplia posible, de los distintos $mbitos vinculados
a las ER - EPOF - EH, paeblicas y privadas, para lograr unasinergia en la acci—n que potencie iniciativas que
se puedan estar desarrollando aisladas, desde Asociaciones de pacientes, autoridades, parlamentarios,
universidades, sociedades cient’ficas, ministerios de Salud, Trabajo, Desarrollo Social y sus dependencias,
etc. Ademis de organizaciones internacionales relacionadas que permitan ampliar y reforzar las acciones en
Chile y el exterior.

4. Generar y capacitar a organizaciones/aliados espec’ficos en diferentes freas y ocupaciones, para que
asuman vocer'as desde sus propias ubicaciones, en pro del mejor desarrollo, calidad de vida, inserci—n
escolar/laboral, social y atenci—n en salud de las personas con ER- EPOF - EH.

5. Dar espacio de representaci—n a todas las organizaciones de base de EPF a lo largo del pa’s, feleradas o
no.

Finalmente esperamos:
Generar desde el compromiso de todos los actores un espacio que permita la visibilizaci—n y construcci—n de
alianzas para que las enfermedades raras, poco frecuentes o huZrfanas sean conocidas y reconocidas en Chile.

Compromiso b Visibilizaci—n Alianzas
Objetivos educacion:

1. Elaborar planes de Humanizaci—n de la Educaci—n profesional y tZcnica respecto a las EEPOF-EH
para fomentar la inclusi—n y equidad, junto a la no discriminaci—n o vulneraci—n de Derechos
Fundamentales.

2. Fomentar la alfabetizaci—n y convivencias en diversidad, desde la primera infancia y hasta la adultez, en
el ¥mbito educacional para propiciar ambientes inclusivos que garanticen el derecho a una educaci—n
de calidad.

3. Fomentar la alfabetizaci—n yconvivencias en diversidad en el $mbito laboral para propiciar ambientes
inclusivos.

4. Alfabetizar en salud a las personas viviendo con ER-EPOF-EH sus familiares y cuidadores sobre su
enfermedad, derechos, deberes, beneficios y oportunidades.

5. Capacitar a los aliados clave para el cuidado, manejo, acompa—amiento e inclusi—n de personas
viviendo con ER - EPOF - EH y sus familias.

6. Generar otros materiales atingentes a capacitaci—n en EREPOF-EH para medios digitales disponibles
actualmente y/o para Plataforma ER-EPOF-EH.

7. Identificar otras necesidades y estrategias de educaci—n posibles de implementar sobre ER o EPoF en
Chile que no hayan sido consideradas en esta mesa.

Finalmente esperamos que:
La sociedad sea educada respecto a las enfermedades raras, poco frecuentes o huZrfanas, fomentando la
alfabetizaci—n, deberes y derechos, inclusi—n y convivencia en diversidad.

Educaci—nb Equidad - Inclusi—n

Objetivos formacion:

Formar profesionales de la salud especialistas en tratamiento de personas con enfermedades raras, poco
frecuentes o huZrfanas (ER-EPOF-EH).

1. Capacitar de manera continua al personal de salud que atiende a personas con ER-EPOF-EH en Chile.

2. Crear un Centro Nacional de Formaci—n para el Estudio y Diagn—stico de las ElEPOF-EH en Chile.

Finalmente esperamos que:
Existan instancias de capacitaci—n a profesionales de la salud no especialistas en nociones bisicas de las
enfermedades raras, poco frecuentes o huZrfanas y la formaci—n de especialistas en el tema.

Formaci—n de especialistas Capacitaci—nde profesionales de la salud

!
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COMISION REGISTRO, INFORMACION, INVESTIGACION Y VIGILANCIA DE
ENFERMEDADES POCO FRECUENTES

Objetivos:

1. Dise-ar y desarrollar un registro nacional cenico de Enfermedades Poco Frecuentes a travZs del codise—o
con actores relevantes del dominio de EPF, para almacenar informaci—n id—nea para fines cl'nicos y de
investigaci—n utilizando un registro can—nico y extendido.

2. Implementar el registro cenico de las EPF en instituciones pceblicas y privadas a nivel nacional para ingresar,
integrar, visualizar, analizar y extraer las diversas variables relevantes que apoyen el dise—o de pol'ticas
pceblicas, investigaci—n y la atenci—n de personas con EPF.

3. Desarrollar indicadores que permitan una evaluaci—n multidimensional y transdisciplinaa de las EPF a nivel
nacional y territorial para distribuir de manera efectiva y eficiente los recursos.

4. Fortalecer la investigaci—n cient’fica/cl'nica sobre EREPOF-EH en Chile y potenciales terapias.

Finalmente esperamos:

Que exista un registro nacional integrado e interoperable de enfermedades raras, poco frecuentes o huZrfanas
en Chile basado en buenas pricticas

internacionales para disponibilizar informaci—n oportuna y de calidad que

apoye el dise—0 y la toma de decisiones de pol'tica pceblica, el diagi—stico precoz, la trazabilidad de casos, la
investigaci—n, la vigilancia y difusi—n de estas enfermedades a nivel pa’s.

Registro nacional de enfermedades poco frecuentes
COMISION DE PROTECCION E INSERCION SOCIAL

Objetivos:

1. Desarrollar recomendaciones respecto a las necesidades de mayor comunicaci—n e informaci—n en el trea
de inserci—n Social

2. Desarrollar recomendaciones respecto a las necesidades en el fmbito laboral para personas pacientes y
cuidadores de pacientes con enfermedades poco frecuentes

3. Desarrollar propuesta y programa respecto a la protecci—n del derecho aeducaci—n de personas con
enfermedades poco frecuentes.

4. Desarrollar propuesta de resguardo del Patrimonio y pensiones parapers onas con ER-EPOF- EH pacientes
con enfermedades poco frecuentes y sus cuidadores.

Finalmente queremos:

Robustecer la cobertura de las necesidades financieras y sociales con foco en la protecci—n e inclusi—n en la
educaci—n y trabajo, considerando las necesidades particulares de las personas con enfermedades raras,poco
frecuentes o huZrfanas.
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g | DETALLES OPERATIVOS
DEL PLAN DE ACCION

RECTORIA, REGULACION Y FISCALIZACION

OBJETIVO 1 Crear una institucionalidad para la formulacién, planificacién, desarrollo y
evaluacion de politicas publicas, programas y acciones sobre
enfermedades raras, poco frecuentes o huérfanas, que promueva la
interaccion de actores estratégicos en la materia y garantice la
participacion ciudadana.

Iniciativa 1.1 | Creaci—n de una Oficina Ministerial sobre Enfermedades Raras, HuZrfanas o
Poco Frecuentes, dependiente de la Divisi—n de Prevenci—n y Control de
Enfermedades (DIPRECE) del Ministerio de Salud, que elabore y monitoree el
desarrollo de pol'ticas, planes y programas sobre dichas enfermedades, y
promueva la colaboraci—n pceblicprivada.

Acciones | 1.1.1 Designar una persona encargada de las enfermedades raras, huZrfanas o
poco frecuentes en la Divisi—n de Prevenci—n y Control de Enfermedade
(DIPRECE) del Ministerio de Salud.

1.1.2 Definir las tareas y funciones que llevart a cabo la oficina Ministerial
sobre Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes, dependiente de la
Divisi—n de Prevenci—n y Control de Enfermedades (DIPRECE) del Ministerig
de Salud, las cuales deberfn estar enmarcadas en el cumplimiento de los
objetivos de este plan.

1.1.3 Contratar personal adicional para apoyar las tareas de la persona
encargada de las enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes en la
Divisi—n de Prevenci—n y Control de Enfermedades (DIPRECE) del Ministerig
de Salud.

1.1.4 Dictar decreto que conforme la oficina Ministerial sobre Enfermedades
Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes, dependiente de la Divisi—n de Prevenci—
y Control de Enfermedades (DIPRECE) del Ministerio de Salud, incorporando
las tareas y funciones definidas.

1.1.5 Designar persona a cargo de implementacion y mantencion del sitio
OOrphanet ChileO.

1.1.6 Realizar un catastro actualizado de Fundaciones y organizaciones que
trabajan con distintas enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.
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Resultado esperado | 1.1.1 Existe una persona encargada de las enfermedades raras, huZrfanas o
poco frecuentes en la Divisi—n de Prevenci—n y Control de Enfermedade
(DIPRECE) del Ministerio de Salud.

1.1.2 Existen definiciones de las tareas y funciones que llevart a cabo la oficina
Ministerial sobre Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes,
dependiente de la Divisi—n de Prevenci—n y Control de Enfermedade
(DIPRECE) del Ministerio de Salud, las cuales debertn estar enmarcadas en el
cumplimiento de los objetivos de este plan.

1.1.3 Existe personal contratado para apoyar las tareas de la persona
encargada de las enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes en la
Divisi—n de Prevenci—n y Control de Enfermedades (DIPRECE) del Ministeri
de Salud.

1.1.4 Dictaci—n de decreto que confoma la oficina Ministerial sobre
Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes, dependiente de la
Divisi—n de Prevenci—n y Control de Enfermedades (DIPRECE) del Ministeri
de Salud, incorporando las tareas y funciones definidas.

1.1.5 Existe una persona a cargo del sitio OOrphanet ChileO.

1.1.6 Existe una persona encargada de hacer el catastro actualizado de las
Fundaciones u organizaciones que trabajan con enfermedades raras.

Meta | 1.1.1 Persona encargada de las enfermedades raras, huZrfanas o poco
frecuentes en la Divisi—n de Prevenci—n y Control de Enfermedades (DIPRECE
del Ministerio de Salud designada.

1.1.2 Tareas y funciones que llevart a cabo la oficina Ministerial sobre
Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes, dependiente de la
Divisi—n de Prevenci—n y Control de Enfermedades (DIPRECE) del Ministeri
de Salud definidas.

1.1.3 Personal para apoyar las tareas de la persona encargada de las
enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes en la Divisi—n de Prevenci—
y Control de Enfermedades (DIPRECE) del Ministerio de Salud contratada.

1.1.4 Decreto que conforma la oficina Ministerial sobre Enfermedades Raras,
HuZrfanas o Poco Frecuentes, dependiente de la Divisi—n de Prevenci—n
Control de Enfermedades (DIPRECE) del Ministerio de Salud aprobado por
contralor’a.

Fecha | 2023

Frecuencia | Permanente.

Iniciativa 1.2 | Creaci—n de una Comisi—n Asesora Ministerial en Enfermedades Raras o Poc
Frecuentes, encargada de asesorar al Ministerio de Salud en la formulaci—n de
pol'ticas, planes y programas; proponer acciones, estrategias, modificaciones a

normativas, gu’'as cl’'nicas y protocolos referentes a materias relativas a dichas

enfermedades y que estZ integrada por representantes de diversos actores

relevantes en la materia (Profesionales de la salud; Profesionales de frea

social, legal, estad’sticas, comunicaciones, econom’a y finanzas entre otros;

Organizaciones de la sociedad civii como Agrupaciones de pacientes,

Universidades, fundaciones, centros de investigaci—n, ONGs que seencuentren

relacionadas con las enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes;

Representantes ETESA y Comisi—n Nacional de investigaci—n Cient’fica
Tecnol—gica CONICYT; Representantes de los Ministerios de Salud; de
Ciencias, Tecnolog’as, Conocimiento e Innovaci—n; de Educaci—n, d¢
Desarrollo Social, entre otros).
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Acciones | 1.2.1 Generar una propuesta de decreto que cree la Comisi—n, que contenga
funciones, atribuciones, composici—n y forma de funcionamiento de la
Comisi—n, contemplando la facultal de la Comisi—n de formar subcomisiones
sobre freas o I'neas estratZgicas espec’ficas.

1.2.2 Desarrollar proceso de consulta pceblica de la propuesta de decreto que
crea la Comisi—n.

1.2.3 Convocar a Agrupaciones de pacientes, Sociedades Cient'ficas,
Universidades, centros de Salud con representatividad regional e institucional.

1.2.4 Dictar decreto que cree una nueva Comisi—n Asesora Ministerial en
Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes, y dejar sin efecto el
Decreto Nj 25 exento, del 30 de marzo de 2019, del Ministerio de Salud.

1.2.5 Realizar reuni—n constitutiva y reuniones ordinarias presenciales y/o
virtuales de manera peri—dica.

Resultado esperado | 1.2.1 Propuesta de decreto elaborada.

1.2.2 Propuesta de decreto en proceso de consulta pceblica.
1.2.3 Entidades convocadas.

1.2.4 Decreto dictado.

1.2.5 Actas de reuniones.

Meta | Comisi—n Asesora Ministerial en Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco
Frecuentes constituido y sesionando peri—dicamente.

Fecha | Segundo semestre 2021

Frecuencia | Permanente.

Iniciativa 1.3 | Creaci—n de un ComjtZ que fomente el desarrollo_de iniciativas sobre
enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes, a travZs del diflogo y de la
colaboraci—n pceblicprivada.

Acciones | 1.3.1.Creaci—n de unComitZ que fomente el desarrollo de iniciativas sobre
enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes, a travZs del ditlogo y de la
colaboraci—n peeblicprivada. Dicho ComitZ sert coordinado por la Oficina
Ministerial sobre Enfermedades Raras, HuZrfanas y en ella participarfn actores
estratZgicos para abordar objetivos relacionados a ella y buscar soluciones a
las barreras existentes.

1.3.2. Se creart una tabla de las materias atingentes a tratar en el ComitZ.

1.3.3. Se fijartn sesiones peri—dicas mensuats como m’nimo, o en el intervalo
de tiempo que amerite su convocatoria.

1.3.4. Se determinar¥ un secretario de actas y un secretario ejecutivo.

Resultado esperado | Creaci—n de actas e informes que recojan el aporte del consejo en la
construcci—n del jan.
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Meta | Coordinaci—n en las materias referidas al plan nacional de EPOF de todos los
incumbentes.
Fecha | 2022
Frecuencia | Permanente.

Iniciativa 1.4

Incorporaci—n a Orphanet.

Acciones

1.4.1 Solicitud de patrocinio al MINSAL
1.4.2 Reuni—n con otros participantes (ej. Argentina)
1.4.3 Env’o de formularios a Orphanet

1.4.4 Designar encargado del sitio OOrphanet ChileO

Resultado esperado

Aceptaci—n de Chile como miembro de Orphanet

Meta | Incorporaci—n de Chile como miembro de Ophanet
Fecha | 2021
Frecuencia | Una sola vez

OBJETIVO 2

Crear o modificar normas legales que garanticen el cumplimiento de los

objetivos contenidos en los planes y programas sobre enfermedades
raras, huérfanas o poco frecuentes.

Iniciativa 2.1 | Establecimiento de una definici—n de enfermedades raras, huZrfanas o poco
frecuentes que sea aplicable en la legislaci—n interna y en las pol’ticas, planes y
programas que se formulen, desarrollen y ejecuten.

Acciones | 2.1.1 Dictar un decreto que contenga la definici—n de enfermedades raras,

huZrfanas o poco frecuentes.

Resultado esperado

2.1.1 Se dicta decreto que contiene la definici—n de enfermedades raras,
huZrfanas o poco frecuentes.

Meta | 2.1.1 Decreto publicado en el Diario Oficial con la definici—n de enfermedades
raras, huZrfanas o poco frecuentes.
Fecha | 2021
Frecuencia | Una sola vez
Iniciativa 2.2 | Creaci—n de ley que crea un Fondo que otorgue protecci—n financiera parg

diagn—sticos, tratamientos, seguimiento y rehabilitaci—xde todas las personas
con ER DEPOF B EH.
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Acciones

2.2.1. Creaci—n de una mesa de trabajo con actores relevantes en la materia
(organizaciones de pacientes, cuidadores y familiares; profesionales de salud;

acadZmicos; representantes de laboratorios) para la elaboraci—n de un proyecto
de ley que cree un Fondo que otorgue protecci—n financiera para diagn—sticos
tratamientos, seguimiento y rehabilitaci—n de todas las personas con ERD
EPOF D EH.

2.2.2. Elaboraci—n de un informe de la mesa de trabajo preedente, que
contenga un proyecto de ley sobre la materia.

2.2.3. Ingreso a tramitaci—n legislativa de un proyecto de ley que cree un Fondo
que otorgue protecci—n financiera para diagn—sticos, tratamientos, seguimient
y rehabilitaci—n de todas las persona con ER DEPOF B EH.

2.2.4. Promulgaci—n del proyecto de ley que cree un Fondo que otorgue
protecci—n financiera para diagn—sticos, tratamientos, seguimiento
rehabilitaci—n de todas las personas con ERD EPOF D EH.

Resultado esperado

Contar con protecci—n financiera para diagn—sticos, tratamientos, seguimiento \
rehabilitaci—n de todas las personas con ERD EPOF D EH.

Meta | Publicaci—n en el Diario Oficial de una ley que cree un Fondo que otorgue
protecci—n financiera para diagn—sticos, tratamie¢as, seguimiento y
rehabilitaci—n de todas las personas con ERD EPOF D EH.

Fecha
2022
Frecuencia | Una sola vez.
Iniciativa 2.3 | Creaci—n de una legislaci—n sobre conflictos de intereses y Ztica en la relaci—
entre mZdicos, pacientes, laboratorios y tomadores de decisiones pol’ticas.
Acciones | 2.3.1.Creaci—n de normativa jur'dica que establezca el relacionamiento entre la

industria de la salud (farmacZutica, dispositivos mZdicos, cl'nicas e isapres) y
mZdicos, pacientes y tomadores de decisi—nen pol’ticas y normativa poeblica; y
Sus respectivas sanciones.

2.3.2.Creaci—n de unidad gu’a para el establecimiento de la normativa.

2.3.3.Creaci—n de canal de denuncias protegido.

Resultado esperado

Normativa que regula los conflictos de interZs en la industria de la salud,
establece sanciones y gu'as de cumplimiento.

Meta | Ley sobre conflictos de intereses y Ztica en la relaci—n entre mZdicos,
pacientes, laboratorios y tomadores de decisiones pol'ticas.
Fecha | 2024
Frecuencia | Una sola vez

Iniciativa 2.4

Modificaci—n de la legislaci—n sobre protecci—n de datos personales y sensible
de las personas, con el objeto de velar por el uso de datos de personas con
enfermedades raras o poco frecuentes, incluidos sus datos gen—micos, de
forma segura y eficaz.
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Acciones | 2.4.1. Antlisis de la Divisi—n Jur'dica del Ministerio de Salud del proyecto de ley
que modifica la Ley Nj 19.628, con el fin de regular la protecci—n y el
tratamiento de los datos personales (Boletines Nos. 11.144-07 y 11.092-07,
refundidos).

2.4.2. Ingreso de indicaciones que tengan por objeto velar por el uso de datos
de personas con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes de forma
segura y eficaz.

2.4.3. Hacer presente urgencia del proyecto de ley que modifica la Ley Nj
19.628, con el fin de regular la protecci—n y el tratamiento de los datos
personales (Boletines Nos. 11.144-07 y 11.092-07, refundidos).

2.4.4. Promulgaci—n del proyecto de ley que modifica la Ley Nj 19.628, con el
fin de regular la protecci—n y el tatamiento de los datos personales (Boletines
Nos. 11.144-07 y 11.092-07, refundidos).

Resultado esperado | Contar con una ley vigente sobre protecci—n de datos personales y sensibles de
las personas, que vele por el uso de datos de personas con enfermedades
raras, huZrfanas o poco frecuentes.

Meta | Ley que modifique la Ley Nj 19.628, que entre otras materias, vele por el uso
de datos de personas con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes,
publicada en el Diario Oficial.

Fecha | 2022

Frecuencia | Una sola vez.

Iniciativa 2.5 | Creaci—n de una normativa jur'dica sobre obtenci—n, uso y almacenamiento d¢
muestras biol—gicas humanas con fines de investigaci—n, y creaci—n d
biobancos.

Acciones | 2.5.1. Creaci—n de una mesa de trabajo con atores relevantes en la materia
para la elaboraci—n de una propuesta de un marco normativo sobre obtenci—n
uso y almacenamiento de muestras biol—gicas humanas con fines de
investigaci—n, y creaci—n de biobancos.

2.5.2. Antlisis de la Divisi—n Jur'dica delMinisterio de Salud respecto de la
pertinencia de realizar alguna modificaci—n legislativa para regular la materia, o
dictar un reglamento sobre la misma.

2.5.3. Ingreso a tramitaci—n legislativa de un proyecto de ley sobre sobre
obtenci—n, uso y almacemamiento de muestras biol—gicas humanas con fines de
investigaci—n, y creaci—n de biobancos; — la dictaci—n de un reglamento sobre
materia.

2.5.4. Promulgaci—n de la referida ley, — dictaci—n del reglamento respectivo.

Resultado esperado | Contar con un marco normativo vigente sobre obtenci—n, uso y almacenamiento
de muestras biol—gicas humanas con fines de investigaci—n, y creaci—n (
biobancos.

Meta | Marco normativo vigente sobre obtenci—n, uso y almacenamiento de muestras
biol—gicas humanas confines de investigaci—n, y creaci—n de biobancos
publicado en el Diario Oficial.
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Fecha | 2024

Frecuencia | Una sola vez.

Iniciativa 2.6 | Creaci—n de una normativa jur'dica sobre uso de muestras y datos con fines
diagn—sticos y de tratamiento.

Acciones | 2.6.1. Creaci—n de una mesa de trabajo con actores relevantes en la materia
para la elaboraci—n de una propuesta de un marco normativo sobre uso de
muestras y datos con fines diagn—sticos y de tratamiento.

2.6.2. Antlisis de la Divisi—n Jur'dica delMinisterio de Salud respecto de la
pertinencia de realizar alguna modificaci—n legislativa para regular la materia, o
dictar un reglamento sobre la misma.

2.6.3. Ingreso a tramitaci—n legislativa de un proyecto de ley sobre uso de
muestras y datos con fines diagn—sticos y de tratamiento; — la dictaci—n de U
reglamento sobre la materia.

2.6.4. Promulgaci—n de la referida ley, — dictaci—n del reglamento respectivo.

Resultado esperado | Contar con un marco normativo vigente sobre uso de muestras y datos con
fines diagn—sticos y de tratamiento.

Meta | Marco normativo vigente sobre uso de muestras y datos con fines diagn—sticos
y de tratamiento, publicado en el Diario Oficial.

Fecha | 2024

Frecuencia | Una sola vez.

Iniciativa 2.7 | Modificaci—n de normas legales vigentes, con el objeto de regular las
actividades relacionadas a la telemedicina.

Acciones
2.7.1. Creaci—n de una mesa de trabajo con actores relevantes en la materia
para la elaboraci—n de un reglamento sobre acciones vinculadas a la atnci—n
de salud realizadas a distancia, por medio o con apoyo de tecnolog’as de la

informaci—n y comunicaciones.

2.7.2. Elaboraci—n de un informe de la mesa de trabajo precedente, que
contenga una propuesta de reglamento sobre acciones vinculadas a la atenci—n
de salud realizadas a distancia, por medio o con apoyo de tecnolog’as de la

informaci—n y comunicaciones.

2.7.3. Implementar un proceso de consulta pceblica sobre la propuesta de
reglamento sobre acciones vinculadas a la atenci—n de salud realizadasa
distancia, por medio o con apoyo de tecnolog’as de la informaci—n y
comunicaciones.

2.7.4. Dictaci—n de un reglamento sobre acciones vinculadas a la atenci—n d¢
salud realizadas a distancia, por medio o con apoyo de tecnolog’as de la
informaci—n y comuicaciones.

Resultado esperado | Contar con una reglamentaci—n sobre acciones vinculadas a la atenci—n dg
salud realizadas a distancia, por medio o con apoyo de tecnolog’as de la
informaci—n y comunicaciones.
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Meta | Reglamento vigente sobre acciones vinculadas a la atenci—n de salud
realizadas a distancia, por medio o con apoyo de tecnolog’as de la informaci—n
y comunicaciones, publicado en el Diario Oficial.

Fecha | 2021

Frecuencia | Una sola vez.

Iniciativa 2.8 | 2.8. Modificaci—n de la legislaci—n actual sobre estudios cl'nicos con est¥ndares
Zticos, que promueva el desarrollo de los mismos y fomente la educaci—n sobre
ellos.

Acciones
2.8.1. Creaci—n de una mesa de trabajo con actores relevantes en la materia
para la elaboraci—n de una propueta de modificaci—n de la legislaci—n sobrg
estudios cl'nicos, que contemple esttndares Zticos, promueva el desarrollo de
los mismos y fomente la educaci—n sobre ellos.

2.8.2. Elaboraci—n de un informe de la mesa de trabajo precedente, que
contenga una propuesta de modificaci—n de la legislaci—n sobre estudio
cl'nicos, que contemple estindares Zticos, promueva el desarrollo de los
mismos y fomente la educaci—n sobre ellos.

2.8.3. Ingreso a tramitaci—n legislativa de un proyecto de ley que modifique la
legislaci—n sobre estudios cl'nicos, que contemple estindares Zticos, promueva
el desarrollo de los mismos y fomente la educaci—n sobre ellos.

2.8.4. Promulgaci—n del proyecto de ley que modifique la legislaci—n sobrg
estudios cl'nicos, que contemple est¥ndares Zticos, promueva el desarrollo de
los mismos y fomente la educaci—n sobre ellos.

Resultado esperado | Contar con una ley actualizada y vigente sobre estudios clI’nicos que contemple
estindares Zticos, promueva el desarrollo de los mismos y fomente la
educaci—n sobre ellos.

Meta | Ley actualizada sobre Ley que sobre estudios cl’nicos que contemple
estindares Zticos, promueva el desarrollo de los mismos y fomente la
educaci—n sobre ellos, publicada en el Diario Oficial.

Fecha | 2023

Frecuencia | Una sola vez.

OBJETIVO 3 Definir estandares técnicos y de calidad de los servicios, recursos

humanos y centros de referencia para la atencion de personas con
enfermedades raras, huérfanas o poco frecuentes.

Iniciativa 3.1 | Definici—n de estfndares repecto a competencias, capacidades vy
conocimientos de los equipos interdisciplinarios de los centros que formen parte
de una Red de Atenci—n de Enfermedades Raras o Poco Frecuentes.
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Acciones | 3.1.1. Elaborar un listado de centros de referencia existentes en nuestro
sistema con sus caracter’sticas, estindares, competencias, capacidades y
conocimientos.

3.1.2. Conformar una mesa de trabajo para la definici—n de perfiles de
competencias de profesionales en la que participen los miembros de la
Comisi—n Asesoa Ministerial en Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco
Frecuentes, Colegios Profesionales y Subsecretar'a de Redes Asistenciales.

3.1.3. Elaboraci—n de documento de definici—n de perfiles de competencias d¢
profesionales por parte de dicha mesa de trabajo.

3.1.4. Dictaci—n de decreto que establece las competencias, capacidades y
conocimientos de los equipos interdisciplinarios de los centros que formen parte
de una Red de Atenci—n de Enfermedades Raras, HuZrfanas y Poco
Frecuentes.

Resultado esperado | Contar con una norma de definici—n de perfiles de competencias de
profesionales de los equipos interdisciplinarios de los centros que formen parte
de una Red de Atenci—n de Enfermedades Raras, HuZrfanas y Poco
Frecuentes.

Meta | Decreto del Ministerio de Salud que contenga una definici—n de perfiles de
competencias de profesionales de los equipos interdisciplinarios de los centros
que formen parte de una Red de Atenci—n de Enfermedades Raras, HuZrfanas
y Poco Frecuentes, publicado en el Diario Oficial.

Fecha | 2022

Frecuencia | Una sola vez.

Iniciativa 3.2 | Definici—n de estfndares de centros de referencia para la atenci—n de persona
con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.

Acciones | 3.2.1. Elaborar un listado de centros de referencia existentes en nuestro
sistema con sus caracter’sticas, estindares, competencias, capacidades y
conocimientos.

3.2.2. Conformar una mesa de trabajo para la definici—n de estindares de
centros de referencia en la que participen los miembros de la Comisi—nAsesora
Ministerial en Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes y la
Subsecretar'a de Redes Asistenciales.

3.2.3. Elaboraci—n de documento de definici—n de estindares de centros dg
referencia por parte de dicha mesa de trabajo.

3.2.4. Dictaci—n @ decreto que establece los esttndares de centros de
referencia que formen parte de una Red de Atenci—n de Enfermedades Raras,
HuZrfanas y Poco Frecuentes.

Resultado esperado | Contar con una norma de definici—n de estfndares de centros de referencia que
formen parte de una Red de Atenci—n de Enfermedades Raras, HuZrfanas o
Poco Frecuentes, publicado en el Diario Oficial.

Meta | Decreto del Ministerio de Salud que contenga una definici—n de estfndares de
centros de referencia que formen parte de una Red de Atenci—n de
Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes, publicado en el Diario
Oficial.
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Fecha | 2022

Frecuencia | Una sola vez.

Iniciativa 3.3 | Elaboraci—n o actualizaci—n protocolos de prictica cl'nica, gu'as cl'nicas Yy
orientaciones de tratamiento para enfermedades raras, huZrfanas y poco
frecuentes.

Acciones | 3.3.1. Elaborar un listado de protocolos de prictica cl'nica, gu'as cl'nicas y
orientaciones de tratamiento para enfermedades raras, huZrfanas o poco
frecuentes existentes en bases de datos MINSAL, nacionales o extranjeras.

3.3.2. Conformar una mesa de trabajo para la definici—n de protocolos de
prictica cl'nica, gu'as cl'nicas y orientaciones de tratamiento deben ser

consideradas en el corto y mediano plazo en la que participen los miembros de

la Comisi—n Asesora Ministerial en Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco
Frecuentes, Colegios Profesionales y Subsecretar'a de Redes Asistenciales.

3.2.3. Elaboraci—n de documento de definici—n de estos protocolos de pricticd
cl'nica, gu’as cl’'nicas y orientaciones de tratamiento.

Resultado esperado | Publicaci—n y actualizaci—n de protocolos de prictica cl’'nica, gu’'as cl'nicas Y
orientaciones de tratamiento de enfermedades raras, huZrfanas o poco
frecuentes.

Meta | Publicaci—n de orierciones de tratamiento de enfermedades raras, huZrfanas
o poco frecuentes de aquellas que estZn disponibles en Orphanet; y
elaboraci—n y actualizaci—n de protocolos de prictica cl’'nica y gu’as cl'nicas de
aqguellos tratamientos con evidencia cient’fica disponible.

Fecha | 2022

Frecuencia | Anual.

Iniciativa 3.4 | Elaboraci—n de protocolos de diagn—stico oportuno y derivaci—n de paciente
con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.

Acciones | 3.4.1. Elaborar un listado de protocolos de diagn—stico oportuno y derivaci—n ds
pacientes con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes existentes en
bases de datos MINSAL, nacionales o extranjeras.

3.4.2. Conformar una mesa de trabajo para la definici—n de que protocolos de
diagn—stico oportunoy derivaci—n de pacientes con enfermedades raras,
huZrfanas o poco frecuentes deben ser considerados en el corto y mediano
plazo en la que participen los miembros de la Comisi—n Asesora Ministerial en
Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes, Colegios Profesionales y
Subsecretar'a de Redes Asistenciales.

3.4.3. Elaboraci—n de documento de definici—n de estos protocolos d¢
diagn—stico oportuno y derivaci—n de pacientes con enfermedades raras
huZrfanas o poco frecuentes.

Resultado esperado | Contar con un protocolo de diagn—stico oportuno y derivaci—n de pacientes cof
enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes, entre los centros de salud
que formen parte de una Red de Atenci—n de Enfermedades Raras, HuZrfanas
0 Poco Frecuentes.
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Meta | Resoluci—n del Ministerio de Salud que establece protocolos de diagn—stic
oportuno y derivaci—n de pacientes con enfermedades raras, huZrfanas o poco
frecuentes.

Fecha | 2022
Frecuencia | Cada dos a—o0s
Iniciativa 3.5 | 3.5. Elaboraci—n de normativa para standarizar informaci—n que contendrt el
Registro Nacional de Enfermedades Raras o Poco Frecuentes.
Acciones | 3.5.1. Elaboraci—n de propuesta de normativa sobre estandarizaci—n dg

informaci—n que contendrf el Registro Nacional de Enfermedades Raras,
HuZzrfanas o Poco Frecuentes, y solicitar opini—n sobre ella a la Comisi—I
Asesora Ministerial sobre Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes.

3.5.2. Dictaci—n de resoluci—n del Ministerio de Salud que establece normativg
sobre informaci—n que contendt el Registro Nacional de Enfermedades Raras,
HuZrfanas o Poco Frecuentes.

Resultado esperado

Contar con una normativa que tenga por objeto estandarizaci—n la informaci—
que contendrt el Registro Nacional de Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco
Frecuentes.

Meta | Resoluci—n del Ministerio de Salud que establece normativa sobre informaci—
que contendrt el Registro Nacional de Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco
Frecuentes.
Fecha | 2022
Frecuencia | Una sola vez.

Iniciativa 3.6 | 3.6. Elaboraci—n de normativa sobre procesos de evaluaci—n de tecnolog'as
sanitarias estandarizadas para medicamentos huZrfanos y dispositivos
mZdicos.

Acciones | 3.6.1. Antlisis y evaluaci—n de la normativa actual sobre procesos de

evaluaci—n de tecnolog'as estandaZadas para medicamentos huZrfanos y
dispositivos mZdicos.

3.6.2. Actualizaci—n y/o elaboraci—n de normativa sobre procesos de evaluaci—
de tecnolog’as estandarizadas para medicamentos huZrfanos y dispositivos
mZdicos.

Resultado esperado

Contar con una normativa vigente y actualizada sobre procesos de evaluaci—n
de tecnolog’as sanitarias estandarizadas para medicamentos huZrfanos y
dispositivos mZdicos.

Meta | Resoluci—n del Ministerio de Salud mediante la cual fija normas y procesos de
evaluaci—n detecnolog'as estandarizadas para medicamentos huZrfanos y
dispositivos mZdicos.

Fecha | 2023
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Frecuencia

OBJETIVO 4

Una sola vez.

Desarrollar actividades de monitoreo y fiscalizacion que aseguren el

adecuado cumplimiento de planes y programas sobre enfermedades
raras, huérfanas o poco frecuentes y su marco juridico.

Iniciativa 4.1 | 4.1. Fiscalizaci—n del cumplimiento de normativas y protocolos de salud
relacionadas al plan de enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.
Acciones | 4.1.1. Elaboraci—n de un programa de fiscalizaci—n de normas y protocolos d¢

salud relacionadas al plan de enfermedades raras, huZrfanas o poco
frecuentes.

4.1.3. Ejecuci—n de las fiscalizaciones programadas de normas y protocolos de
salud relacionadas al plan de enfermedades raras, huZrfanas o poco
frecuentes.

Resultado esperado

Fiscalizaciones peri—dicas sobre el cumplimiento de normas y protocolos de
salud relacionadas al plan de enfermedades raras, huZrfanas o poco
frecuentes.

Meta | 100% de las fiscalizaciones programadas ejecutadas.
Fecha | 2023
Frecuencia | Anual
Iniciativa 4.2 | 4.2. Fiscalizaci—n del correcto funcionamiento del equipamiento diagn—stico
tratamiento y los aspectos tZcnicos de los procesos cl’'nicos de enfermedades
raras, huZrfanas o poco frecuentes.
Acciones | 4.2.1. Elaboraci—n de un programa de fiscalizaci—n en coordinaci—n con Iq

Servicios de Salud.

4.2.2. Ejecuci—n de las fiscalizaciones programadas sobre el funcionamiento del
equipamiento diagn—stico, tratamiento y los apectos tZcnicos de los procesos
cl'nicos de enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.

Resultado esperado

Fiscalizaciones peri—dicas de la totalidad equipamiento diagn—stico, tratamient
y los aspectos tZcnicos de los procesos cl'nicos de enfermedades raras,
huZrfanas o poco frecuentes.

Meta | 100% de las fiscalizaciones programadas ejecutadas.
Fecha | 2024
Frecuencia | Anual
Iniciativa 4.3 | Fiscalizar aspectos relacionados con la regulaci—n Ztica, en particular de la

pol'tica de conflictos de interZs, as’ como el cumplimiento de las regulaciones
establecidas para estudios cl'nicos.
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Acciones | 4.3.1. Identificaci—n y determinaci—n de herramientas del sistema de gesti—n ¢
conflictos de interZs.

4.3.2. Establecimiento de mecanismos de control interno en las entidades
fiscalizadas.

4.3.3. Planificaci—n de fiscalizaciones de aspectos relacionados con la
regulaci—n Ztica, en particular de la pol'tica de conflictos de interZs, as’ como el
cumplimiento de las regulaciones establecidas para estudios cl'nicos.

4.4.4. Ejecuci—n de fiscalizaciones sobre las materias se-aladas
precedentemente.

Resultado esperado | Fiscalizaciones peri—dicas sobre el cumplimiento de la regulaci—n Ztica en €
sector salud, en particular de la pol'tica de conflictos de interZs, as’ como sobre
el cumplimiento de regulaciones sobre estudios cl'nicos.

Meta | 100% de las fiscalizaciones programadas ejecutadas.

Fecha | 2024

Frecuencia | Anual

Iniciativa 4.4 | Fiscalizaci—n del funcionamiento de laRed Nacional de atenci—n de personas
con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.

Acciones | 4.4.1. Elaboraci—n de un programa de fiscalizaci—n en coordinaci—n con Iq
Servicios de Salud.

4.4.2. Ejecuci—n de las fiscalizaciones programadas sobre el funcionamiend de
la Red Nacional de atenci—n de personas corenfermedades raras, huZrfanas o
poco frecuentes.

Resultado esperado | Fiscalizaciones peri—dicas del funcionamiento de flujogramas de referencia y
contrarreferencia entre establecimientos de salud para la atenci—n de personas
con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.

Meta | 100% de las fiscalizaciones programadas ejecutadas.

Fecha | 2021

PROVISION DE SERVICIOS ASISTENCIALES

OBJETIVO 1 Otorgar una atenciéon de salud oportuna y de calidad a las personas con ER-
EPOF-EH a través de establecimientos de salud coordinados e integrados entre
si, con capital humano, infraestructura y equipamiento adecuado para una
atencion integral.

Iniciativa 1.1 | Creaci—n de una Red Nacional de Atenci—n &l personas con ER- EPOF-EH que
articule e integre a Establecimientos de Salud Pceblicos y Privados, Hospital Digital,
establecimientos de salud de referencia a lo largo del territorio nacional, equipos de
salud mental, laboratorios de salud pceblicos y privalos, nacionales y extranjeros,

91



PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES

unidades de telemedicina, proveedores de dispositivos MZdicos, centros acadZmicos,
centros de investigaci—n y organizaciones de pacientes.

Indicador | 1.1a) Creaci—n por Resoluci—n/Ley de Red nacional de atenci—n de persmsaon ER-
EPOF-EH
1.1b) Manual organizacional de la Red nacional de atenci—n de personas con ER
EPOF-EH

Meta | 1.1a) Documento elaborado
1.1b) Documento elaborado
Fecha | 1.1a) Diciembre 2021
1.1b) Diciembre 2021
Frecuencia | 1.1a) Una vez
1.1b) Una vez
Iniciativa 1.2 | Visualizaci—n de la Red Nacional de atenci—n de personas con EREPOF-EH a travZs

de la incorporaci—n de la red aOrphanet.

Indicador | 1.2.1 Incorporaci—n de Chile a la red Orphanet por el MINSAL.
1.2.2 Porcentaje de la red incorporada a Orphanet

Meta | 1.2.1 Trimite de incorporaci—n realizado por el Minsal antes de Junio 2021.
1.2.2 Lograr el 80% de los actores de la red nacional de atenci—n incorporados a
Orphanet antes de Diciembre 2022
Fecha | 2021
Frecuencia | Una vez
Iniciativa 1.3 | 1.3. Conformaci—n de telecomitZs para el abordaje de diagn—stico, tratamiento,

seguimiento y rehabilitaci—n de ER- EPOF-EH y para el asesoramiento genZtico y
asesoramiento de especialistas con el objeto de garantizar el acceso y oportunidad de
atenci—n a las personas; mediante la generaci—n de OCZlula de Tele comitZ de E
EPOF- EHO, O CZlula Tele comitZ Dismorfolog'a de ER EPOF-EHO, OCZlula Tele
comitZ Perinatal ER-EPOF- EHO en la iniciativa Hospital Digital del Departamento de
Salud Digital del Ministerio de Salud; u otros mecanismos pertinentes.

Indicador | 1.3.1 Generar una cZlula de Tele comitZ de ER- EPOF- EH en la iniciativa Hospital

Digital del Departamento de Salud Digital.

1.3.2 Generar una cZlula de Tele comitZ de Dismorfolog'a de ER- EPOF- EH en la
iniciativa Hospital Digital del Departamento de Salud Digital.
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1.3.3 Generar una cZlula de Perinatal ER- EPOF- EH en la iniciativa Hospital Digital del
Departamento de Salud Digital.

Meta | 1.3.1 Convocar a expertos del frea de ER-EPOF-EH y de Salud Digital del Ministerio
de Salud.
Constituir celula de ER-EPOF-EH en el Hospital Digital

1.3.2 Convocar a expertos del frea de Dismorfolog'a ER-EPOF-EH y de Salud Digital
del Ministerio de Salud.
Constituir cZlula de Dismografia ER-EPOF-EH en el Hospital Digital

1.3.3. Convocar a expertos del ire@ de ER-EPOF-EH de la medicina perinatal
(obstetras, genetistas, consejeros genZticos, etc) y de Salud Digital del Ministerio de
Salud.

Constituir celula de Medicina Perinatal en el Hospital Digital.

Fecha | 2021

Frecuencia | Una vez

Iniciativa 1.4 | Establecimiento de flujogramas de referencia y contrarreferencia entre establecimientos
de salud peeblicos y privados para diagn—stico, tratamiento, seguimiento y rehabilitaci—|
de ER- EPOF-EH desde otras especialidades y/o atenci—n primaria en todos los
servicios de salud.

Indicador | 1.4.1 Creaci—n de Flujograma de referencia y contrareferencia.

1.4.2 Incorporaci—n de las estad’sticas de listas de espera al sistema de Registro
Nacional de ER-EPOF-EH que entregue un informe anual de atenci—n preferencial
para personas con ER-EPOF-EH disponible en centros de salud poeblicos y privados.

1.4.2 Entregar Garant’a de oportunidad que es el derecho a que las atenciones de
salud sean entregadas en un plazo mfximo definido para cada necesidad de atenci—n
mZdica.

1.4.3 Ncemero de personas atendidas / Neemero de personas en lista de espera.

Meta | 1.4.1 Entrega de Flujogramas

1.4.2 Entrega de listas de espera de las personas con ER-EPOF-EH

1.4.3 Entregar garant’a de oportunidad

1.4.4 Disminuci—n de las listas de espera enal menos un 50% del ncemero de personas
que solicitan atenci—n preferencial, disminuyendo la brecha un 20% cada a—o.

Fecha | 2021

Frecuencia | Perpetuo

OBJETIVO 2 Mejorar y fortalecer la capacidad diagnéstica de enfermedades raras o poco
frecuentes.
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Iniciativa 2.1 | Otorgar garant’as de acceso y oportunidad que aseguren la atenci—n por parte de todos
los profesionales necesarios en la confirmaci—n diagn—stica ante sospecha de ER
EPOF-EH mediante disponibilidad de horas y capacidades de atenci—n en
establecimientos de salud para las personas afiliadas a cualquier sistema de previsi—n
de salud.

2.1a Realizaci—n de estudio de brechas de necesidad de atenci—n de diagn—stico (¢
Indicador | especialidades para seguimiento de personas con ER-EPOF-EH mediante trabajo
conjunto y peri—dico de MINSAL, comitZ de expertos y representantes de
organizaciones de pacientes.

2.1b Cobertura efectiva/ cobertura planificada de especialidades de acuerdo a horas
asignadas y capacidades de resoluci—n y/o derivaci—n expl’citasegoen estudio de
brechas.

2.1c Neemero de equipos multidisciplinarios de diagn—stico en los centros de atenci—|
de personas con ER-EPOF-EH conformados / ncemero planificado segoen estudio dg
brechas.

2.1d Decreto de Garant’a de oportunidad.

Es el plazo m$ximo para el otorgamiento de las prestaciones de salud garantizadas en
las formas y condiciones que determina el decreto. En caso de que el primer prestador
designado por FONASA o ISAPRE no cumpla la GO, las aseguradoras tienen un plazo
miximo para derivar a un segundo prestador y la Superintendencia de Salud tiene un
plazo miximo para derivar a un tercer prestador en caso de que no haya sido atendido.

2.1e Incorporaci—n de las estad’'stias de diagn—stico al sistemade Registro Nacional
de ER-EPOF-EH que entregue los siguientes informes de establecimientos de salud
pceblicos y privados:

- Nocemero de personas que solicitan diagn—stico en un a—o.

- Nocemero de diagn—sticos otorgados en un a—o0

- Nocemero de personas a las que se les otorg— diagn—stico en un a—o.

- Lista de espera de personas con ER-EPOF-EH.

2.1a 1 Estudio de brechas realizado.

Meta
2.1b Cobertura 90%
2.1¢c 90% Equipos conformados.
2.1d Promulgaci—n del Decreto de Garant'a deOportunidad.
2.1e Disminuci—n de las listas de espera en al menos un 50% del ncemero de persona
que solicitan atenci—n preferencial, disminuyendo la brecha un 20% cada a—o.
2.1a Junio 2022.
Fecha
2.1b Diciembre 2022.
2.1c Marzo 2023.
2.1d Un A-o desde el inicio del programa.
2.1e Un A-o desde el inicio del programa.
2.1a semanal durante 1 semestre.
Frecuencia
2.1b Anual.
2.1c Anual.
2.1d Anual.

2.1e Anual.
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Iniciativa 2.2 | Incorporar acompa—amiento de equipos de salud mental como parte del equipo
multidisciplinario en el proceso diagn—stico y de tratamiento de ER- EPOF B EH.

2.2a Incorporaci—n/contrataci—n de personal de salud mental en equipos de atenci—n (¢
Indicador | personas y familias con ER - EPOF DEH.

2.2b Generaci—n de pretocolos de atenci—n de salud mental que establezcan
frecuencia y modalidades de atenci—npertinentes, as’ como indicadores de resultados.

2.2.c Medici—n del impacto de la atenci—n de salud mental para personas y familias co
ER - EPOF - EH, y adecuaci—h correspondiente de los protocolos.

2.2a Incorporaci—n de al menos un profesional de salud mental a los equipos
Meta | interdisciplinarios, con horas suficientes para atenci—n y capacidades de resoluci—n y/
derivaci—n.

2.2b Propuestas escritas de protocolos para distintas situaciones (ej, atenci—n de
padres de reciZn nacidos o ni—os peque—os/Adolescentes/Adultos. Otros espec’ficos
como dolor cr—nico, discapacidad/es, duelo, etc.).

2.2 ¢ Mediciones de efecto al menos a corto (6m) y mediano (3 a—0s?) plazo de los
programas.

2.2a Diciembre 2021.

Fecha
2.2b Diciembre 2021.
2.2c¢ Diciembre 2021.
2.2a) Una vez.
Frecuencia

2.2b) Una vez.

2.2¢) Anual.

Iniciativa 2.3 | Establecimiento de una red de laboratorios nacionales y extranjeros (citogenZtica,
inmunolog’a, reumatolog’a, biolog’a molecular, etc), ya sea de nueva implementaci—n o
aguellos ya existentes, para el diagn—stico de ER EPOF-EH.

2.3.a) Levantamiento de informaci—n sobre capacidades y brechas locales (por
Indicador | ejemplo, a nivel de macrozonas) de capacidad de resoluci—n de diagn—stico d
laboratorio de aquellas condiciones con test existente.

2.3 b) Priorizaci—n de principales brechas en equipamiento, formaci—n de recurso
humanos y costos de reactivos, seguido generaci—n de @n para resolverlas y permitir
el crecimiento y/o establecimiento de laboratorios de diagn—stico por macrozonas.

2.3c.) Incorporaci—n de profesionales de freas que no esttn actualmente contempladas
en el Reglamento de Laboratorio ClI'nico y que son cruciales para eximenes
genomicos, de las freas de biolog’a, biotecnolog’a y especialmente, bioinformitica.

2.3 d) Exenciones de aranceles para importaci—n de reactivos y de impuestos para
extmenes realizados en el extranjero para diagn—stico de ER EPOF-EH.
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2.3 e) Generaci—n de estfndares de calidad y mecanismos de aseguramiento de
calidad para los nuevos extmenes.

2.3 f) En el intertanto, mientras se implementan estos laboratorios locales, generar
propuestas para coberturas de extmenes que se tengan que realizar fuera de Chile por
no estar disponibles.

2.3a) Documento elaborado.

Meta
2.3b) Documento elaborado.
2.3c) Modificaci—n y publicaci—n del Reglamento para Laboratorios Cl'nicos.
2.3d) Publicaci—n de la modificaci—n en la legislaci—n tributaria
2.3e) Elaboraci—n de protocolos de calidad y homologaci—n con estfndare
internacionales como CLIA o CAP.
2.3f) Elaboraci—n de listado de extmenes y coberturas.
2.3a) Diciembre 2021.
Fecha
2.3b) Diciembre 2021.
2.3c) Diciembre 2021.
2.3d) Diciembre 2021.
2.3e) Diciembre 2021.
2.4f) Julio 2021.
2.3a) Una vez.
Frecuencia

2.3b) Anual.

2.3c) Una vez.
2.3d) Una vez.
2.3e) Una vez.

2.4f) Anual.

Iniciativa 2.4 | Generaci—n de un sistema de derivaci—n para la realizaci—n de extmenes con po
oferta desde especialidades afines hacia laboratorios de referencia.

Indicador | 2.4a) Protocolo de referencia para estudios de laboratorio de baja frecuencia

Meta | 2.4a) Documento Elaborado

Fecha | 2.4a) Diciembre 2021

Frecuencia | 2.4a) Una vez
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Iniciativa 2.5 | Desarrollar capacidades locales para realizar extmenes diagn—stico no existentes 0|
escasos en la actualidad en Chile (e, secuenciaci—n masiva) con adecuada cobertura
financiera y protocolos de estfndares de procedimientos que supervisen la calidad,
tiempos de respuestas y costos de los servicios que ofrezcan las instituciones de salud
pceblicas yprivadas.

Indicador | 2.5a) Nj de Laboratorios con prestaciones correspondientes
2.5b) Protocolo de Certificaci—n de Laboratorios con Presta@nes asociadas a EPOF.
2.5a) 1 por macrozona

Meta
2.5b) Documento elaborado
2.5a) Diciembre 2024
Fecha
2.5b) Diciembre 2022
2.5a) Una vez
Frecuencia
2.5b) Una vez

Iniciativa 2.6 | Creaci—n de un programa de diagn—stico de EREPOF-EH por secuenciaci—n masiva|
en personas ingresadas a unidades de intensivos neonatales y pedittricos.
2.6a 1 Elaboraci—n de propuesta de diagn—stico neonatal mediante secuenciaci—|

Indicador | masiva en cuidados intensivos_neonatales y pedittricos mediante trabajo conjunto y
peri—dico de MINSAL, comitZ de expertos y representantes de agrupaciones de
pacientes.
2.6b Implementaci—n de propuesta.

Meta | 2.6a 1 Propuesta elaborada

2.6b 80% Cobertura de implementaci—n ejecutada / planificada de acuerdo a
documento de propuesta elaborado

Fecha | 2.6a Diciembre 2022
2.6b Diciembre 2023
2.6a semanalmente durante 1 semestre

Frecuencia

2.6b Anual.

Iniciativa 2.7 | Incorporaci—n de sistemas de registro de diagn—sticos de ElEPOF-EH en ficha cl'nica
electr—nica @ centros de salud pceblicos con c—digos CIE, OMIM, HPOy/u C—digos
Orphanet.

Porcentaje del total de centros de salud pceblicos a nivel nacional con sistema de

Indicador | registro de diagn—sticos de EREPOF-EH con c—digos CIE, OMIM, HPO y/u Orphanet

incorporado a ficha cl'nica electr—nica
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Meta | 80%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Una vez
Iniciativa 2.8 | Incorporaci—n de Tecnolog'as de Informaci—n de asistencia de decisiones mZdicas e
la ficha cl'nica electr—nica, que entregue una alerta de sospeha de ER-EPOF-EH a
travZs de sistemas inform#ticos (algoritmo de cruce de datos, inteligencia artificial),
ademis de la incorporaci—n de un c—digo de sospecha de EfEPOF-EH.

Indicador | 2.8a Desarrollo, implementaci—n y evaluaci—n de impacto de sistengaque permitan
alertar a cl'nicos de la sospecha de que una persona tenga una ER-EPOF-EH (seguido
de entrega de informaci—n sobre gu’as cl'nicas o proceso de derivaci—n)
2.8b Incorporaci—n al registro cl'nico electr—nico, de sospecha de EFEPOF-EH, acen en
ausencia de diagn—stico espec’fico.

Meta | 2.8a Sistema de alertas implementado y en funcionamiento.
2.8b Creaci—n de mecanismo de sospecha en registro cl’nico electr—nico.
Fecha | 2.8a Diciembre 2022
2.8b Diciembre 2022
Frecuencia | 2.8 a Permanente

OBJETIVO 3

2.8b Permanente

Mejorar la cobertura de screening neonatal y articular una red de tamizaje
neonatal capacitada para diagndéstico de enfermedades raras o poco frecuentes,

comprendiendo dentro de éstas todas las enfermedades calificadas como tales.

Iniciativa 3.1 | Implementaci—n de screening neonatal ampliado, a travZs de la reactivaci—n del Pla
Piloto de Pesquisa Neonatal para 26 condiciones iniciado en el a—0 2017 en el Hospital
San Juan de Dios en conjunto con el INTA.
Indicador | 3.1 Reiniciar Programa Piloto de Pesquisa ampliada para 26 condiciones suspendidas
por razones presupuestarias.
3.1a Reiniciar Fase | de este programa piloto, reiniciando antlisis de muestras de
Meta | reciZn nacidos del Hospital San Juan de Dios.

3.1b Fase I, iniciar el procesamiento de las muestras en el Laboratorio de Pesquisa
Neonatal del Hospital San Juan de Dios y aumentar el noemero de muestras analizadas.

3.1c Fase lll: iniciar procesamiento de muestras en Laboratorio de Pesquisa Neonatal
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del Hospital Guillermo Grantt Benavente en Concepci—n para lograr cobertura a todo el
territorio nacional.

3.1d Fase IV: procesar muestras de todos los Hospitales poeblicos y privados de Chile.

Fecha | 2021 (reiniciar Fase I)

Frecuencia | Una vez

Iniciativa 3.2 | Creaci—n de una Comisi—n Nacional que evalcee permanentemente nuevas condiciong
a ser incorporadas y los resultados de aquellas que han sido incorporadas, as’ como
optimizar de forma continua su funcionamiento.

3.2a Revisar las bases para conformar una Comisi—n nacional, con representantes de
Indicador | Agrupaciones de pacientes, expertos del frea del laboratorio de pesquisa neonatal,
mZdicos y nutricionistas a cargo del seguimiento.

3.2b Redactar y aprobar el decreto constitutivo de la Comisi—nnacional.

3.2c Generar calendario de reuniones regulares (trimestrales, semestrales) de esta
Comisi—n.

Meta | 3.2a Decreto constitutivo de Comisi—n nacional.

3.2b Actas de reuniones regulares.

Fecha | 2021

Frecuencia | Una vez

Iniciativa 3.3 | Otorgar garantas de acceso y oportunidad para la entrega de prestaciones de
asesoramiento genZtico de personas con ER- EPOF-EH y a sus familiares de primer
grado de consanguinidad o familiares pertinentes.

Indicador | 2.7a) Disponibilidad de servicios de asesoramiento genZtico (AG) para educaci—n de
personas con ER-EPOF-EH y familiares pertinentes.

2.7b) Cobertura de Servicios de Asesoramiento genZtico para la poblaci—n.

Meta | 2.7 a) Generaci—n de programas de formaci—n y acreditaci—n en AG para profesionalg
de la salud en distintas freas (prenatal, pediatria, oncologia, otros $mbitos de atenci—n
de adultos).

80% de las unidades de atenci—n de personas con EREPOF-EH cuentan con asesores
genZticos con formaci—n y acreditaci—n que participan en la atenci—n ¢mcientes y
familias

2.7b) 100% cobertura presencial o por telemedicina.
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Fecha | 2.7 a) Diciembre 2022

2.7b) Diciembre 2022

Frecuencia | 2.7 a) Anual

2.7a) Permanente

Iniciativa 3.4 | Incorporaci—n de especialistas (genetistas cl’'nicos) y otros profesonales de la salud
(asesores genZticos, profesionales de la salud capacitados en asesoramiento genZtico)
en procesos de diagn—stico prenatal para asesoramiento genZtico.

Incorporaci—n de especialistas (genetistas cl'nicos) y otros profesiondes de la salud
Indicador | (asesores genZticos, profesionales de la salud capacitados en asesoramiento genZtico)
en procesos de diagn—stico prenatal para asesoramiento genZtico.

Meta | 2.8a Genetistas cl'nicos integrados en equipos de medicina materno fetal en centros
asistenciales de alta complejidad.

2.8b Elaboraci—n de programa de asesoramiento genZtico perinatal mediante equipo
multidisciplinario (genetistas cI'nicos, asesores genZticos, matronas/es, enfermero/as,
psic—logos/as, asistentes sociales, etc), a imptmentarse en unidades de medicina
materno fetal en centros asistenciales de alta complejidad mediante trabajo conjunto y
peri—dico de MINSAL, comitZ de expertos y representantes de agrupaciones de
pacientes.

Fecha | 2.8a Diciembre 2023

2.8b Junio 2023

Frecuencia 2.8a Unavez
2.8b Una vez

OBJETIVO 4 Pesquisar y prevenir factores de riesgo ambientales asociados al desarrollo de
ER- EPOF-EH

Iniciativa 4.1 | Creaci—n de un programa de pesquisa y prevenci—n de factores de riesgo asociados
EPOF-ER-EH, relacionados a un tipo de profesi—n, oficio o labor.

4.1a 1 Elaboraci—n de programa de pesquisa y prevenci—n de factores de riesgo laborg
Indicador | asociadas a ER-EPOF-EH mediante trabajo conjunto y peri—dico de MINSAL, comitZ|
de expertos y representantes de agrupaciones de pacientes.

4.1b Normativas o recomendaciones 0 capacitaciones realizadas / planificadas de
acuerdo a programa de prevenci—n.

4.1a 1 documento programa de pesquisa .
Meta
4.1b 80%
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4.1a Junio 2022
Fecha
4.1b Diciembre 2023

4.1a semanalmente durante 1 semestre.
Frecuencia
4.1b Anual

Iniciativa 4.2 | Creaci—n de un programa de pesquisa y prevenci—n de factores de riesgo asociados
ER-EPOF-EH en la poblaci—n general y/o poblaciones de riesgo espec'ficas,
relacionados a exposici—n de terat—genos (agentes capaces de causar un defect
congZnito), como tambiZn agentes infecciosos, estilos de vida no saludables, entre
otros.

4.2a 1 Elaboraci—n de programa de pesquisa y prevenci—n de factores de riesg
Indicador | asociados a ER-EPOF-EH relacionados a terat—genos, agentes infecciosos, estilos de
vida no saludables, etc mediante trabajo conjunto y peri—dico de MINSAL, comitZ de|
expertos y representantes de agrupaciones de pacientes.

4.2b Normativas o recomendaciones 0 capacitaciones realizadas / planificadas de
acuerdo a programa de prevenci—n.

4.2a 1 documento programa de pesquisa

Meta
4.2b 80%
4.2a Junio 2022
Fecha
4.2b Diciembre 2023
4.2a semanalmente durante 1 semestre
Frecuencia

4.2b Anual

OBJETIVO 5 Implementar acciones que contribuyan a otorgar tratamiento integral, oportuno y
de calidad a personas con ER- EPOF-EH.

Iniciativa 5.1 | Otorgar garant'as de acceso y oportunidad para las personas afiliadas a cualquier
sistema de previsi—n de salud para étratamiento integral de equipo multidisciplinario y
que incluya apoyo psicosocial a las personas con ER-EPOF-EH, a sus cuidadores y
familias.

5.1a Realizaci—n de estudio de brechas de necesidad de atenci—n de tratamiento d
Indicador | especialidades para seguimiento de personas con EPOF-ER-EH mediante trabajo

conjunto y peri—dico de MINSAL, comitZ de expertos y representantes de agrupaciones|
de pacientes

5.1b Cobertura efectiva/ cobertura planificada de especialidades de acuerdo a horas
asignadas segoen estudio de brechas

5.1c Neemero de equipos multidisciplinarios de tratamiento en los centros de atenci—
de personas con EPOF-ER-EH conformados / ncemero planificado segoen estudio dg
brechas

5.1d Decreto de Garant’a de oportunidad
Es el plazo m$ximo para el otorgamiento de las prestaciones de salud garantizadas en
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las formas y condiciones que determina el decreto. En caso de que el primer prestador
designado por FONASA o ISAPRE no cumpla la GO, las aseguradoras tienen un plazo
miximo para derivar a un segundo prestador y la Superintendencia de Salud tiene un
plazo miximo para derivar a un tercer prestador en caso de que no haya sido atendido.

5.1 e Incorporaci—n de las estad’sticas de tratamiento al sistema de Registro Nacional
de ER-EPOF-EH que entregue los siguientes informes de establecimientos de salud
pceblicos y privados:

- Nocemero de personas que solicitan diagn—stico en un a—o.

- Nocemero de diagn—sticos otorgados en un a—o0

- Nocemero de personas a las que se les otorg— diagn—stico en un a—o.

- Lista de espera de personas con ER-EPOF-EH.

5.1a 1 Estudio de brechas realizado.

Meta
5.1b Cobertura 90%.
5.1¢c 90% Equipos conformados.
5.1d Promulgaci—n del Decreto de Garant'a de Oportunidad.
5.1e Disminuci—n de las listas de espera en al menos un 50%del ncemero de personas
que solicitan atenci—n , disminuyendo la brecha un 20% cada a—o.
5.1a Junio 2022.
Fecha
5.1b Diciembre 2022.
5.1c Marzo 2023.
5.1d Un A-o desde el inicio del programa.
5.1e Un A-o desde el inicio del programa.
5.1a semanal durante 1 semestre.
Frecuencia
5.1b Anual.
5.1c Anual.
5.1d Anual.
5.1e Anual.

Iniciativa 5.2 | Conformar una comisi—n de expertos para generar gu'as cl'nicas de diagn—stico]
tratamiento, rehabilitaci—n y atenci—n de urgencia espec’ficas para E-EPOF-EH,
considerando en forma adicional estudios peri—dicos de condiciones de salud
calificadas como OultrarrarasO respecto de las cuales no sea posible acen generar gu’d
cl'nicas.

5.2a 6 Reuniones (1 mensual) coordinadas con MINSAL para la conformaci—n de
Indicador | comitZ de expertos.

5.2b Reuniones mensuales del comitZ para la elaboraci—n de gu’as y/o protocolos y/o
recomendaciones.

5.2a 1 ComitZ conformado.
Meta
5.2b 1 gu’as y/o protocolos y/o recomendaciones elaborada mensualmente.

%e&l



PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES
|

5.2a Diciembre 2021.
Fecha
5.2b Junio 2022.

5.2a Mensual durante 1 semestre.
Frecuencia
5.2b Anual.

Iniciativa 5.3 | Otorgar garant’as de acceso y oportunidad a tecnolog’as no farmacol—gicas que
pueden ser opciones terapZuticas, como por ejemplo: cirug’as ,implantes, pr—tesis,
ortesis, tecnolog’as, dispositivos mZdicos, monitores de salud, ayudas tZcnicas y
adaptaciones para la vida diaria.

Indicador | Creaci—n de un Programa que se encargue de manera espec'fica en resolver estas
necesidades de opciones terapZuticas no farmacol—gicas.

Meta | Implementaci—n del programa

Fecha | 2021

Frecuencia | Semestral

Iniciativa 5.4 | Otorgar garant’as de acceso y oportunidad que aseguren la atenci—n por parte de todos
los profesionales necesarios en el tratamiento , seguimiento y rehabilitaci—n de
personas con ER-EPOF-EH, mediante disponibilidad de horas en establecimientos de
salud.

5.4a Realizaci—n de estudio de brechas de necesidad de atenci—n de diagn—stico (¢
Indicador | especialidades para seguimiento de personas con EPOF-ER-EH mediante trabajo
conjunto y peri—dico de MINSAL, comitZ de expertos y representantes de agrupaciones|
de pacientes

5.4b Cobertura efectiva/ cobertura planificada de especialidades de acuerdo a horas
asignadas segoen estudio de brechas

5.4c Noemero de equipos multidisciplinarios de diagn—stico en los centros de atenci—|
de personas con EPOF-ER-EH conformados / ncemero planificado segoen estudio dg
brechas

5.4d Entregar Garant’a de oportunidad que es el derecho a que las atenciones de salud
sean entregadas en un plazo miximo definido para cada necesidad de atenci—n
mZdica.

5.4e Una reuni—n semanal de coordinaci—n entre MINSAL y Red Nacional de ER|
EPOF-EH para realizaci—n de informe trimestral de lista de espera de personas con
ER-EPOF-EH.

5.4a 1 Estudio de brechas realizado.
Meta
5.4b Cobertura 90%.

5.4¢ 90% Equipos conformados.
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5.4d Entregar garant’'a de oportunidad.

5.4e Disminuci—n de las listas de espera en al menos un 50% del ncemero de persona
que solicitan atenci—n preferegial, disminuyendo la brecha un 20% cada a—o.

5.4a Junio 2022.
Fecha
5.4b Diciembre 2022.
5.4c Marzo 2023.
5.4d Marzo 2023.

5.4e Junio 2023

5.4a semanal durante 1 semestre.
Frecuencia
5.4b Anual.
5.4c Anual.
5.4d Anual.

5.4e Anual.

Iniciativa 5.5 | Facilitaci—n de la Superintendencia de Fondos y Seguros Previsionales para la
ejecuci—n —rdenes de homologaci—n* con c—digos de prestaciones de Aran
FONASA tanto en la Modalidad Libre Elecci—n, como en la Modalidad Institucional, con
el fin de entregar cobertura a nuevas tecnolog’as y/o procedimientos mZdicos, como

tambiZn a prestaciones que cuentan con bonificaci—n existente para otras patolog’as
pero no se encuentran incluidas en la cobertura de ER- EPOF-EH, extendiZndose a

toda enfermedad para la cual tenga una evidencia cl’'nica comprobada.

*entendiendo por homologaci—n el reemplazo de prestaciones por otras no codificadas
en el arancel FONASA o del contrato de salud

Indicador | Neemero de solicitudes de homologaci—rersus ncemero de +denes de homologaci—n
aceptadas por la Superintendencia de Fondos y Seguros Previsionales.

Meta | Obtener la homologaci—n de al menos un 50% de las solicitudes, disminuyendo la
brecha un 20% cada a—o.

Fecha | Dentro del primer a—o

Frecuencia | Perpetuo

OBJETIVO 6 Integrar y crear programas de seguimiento, rehabilitacion y cuidados paliativos
focalizados en personas con enfermedades raras o poco frecuentes y personas o
poblaciones de riesgo.
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Iniciativa 6.1 | Otorgar garant’as de acceso y oportunidad para las personas afiliadas a cualquier
sistema previsional de salud para asegurar horas con profesionales de especialidades
requeridas para seguimiento de personas con ER-EPOF-EH (cardiolog’a, oftalmolog’a,
otorrinolaringolog’a, medicina interna, dermatolog’a, inmunolog’a, reumatolog’a, etc.) y
fomentar la creaci—n de equipos multidisciplinarios para la atenci—n integral de ellas.

6.1a 1 Realizaci—n de estudio de brechas de necesidad de atenci—n de especialidade
Indicador | para seguimiento de personas con EPOF-ER-EH mediante trabajo conjunto y peri—dico
de MINSAL, comitZ de expertos y representantes de agrupaciones de pacientes

6.1b Cobertura efectiva/ cobertura planificada en policl'nicos de especialidades de
acuerdo a horas asignadas segcen estudiode brechas

6.1c Neemero de equipos multidisciplinarios de seguimiento en los centros de atenci—
de personas con EPOF-ER-EH conformados / ncemero planificado segoen estudio dg
brechas

6.1d Decreto de Garant’a de oportunidad

Es el plazo m$ximo para el otorgamiento de las prestaciones de salud garantizadas en
las formas y condiciones que determina el decreto. En caso de que el primer prestador
designado por FONASA o ISAPRE no cumpla la GO, las aseguradoras tienen un plazo
miximo para derivar a un segundo prestador y la Superintendencia de Salud tiene un
plazo miximo para derivar a un tercer prestador en caso de que no haya sido atendido.

6.1 e Incorporaci—n de las estad’sticas de tratamiento al sistema de Registro Nacional
de ER-EPOF-EH que entregue los siguientes informes de establecimientos de salud
pceblicos y privados:

Ncemero de personas que solicitan diagn—stico en un a—o.

Ncemero de diagn—sticos otorgados en un a—o0

Ncemero de personas a las que se les otorg— diagn—stico en un a—o.

Lista de espera de personas con ER-EPOF-EH

6.1a 1 Estudio de brechas realizado.
Meta
6.1b Cobertura 90%.

6.1c 90% Equipos conformados.

6.1a Junio 2022.
Fecha
6.1b Diciembre 2022.

6.1c Marzo 2023.

6.1a semanal durante 1 semestre.
Frecuencia
6.1b Anual.

6.1c Anual.

Iniciativa 6.2 | Otorgar garant'as de acceso y oportunidad para las personas afiliadas a cualquier
sistema previsional de salud que aseguren el acceso a rehabilitaci—n adecuada de
acuerdo a una evaluaci—n de brechas por centros y gu’as cl'nicas ehboradas por
comitZ de expertos nacional.

6.2a Elaboraci—n de estudio de brechas en rehabilitaci—n mediante trabajo conjunto
Indicador | peri—dico de MINSAL, comitZ de expertos y representantes de agrupaciones de
pacientes.

6.2b Elaboraci—n de plan decierre de brechas mediante trabajo conjunto y peri—dico de

105



PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES

MINSAL, comitZ de expertos y representantes de agrupaciones de pacientes.

6.2c Cobertura efectiva / planificada en acceso a rehabilitaci—n de acuerdo segcen gu’a
ylo protocolos y/o recomendaciones.

6.2a 1 Estudio de brechas elaborado.

Meta
6.2b 1 Documento de plan de cierre de brechas elaborado.
6.2c Cobertura 90%.
6.2a Junio 2022.
Fecha
6.2b Diciembre 2022.
6.2c Junio 2023.
6.2a semanal durante 1 semestre.
Frecuencia
6.2b semanal durante 1 semestre.
6.2c Anual.
Iniciativa 6.3 | Implementaci—n de medidas para asegurar disponibilidad de seguimiento mediante
equipos de salud mental.
6.3 Noemero de equipos multidisciplinarios de EPOFER-EH con profesionales de salud
Indicador | mental integrados (directa o indirectamente segoen disponibilidad de cada centro) /
planificado de acuerdo a ncemero de equipos multidisciplinarios conbrmados segcen la
iniciativa 4.2.
6.3 Profesionales de salud mental integrados a equipo multidisciplinario de EPOF- ER-
Meta | EH en 80% de los centros planificados.
Fecha | 6.3 Marzo 2023
Frecuencia | 6.3 Anual
Iniciativa 6.4 | Generaci—n de un sistema que recoja e incorpore informaci—n sobre experiencias
preferencias de las personas con EPOF-ER-EH en los servicios asistenciales.
6.4a 1 Creaci—n de plataforma informZtica para registro de experiencias y preferencias
Indicador | de las personas con EPOF-ER-EH en gl los servicios asistenciales mediante trabajo
conjunto y peri—dico de MINSAL, comitZ de expertos yepresentantes de agrupaciones
de pacientes
6.4b 6 capacitaciones de personal de OIRS para registro en esta plataforma
6.4a Plataforma implementada
Meta | 6.4b Capacitaciones ejecutadas / capacitaciones planificadas 90%
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| |

Fecha | 6.4a Diciembre 2022
6.4b Junio 2023

6.4a semanal durante 1 semestre
Frecuencia | 6.4b Anual

OBJETIVO 7 Garantizar el otorgamiento de diagnésticos y tratamientos de personas con
enfermedades raras o poco frecuentes.

Iniciativa 7.1 | Creaci—n de un Fondo que otorgue protecci—n famciera para diagn—sticos,
tratamientos, seguimiento y rehabilitaci—n de todas las personas con ERD EPOF B EH,
que contemple un sistema de evaluaci—n permanente de resultados y de nuevas
tecnolog’as para ser incorporadas, y que dote a quien lo administre y ejecute, de
atribuciones para implementar procesos de negociaci—n y compra estratZgica.

7.1a) Realizaci—n de estudio de brechas de cobertura de diagn—sticos, tratamientog
Indicador | seguimiento y rehabilitaci—n de personas con ERD EPOF b EH, y de estimaci—n de
costos para la cobertura universal.

7.2b) Implementaci—n de un sistema de evaluaci—n de resultados y de nueva
tecnolog’as para ser incorporadas, administrado por un ente compuesto por
representantes de la sociedad civil.

7.1c) Personas Atendidas en la Red nacional de ER- EPOF - EH con confirmaci—n
diagn—stica/ Personas con cobertura para su diagn—stico, tratamiento, seguimiento
rehabilitaci—n.

7.1a) Estudio de brechas y costos realizado.

Meta
7.2b) Entidad encargada del sistema constituida y en funcionamiento.
7.3c) 100%
7.1a) Diciembre 2021
Fecha
7.2b) Diciembre 2022
7.3c) Diciembre 2022
7.1a) Una vez.
Frecuencia

7.2b) Permanente.

7.3c) Permanente.

Iniciativa 7.2 | Reconocimiento por parte de FONASA de los sistemas de registro de diagn—sticos de
ER-EPOF-EH en ficha cl'nica electr—nica de centros de salud poeblicos con c—digd
CIE, OMIM, HPO y/u C—digos Orphanet (de acuerdo a la iniciativa 2.7) con el fin de
que estos diagn—sticos estZn asociados a las distintas prestaciones que les

corresponden para protecci—n financiera.
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Diagn—sticos de EREPOF-EH con c—digos CIE, OMIM, HPO y/u Orphanet integrados|

Indicador | en sistema operativo de FONASA y en funcionamiento vilido para tramitaci—n de
prestaciones asociadas.
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Una vez
Iniciativa 7.3 Codijicaci—n en FONASA de extmenes (incluyendo eximenes genZticos y no
genZticos), evaluaciones por especialidades y procedimientos para el diagn—stico,
seguimiento y rehabilitaci—n de personascon ER-EPOF-EH en modalidad libre elecci—n
y modalidad institucional, ya sean realizados en Chile o en el extranjero para aquellos
que no tengan disponibilidad en el pa’s.
Indicador | 7.3 Extmenes con codificaci—n FONASA de un listado de Estudios, exinenes,
prestaciones y procedimientos relacionados a EPOF
Meta | 7.3 100%
Fecha | 7.3 Diciembre 2024
Frecuencia | 7.3 Una vez y actualizar cuando se actualicen las gu’as o protocolos y o0 se actualice el
arancel FONASA
Iniciativa 7.4 | Establecimiento de una exenci—n de cargas tributarias a aquellos estudios o extmenes
de salud que se deban realizar en el extranjero para personas con ER- EPOF-EH.
Indicador | 7.4a) Propuesta Modificaci—n Norma/Ley para eliminar IVA en estudios 0 extmenes de
salud para personas con ER- EPOF-EH.
Meta | 7.4 Documento Elaborado y presentado a tramitaci—n a la autoridad que corresponda
Fecha | 7.4 Diciembre 2021
Frecuencia | 7.4 una vez
Iniciativa 7.5 | Incorporar a las ER-EPOF-EH al sistema de Cobertura Adicional para Enfermedades
Catastr—ficas (CAEC) para asegurar la hospitalizaci—n fuera de la red, es deci
sistema libre elecci—n en el caso que en el sistema institucional |a oferta de atenci—n n
estZ disponible o exista un retraso que signifique un deterioro en el estado de salud de
la persona.
Indicador | Porcentaje de enfermedades con cobertura CAEC por a—o.
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Meta | 100 % de las ER-EPOF-EH estZn consideradas en la cobertura CAEC .
Fecha | Diciembre 2021
Frecuencia | Una vez
Iniciativa 7.6 | Eliminaci—n de las preaistencias de salud en contratos con Isapres y seguros mZdicos.
Indicador | Porcentaje de ER-EPOF-EH que no sean consideradas como preexistencias
Meta | Que el 100 % de las ER-EPOF-EH no sean consideradas como pre existencias, aun
estas sean diagnosticadas de manera pre natal.
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Una Vez
Iniciativa 7.7 | Cobertura de la atenci—n y hospitalizaci—n domiciliaria en todas sus formas
Indicador | % de cobertura financiera de las atenciones y hospitalizaciones domiciliarias brindadas.
Meta | Las hospitalizaciones y atenciones solicitadas por los profesionales de la salud deben
tener cobertura similar a que si estas fueran efectuadas en una prestador institucional
de atenci—n cerrada .
Fecha | 2023
Frecuencia | Una vez

EDUCACION, PROMOCION Y FORMACION

PROMOCION
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Comprometer al maximo de la sociedad, especialmente a los tomadores de
decisiones en la necesidad y posibilidades reales de intervencion en esta area, e
incorporar a personas con ER- EPOF - EH, sus familias y cuidadores con sus

propias demandas.

Iniciativa 1.1 | Creaci—n de una plataforma de acogida de todas las instituciones de la sociedad civil &
lo largo del pa’s (Foro virtual no solo de personas con ER- EPOF - EH) que pueda estar
vinculada o no a una oficina de ER - EPOF - EH del Minsal y que se relaciones (via
link) con las pfgina web y redes sociales de todas las instituciones relacionadas.
Apertura de plazas para especialistas en la red de salud.

Indicador | Plataforma en I'nea
Meta | Plataforma en I'nea funcionando
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Evento cenico, actualizaciones peri—dicas segoen necesidad

Iniciativa 1.2 | Realizaci—n de foros para consensuar actividades de interZs general (independiente de
las tareas de cada organizaci—n) y visibilizar la diversidad de las distintas ER- EPOF -
EH.

Indicador | Necemero de foros para consensuar actividades de interZs general (independiente de
las tareas de cada organizaci—n) y visibilizar la diversidad de las distintas ER- EPOF -
EH realizados/ Ncemero de foros para consensuar actividades de interZs general
(independiente de las tareas de cada organizaci—n) y visibilizar la diversidad de las
distintas ER - EPOF - EH programados
Meta | 100% realizados
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual

OBJETIVO 2

Visibilizar las enfermedades ER - EPOF - EH que se presentan en Chile, en
distintos publicos objetivos con la finalidad de destruir prejuicios y que se
conozcan a nivel de la formacion académica, Centros de Atencion Primaria o

Cesfam y Servicios de Urgencias publicos y privados y todas las instancias que
sean necesarias.

Iniciativa 2.1 | Informar del quehacer del sector, infograf'as educativas,
Desarrollar y/o informar de conversatorios seminarios nacionales e internacionales,
columnas de opini—n, notas y reportajes sobre casos y temas de interZs nacional €
internacional.
Indicador | a- Noemero de infografas por patolog’a espec’fica distribu’das en APS/ Noemerg
de infograf'as por patolog’a espec’fica dise—adas.
b- Productos comunicacionales efectuados / 24 productos comunicacionales

m’nimos esperados por a—o (al menos 2 por mes)

%9d%



PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES

Meta | a) 80%
b) 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual

Iniciativa 2 .2

Anunciar las propuestas comunicacionales de la mesa de trabajo de promoci—n,
educaci—n y formaci—n.

Indicador | Neemero propuestas de la mesa de trabajo de PEF anunciadas en la plataforma de ER-
EPOF - EH / Naemero propuestas de la mesa de trabajo deER- EPOF - EH generadas
en la plataforma de ER - EPOF - EH

Meta | 10%

Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual
Iniciativa 2.3 | Publicaci—n de las cfpsulas educativas desarrolladas por las treas de formaci—n
educaci—n para que estZn a disposici—n permanente de los visitantes de la pfgina.

Indicador | Neemero de ctpsulas educativas desarrollaas por las treas de formaci—n y educaci—
publicadas en la plataforma de ER - EPOF - EH/ Noemero de cipsulas educativas
desarrolladas por las freas de formaci—n y educaci—n dise—adas para difundir en |
plataforma de ER - EPOF - EH

Meta | 100%

Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual
Iniciativa 2.4 | Conmemoraci—n del D’a Nacional de Enfermedades Raras, Poco Frecuentes o
HuZrfanas

Indicador | Constatar difusi—n de mensajes sobre ER- EPOF - EH en medios digitales, prensa
escritay TV, durante el mes de febrero de cada a—o.

Meta | Incrementar por a—0 al menos un 10% de la difusi—n lograda el a—o anterior, teniendo
como referencia el primer a—o (2021) que tuvo 7 notas de televisi—n, 3 entrevistas en
radios, 2 prensa escrita 8 on line y 24 en regiones.

Fecha | Abril 2022
Frecuencia | Anual
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Fomentar alianzas estratégicas en una plataforma, lo mas amplia posible, de los
distintos ambitos vinculados a las ER - EPOF - EH, publicas y privadas, para
lograr una sinergia en la accion que potencie iniciativas que se puedan estar
desarrollando aisladas, desde Asociaciones de pacientes, autoridades,
parlamentarios, universidades, sociedades cientificas, ministerios de Salud,

Trabajo, Desarrollo Social y sus dependencias, etc. Ademas de organizaciones
internacionales relacionadas que permitan ampliar y reforzar las acciones en
Chile y el exterior.

Iniciativa 3.1 | Vinculaci—n a la Plataforma de ER- EPOF - EH de la convocatorias a cursos de
educaci—n nacional e internacional y eventuales estudios cl'nicos e investigatones de
interZs en estas patolog’as

Indicador | Verificar que en la Plataforma de ER - EPOF - EH las ventanas correspondientes a
cursos e investigaciones contengan material actualizado ( del a—o en curso)
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Cada tres meses se debe actualizar contenidos

Iniciativa 3.2 | Vinculaci—n con medios de comunicaci—n para poner a disposici—n temas, voceros

mensajes claves en el marco del plan de comunicaciones de ER - EPOF - EH.
Indicador | Informe sobre compendio de contactos establecidos con medios de comunicaci—n para|
dejar a disposici—n de ellos temas, voceros,referentes y mensajes claves sobre ER-
EPOF - EH.
Meta | Establecer al menos 50 contactos con diferentes medios en todo el pa’s.
Incrementando al menos un 10% de contactos por a—o.
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual

Iniciativa 3.3 | Campa-as exprZs de multimedia sobre eventos comunes generales con planes de
comunicaci—n espec’ficos. (Mensajes de rostros)

Indicador | Al menos dos campa—as express al a—0 que incluyan mensajes de rostros
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
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Frecuencia | Anual
Iniciativa 3.4 | Capacitar y promover la importancia del uso del fono salud responde para orientaci—n VY|
resoluci—n de consultas que personas con ER EPOF - EH, cuidadores y profesionales
sanitarios tengan respecto a usos de la Ley de Urgencia, Ley GES - EX AUGE, Ley
Ricarte Soto y otras leyes que favorecen a las personas viviendo con una ER - EPOF -
EH.

Indicador | Efectuar en el a—o, al menos dos jornadas de capacitaci—n sobre la impotancia del
Fono Salud Responde en cuanto a su rol dentro de la orientaci—n de leyes que
favorecen a las personas con ER - EPOF - EH en Chile.

Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual
Iniciativa 3.5 | Designaci—n de personal a nivel local (en cadacentro asistencial) como referente de
ER - EPOF - EH a quien realizar consultas y/o solicitar informaci—n sobre prestaciones
ylo coberturas.
Indicador | Referente de ER - EPOF - EH designado en cada centro asistencial.
Meta | 75% primer a—0 85% segundo a—0 100% tercer a—0
Fecha | Diciembre 2024 ( a—0 uno)
Frecuencia | onica vez en cada estamento, reevaluar el incremento porcentual anualmente.

OBJETIVO 4

Generar y capacitar a organizaciones/aliados especificos en diferentes areas y
ocupaciones, para que que asuman vocerias desde sus propias ubicaciones, en

pro del mejor desarrollo, calidad de vida, insercion escolar/laboral, social y
atencion en salud de las personas con ER - EPOF - EH.

Iniciativa 4.1 | Capacitaci—n a las organizaciones/ aliados en comurtiaci—n oral estratZgica y nuevas
tecnolog’as de la comunicaci—n.
Indicador | Necemero de capacitaciones a las organizaciones/aliados en comunicaci—n oral

estratZgica y nuevas tecnolog'as de la comunicaci—n realizadas/ Ncemero dg
capacitaciones a las organizaciones/aliados en comunicaci—n oral y estratZgica V|
nuevas tecnolog’as de la comunicaci—n programadas.

113



PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES

Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual
Iniciativa 4.2 | Capacitaci—n a las organizaciones/ aliados en la generaci—n materiales de difusi—
para distintos pceblicos con argumentos como estudios cientficos, experiencias
internacionales, difusi—n de prensa a poeblicos espec’ficos, parlamentarios, autoridade
etc.

Indicador | Neemero de capacitaciones a las organizaciones/aliados en la generaci—nelmateriales
de difusi—n / Nocemero de capacitaciones a las organizaciones/aliados en generaci—n d
materiales programadas.

Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2023
Frecuencia | Anual
Iniciativa 4.3 | Capacitaci—n en la generaci—n de sistema de bcesquedas de fondosmcursables y de
apoyo al desarrollo de proyectos de las Asociaciones de pacientes con ER - EPOF -
EH.

Indicador | Efectuar al menos dos capacitaciones al a—0o ( una por semestre) a las
organizaciones/aliados en la generaci—n de sistemas de boesquedas de forab
concursables y de apoyo al desarrollo de proyectos de las organizaciones de personas
con ER - EPOF - EH.

Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual
Iniciativa 4.4 | Dise—o de formas de integraci—n para las alianzas estratZgicas sobre ER- EPOF - EH
con la academia, investigadores, sociedades cient'ficas, asociaciones profesionales y
organismos internacionales como OPS-OMS, APEC, ONU, Orphanet, Uni—n Europea,
etc.
Indicador | Monograf'a publicada y distribuida a las agrupaciones/aliados estratZgicos sobre dise-o

de formas de integraci—n para las alianzas estratZgicas en ER EPOF - EH.
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Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2025
Frecuencia | Anual.

OBJETIVO 5

Dar espacio de representacion a todas las organizaciones de base de EPF a lo
largo del pais, federadas o no.

Iniciativa 5.1 | Promoci—n de la existencia y utilidad del Registro de Asociaciones de Pacientes del
Ministerio de Salud
Indicador | Una campa—a anual sobre Promoci—n de la existencia y utilidad de estar inscrito en el
Registro de Asociaciones de Pacientes del Ministerio de Salud realizada.
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual
Iniciativa 5.2 | Ctpsula sobre Promoci—n de la existencia y utilidad de estar inscrito en el Registro de|
Asociaciones de Pacientes del Ministerio de Salud disponible en la Plataforma de ER -
EPOF - EH para consulta permanente.
Indicador | Ctpsula sobre promoci—n de la existencia y utilidad de estar inscrito en el Registro de
Asociaciones de Pacientes del Ministerio de Salud disponible en la Plataforma de ER -
EPOF - EH para consulta permanente.
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
EDUCACION

OBJETIVO 6

Elaborar planes de Humanizaciéon de la Educacion profesional y técnica respecto
a las ER-EPOF-EH para fomentar la inclusiéon y equidad, junto a la no

discriminacion o vulneracion de Derechos Fundamentales.

Iniciativas 6.1.

Generaci—n de una pol'tica de educaci—n c'vica, cultural, Ztica, moral filos—fica
sanitaria que garantice el cumplimiento de los Derechos Fundamentales de las
personas viviendo con ER-EPOF-EH, sus familiares y cuidadores.
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Indicador | Monograf'a de la pol'tica de educaci—n c'vica, cultural, Ztica, moral filos—fica y sanitariz
que garantice el cumplimiento de los Derechos Fundamentales de las personas
viviendo con (ER-EPOF-EH), sus familiares y cuidadores.

Meta | Monograf'a publicada en plataforma de ER-EPOF-EH
Fecha | Marzo 2023
Frecuencia | onica

Iniciativa 6.2.

Ciclo de Educaci—n a funcionarios del Ministerio de Justicia y Ministerio Pceblico sobrg
ER-EPOF-EH, que los faculte y habilite para la toma de decisiones.

Indicador | Ncemero de jornadas de capacitaci—n realizadas / 16 jornadas de capacitaci—
planificadas (una por regi—n) al a—o.
Meta | 75%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual

Iniciativa 6.3. | Inclusi—n de las EREPOF-EH dentro de las mallas curriculares de carreras tZcnicas y

profesionales, educaci—n humanidades, ciencias sociales y comunicaci—n.
Indicador | a) Noemero de programas revisados (se realiza sugerencia).
b) Ncemero de programas que implementan sugerencias
Meta | a.i) El primer a—o debieran haber sido evaluados los programas del frea de
educaci—n y humanidades, de todas las universidades.
a.ii) El segundo a—o debieran haber sido evaluados los programas del frea de ciencias
sociales y comunicaci—n, de todas las universiades.
a.ii) El tercer a—o debieran haber sido evaluados los programas de las carreras
tZcnicas.
b) A un a—o de haber sido entregadas las recomendaciones se espera que al menos
el 50% de los programas hayan introducido los contenidos sugeridos.
Fecha | a.i) Marzo 2023.
a.ii) Marzo 2024.
a.iii) Marzo 2025.
b) A partir de marzo 2024.
Frecuencia | Anual

%60ds




OBJETIVO 7

PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES
|

Fomentar la alfabetizacion y convivencias en diversidad, desde la primera
infancia y hasta la adultez, en el ambito educacional para propiciar ambientes

inclusivos que garanticen el derecho a una educacién de calidad.

Iniciativa 7.1 | Elaboraci—n de infografas sobre EREPOF-EH que incluyan aspectos sanitario,
psicol—gicos y necesidades educativas especiales.
Indicador | Infograf'as sobre ER-EPOF-EH editadas, impresas y distribuidas
Meta | 20 infograf'as (una por condici—n de salud) al primer a—o
50 infograf’as al segundo a—o
* priorizadas desde el segundo a—0 conforme a la prevalencia de estas en el pa’s
detectado por el Registro Nacional de ER-EPOF-EH
Fecha | Diciembre 2022
Diciembre 2023
Frecuencia | Anual
Iniciativa 7.2 | Redise—o de formulario en I'nea de discapacidad escolar aunado a informe mZdico de
situaci—n particular de la persona viviendo con EREPOF-EH.
Indicador | Generaci—n deformulario en I'nea operativo.
Meta | 100%
Fecha | Marzo 2023
Frecuencia | onica
Iniciativa 7.3 | Vinculaci—n de las comunidades educativas con las Asociaciones de pacientes para|
asesor’as (visitas, talleres) virtuales o en terreno.
Indicador | Ncemero de asesolas realizadas / Ncemero de asesor'as solicitadas por las
comunidades educativas
Meta | 80%
Fecha | Abril 2023
Frecuencia | Anual
Iniciativa 7.4 | Generaci—n de contenidos para la Plataforma de EREPOF-EH referentes a inserci—n e

inclusi—n escolar.
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Indicador | Edici—n de al menos un material (escrito o audiovisual) sobre inclusi—n escolar para |
Plataforma de ER-EPOF-EH
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022

OBJETIVO 8

Fomentar la alfabetizacion y convivencias en diversidad en el ambito laboral para

propiciar ambientes inclusivos.

Iniciativa 8.1 | Elaboraci—n de infografas sobre EREPOF-EH que incluyan aspectos sanitario,
psicol—gicos y necesidades laborales especiales.
Indicador | Infograf'as sobre ER-EPOF-EH editadas, impresas y distribuidas
Meta | 20 infograf'as (una por condici—n de salud) al primer a—o
50 infograf’as al segundo a—o
* priorizadas desde el segundo a—o0 conforme a la prevalencia de estas en el pa’s
detectado por el Registro Nacional de ER-EPOF-EH
Fecha | Diciembre 2022.
Diciembre 2023.
Frecuencia | Anual
Iniciativa 8.2 | Implementaci—n de estrategias de gesti—n del cambio para una mejor inserci—n
inclusi—n laboral.
Indicador | Neemero de asesor’as para la gesti—n del cambio realizadas/ Noemero de asesor’as pa
la gesti—n del cambio solicitadas
Meta | 80%
Fecha | Abril 2023
Frecuencia | Anual
Iniciativa 8.3 | Vinculaci—n de las Asociaciones de pacientes a asesor’as personalizadas virtuales o en
terreno.
Indicador | Ncemero de asesor'as realizadas / Ncemero de asesor'as solicitadas por lag
comunidades laborales.
Meta | 80%
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Fecha | Abril 2023
Frecuencia | Anual
Iniciativa 8.4 | Generaci—n de contenidos para la Plataforma de EREPOF-EH referentes a inserci—n e

inclusi—n laboral.

Indicador | Edici—n de al menos un material ( escrito o audiovisual) sobre inclusi—n laboral d
personas viviendo con con ER-EPOF-EH para la Plataforma de ER-EPOF-EH.
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022

OBJETIVO 9

Alfabetizar en salud a las personas viviendo con ER-EPOF-EH sus familiares y
cuidadores sobre su enfermedad, derechos, deberes, beneficios vy

oportunidades.

Capacitaci—n en el desarrollo de habilidades y adquisici—n de herramientas a la

Iniciativa 9.1
personas viviendo con ER-EPOF-EH, sus familiares y cuidadores, respecto a
derechos y deberes, acceso, financiamiento, medicamentos, ayudas tZcnicas,
tratamientos complementarios, acompa—amiento, preparaci—n de consulta, beneficios
existentes, entre otros.
Indicador | Al menos una capacitaci—n efectuada tanto a beneficiarios del sistema poeblico com
privado en cada Regi—n del Pa’s por a—o.
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2023
Frecuencia | onica entrega
Iniciativa 9.2 | Generaci—n de cartillas educativas cuando un paciente debuta con una condici—n d
salud ER-EPOF-EH.
Indicador | Edici—n y disponibilidad de estas cartillas a solicitud de centros de atenciw; para al
menos 10 ER o EPOF el primer a—0 a incrementar 100% por a—o.
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual
Iniciativa 9.3. | Generaci—n de respuestas a preguntas frecuentes sobre EREPOF-EH para

potenciales consultantes al fono Salud Responde, y Plataforma ER-EPOF-EH.
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Indicador | Banco de preguntas frecuentes sobre ER-EPOF-EH y sus respuestas
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual
Iniciativa 9.4. | Levantamiento de listado de fuentes bibliogrificas confiables online para obtener
informaci—n sobre EREPOF-EH.
Indicador | Listado de fuentes bibliogrificas confiables disponible online para obtener informaci—n
sobre ER-EPOF-EH, en pigina Minsal y/o Plataforma de ER-EPOF-EH.
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual
Iniciativa 9.5 | Generaci—n de cipsulas educativas de apoyo y contenci—n emocional y psicol—gica.
Indicador | Ctpsulas educativas de apoyo y contenci—n emocional y psicol—gica disponibles par
consulta a demanda el p¥gina de Minsal y/o Plataforma de ER-EPOF-EH.
Meta | 100%
Fecha | Junio 2023
Frecuencia | Anual
Iniciativa 9.6 | Difusi—n a travZs de equipo de salud tratante sobre la existencia de Asociaciones de|
pacientes de ER-EPOF-EH. Charlas presenciales o virtuales para profesionales de
las distintas regiones del pa’s capacitando sobre su existencia y servicios que prestan
las Asociaciones de Pacientes.
Indicador | Neemero de charlas (presencial o en red) para los profesionales de la Salud pceblica Y
privada realizadas
Meta | 2 charlas al a—o
Fecha | Diciembre 2022
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Anual (reforzar es necesario por rotaci—n alta de personal)

Iniciativa 9.7. | Generaci—n de cipsulas de testimonios de personas con EREPOF-EH y/o con
informaci—n mZdica para ser difundidas en salas de espera de centros de atenci—
mZdica o medios de comunicaci—n.

Indicador 20 ctpsulas de testimonios de personas con ER-EPOF-EH y/o con infornjaci—n
mZdica para ser difundidas en salas de espera de centros de atenci—n mZdica o
medios de comunicaci—n serfn creadas el primer a—o , con incremento del 20% por
a—o.

Meta | 100%
Fecha | Marzo 2023
Frecuencia | Anual

Iniciativa 9.8 | Generaci—n de charlas sobre EREPOF-EH presenciales o virtuales, que puedan
posteriormente ser dejadas para libre consulta en I'nea en la Plataforma de ER-
EPOF-EH.

Indicador | Al menos 5 charlas sobre ER-EPOF-EH presenciales o virtuales, quedarfn para libre
consulta en I'nea en la Plataforma de ER o EPOF cada a—o.

Meta | 100%
Fecha | Marzo 2023
Frecuencia | Anual

Iniciativa 9.9 | Capacitaci—n a la personas viviendo con EREPOF-EH, sus familiares y cuidadores
sobre la importancia de participar en estudios genZticos, compartir esta informaci—n|
en bases de datos internacionales y procesos de asesoramiento genZtico.

Indicador | Realizaci—n de al menos una charla (presencial o en red) para las personas vivendo
con ER - EPOF - EH sobre la importancia de poder compartir esta informaci—n
genZtica con bases de datos internacionales para poder avanzar en el conocimiento
de este tipo de patolog’as, as’ como en el proceso de asesoramiento genZtico, la cual
quedari disponible para consulta a demanda en la Plataforma de ER - EPOF - EH.

Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual

OBJETIVO 10

Capacitar a los aliados clave para el cuidado, manejo, acompanamiento e
inclusiéon de personas viviendo con ER - EPOF - EH y sus familias.
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Capacitaci—n a los miembros de las Asociaciones de pacientes en freas como el
tratamiento y protocolos que se encuentran en nuestro pa’s para una condici—n de
salud determinada tales como diagn—stico ( estudios enzim#ftice, funcionales,
genZticos, investigaci—n), tratamiento y seguimiento (GES, Ley de Ricarte Soto, Leyj
de urgencia, entre otras), derechos fundamentales, comorbilidades; con el fin de que
puedan ser agentes de capacitaci—n al interior de sus agrupaciones y deacogida a
nuevos miembros.

Indicador | Jornadas semestrales para agentes aliados de ER-EPOF-EH ejecutadas/ Jornadas
semestrales para agentes aliados de ER-EPOF-EH EPOF agendadas.
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual

Iniciativa 10.2

Generaci—n de programas de capacitaci—n tipo OCuidadepaciente ExpertoO, que
brinde un perfil para acompa-ar, liderar, promover, educar, contribuir al desarrollo de

protocolos de investigaci—n e interactuar con otros I'deres del sector para mejorar las
condiciones de las personas con ER-EPOF-EH.

Indicador | Curso anual de capacitaci—n para OCuidadgpaciente ExpertoO ejecutado
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2024
Frecuencia | Cada dos a—os

Iniciativa 10.3

Generaci—n de tarjetas de emergencia por cada tipo de EREPOF-EH, que contribuya
a mejorar la calidad de atenci—n ante una urgencia mZdica.

Indicador | Edici—n y disponibilidad en I'nea en Plataforma de EREPOF-EH para imprimir a
demanda de al menos 20 patolog’as el primer a-o, a incrementar el 20% por a—o
conforme a datos de prevalencia del Registro Nacional de ER-EPOF-EH.

Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022

Frecuencia

Anual
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Elaboraci—n de un Manual de Consulta sobre EREPOF-EH en Chile, para ser
publicado en la Plataforma de ER-EPOF-EH. Este manual debiera incluir al menos
datos relevantes por patolog’a , datos clave al momento de una urgencia mZdica,
centros hospitalarios para derivaci—n, gu’a de mZdicos especialistas en la patolog’a
por Regi—n.

Indicador | Manual de Consulta sobre ER o EPOF Chile publicado en la Plataforma de ER o
EPOF.
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2024
Frecuencia | Anual

Iniciativa 10.5

Generar campa—a 2022, con la participaci—n de a lo menos 2 establecimientos
educacionales por regi—n, para una Campa—a EREPOF-EH a nivel nacional e
invitarlos a participar y crear iniciativas que puedan aportar a un mejor manejo de la
sociedad escolar en la integraci—n.

Indicador | Neemero de establecimientos participantes en la Campa—a nacional EREPOF-EH e
informe entregado a oficina Plan ER- EPOF-EH.
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2023
Frecuencia | onica vez ( a reevaluar su continuidad segcen piloto y resultados)

Iniciativa 10.6

Creaci—n de actividades culturales, de educaci—n experiencial y lcedica sobre EHR
EPOF-EH.

Indicador | Generaci—n de al menos un prgecto art’stico por a—o referente a ER-EPOF-EH , que
idealmente incluya personas con ER-EPOF-EH
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2023
Frecuencia | Anual

Iniciativa 10.7

Creaci—n de la percepci—n sobre la necesidad de realizar congresos o seminariog
capacitaciones / cursos TZcnicos / Simposios relacionados con ER-EPOF-EH en
diferentes freas en Chile.
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A travZs de la comunicaci—n establecida con diversos agentes/ aliados estratZgicos
en el campo de la ER-EPOF-EH, se convocarf a los diversos agentes de la
comunidad a ejecutar actividades desde sus freas de trabajo que difundan el tema de
las ER-EPOF-EH, como medida de facilitaci—n en mejoras para el desarrollo integral
de este grupo de personas con ER- EPOF - EH.

Meta

Tener por a—0 al menos un congreso o seminario/ capacitaci—n / curso tZcnico o
simposio relacionados con ER-EPOF-EH en diferentes treas en Chile.

Fecha

Marzo 2023

Frecuencia

OBJETIVO 11

Iniciativa 11.1

Generar informaci—n para incluir en la pFgina del Minsal sobre definici—n de ER

Anual

Generar otros materiales atingentes a capacitacion en ER-EPOF-EH para

medios digitales disponibles actualmente y/o para Plataforma ER-EPOF-EH.

EPOIf-EH, as’ como tambiZn su incorporaci—n al Iistadg de enfermedades por orden
alfabZtico https://www.minsal.cl/problemas_orden_alfabZtico/, incorporaci—n del plan
nacional de ER-EPOF-EH la secci—n protecci—n de salud de la pfgina del Minsal.

Indicador | Publicaci—n de la definici—n de EEPOF-EH, as’ como tambiZn su incorporaci—n al
listado de enfermedades por orden alfabZtico
https://www.minsal.cl/problemas_orden_alfabetico/, incorporaci—n del plan nacional de
ER-EPOF-EH a la secci—n protecci—n de salud de la pfgina del Minsal.

Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual (actualizaci—n)

Iniciativa 11.2

Generar material educativo diverso sobre ER-EPOF-EH para ser vinculado
inicialmente a ventana de la pigina Minsal y/o a las ptgina
http://www.redcronicas.cl/, que sirva como sitio web educativo pceblico sobe el tema
en tanto inicia el funcionamiento de la Plataforma de ER-EPOF-EH.

A

Indicador | Publicaci—n de al menos 5 contenidos educativos sobre EREPOF-EH inicialmente a
ventana de la pfgina Minsal y/o a las ptgina http://www.redcronicas.cl/, que sirva
como sitio web educativo pceblico sobre el tema en tanto inicia el funcionamiento de la
Plataforma de ER-EPOF-EH.

Meta | 100%
Fecha | Marzo 2023
Frecuencia | Anual
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Identificar otras necesidades y estrategias de educacion posibles de
implementar sobre ER o EPoF en Chile que no hayan sido consideradas en esta
mesa.

Iniciativa 12.1

Elaboraci—n de un listado de necesidades para la educaci—n de las ElEPOF-EH
considerando las personas con ER- EPOF - EH, cuidadores, academia, autoridades,
profesionales/funcionarios de salud, educaci—n, justicia, ciencias sociales,
administraci—n, y la comunidad general a travZs de mesas de trabajo con cadal
estamento.

Indicador | Monograf'a compendio de los reportes de las mesas por estamento.

Meta | En el primer a—o debieran suceder al menos cinco mesas de trabajo (que incluya al
menos: personas con ER- EPOF - EH y familias, salud, educaci—n, justicia y trabajo)
para el segundo a—0 se sumarfn otras cinco freas diferentes.

Fecha | Marzo 2023
Frecuencia | Anual

Iniciativa 12.2

Categorizaci—n de las necesidades de los actores, priorizando conforme a su
pertinencia, relevancia y disponibilidad de recursos (humanos, econ—micos, etc.) y
creaci—n de planes a desarrollar desde las necesidads seleccionadas segcen criterio
de educaci—n considerando los destinatarios y su entorno. Estos planes deben incluir
proceso de implementaci—n, evaluaci—n y posibilidades de mejora una vez seal
ejecutados.

Indicador | a) Planes dise-ados para educar sobre las necesidades seleccionadas con
metodolog’as especiales conforme a destinatarios y su entorno.
b) Planes implementados
Meta | @) Al menos un plan para cada una de las mesas de trabajo por a—o.

b) Al menos un plan para cada una de las mesas de trabajo.

Fecha | a) Diciembre 2024.
b) Diciembre 2025.

Frecuencia | Anual
FORMACION

OBJETIVO 13

Formar profesionales de la salud especialistas en tratamiento de personas con
enfermedades raras, poco frecuentes o huérfanas (ER-EPOF-EH).

Iniciativa 13.1

Apertura de plazas para especialistas en la red de salud.
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Ncemero de plazas para especialistas abiertas / Noemero de plazas para especialista:
requeridas conforme a la brecha existente de cada una.

Meta | Reducir en al menos 20% la brecha de especialistas requeridos por a—0 en el pa’s, de
forma tal que en 5 a—0s no exista esta brecha, salvo la generada por acogida a retiro
de los profesionales.

Fecha | 5 a—os
Frecuencia | Anual

Iniciativa 13.2

Concurso para becas de CONISS y EDF anuales

Indicador

Ncemero de becas asignadas por CONISS y EDF anuales asignadas/ ncemero dg
becas a concurso por CONISS y EDF requeridas por a—0 para especialistas para
cubrir la brecha de cada una.

Meta | 100% de becas asignadas
Fecha | Junio 2022
Frecuencia | Anual

Iniciativa 13.3

Concurso de becas para profesionales de la salud no médicos, que se especialicen
en freas afines con el tratamiento y atenci—n de personas con EREPOF-EH

Indicador

Becas asignadas en los concursos para formaci—n de profesionales de la salud no
mZdicos, que se especialicen en freas afines con el tratamiento y atenci—n de|
personas con ER-EPOF-EH/ Becas concursables para profesionales de la salud no
mZdicos, que se especialicen en freas afines con el tratamiento y atenci—n de|
personas con ER- EPOF - EH.

Meta | 100% de becas asignadas
Fecha | Junio 2022
Frecuencia | Anual

Iniciativa 13.4

Apertura de concurso de becas para pasant’as en el extranjero en treas que Chile
cuente con un desarrollo menor

Indicador

Becas asignadas / Becas concursables

Meta

80% de becas asignadas primer a—0, 100% becas asignadas desde el segundo a—o0

Fecha

Diciembre 2022
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Frecuencia

Anual

Iniciativa 13.5

Inclusi—n en el currculo de formaci—n de profesionales y tZcnicos de la salu
contenidos sobre existencia y cuidados en las ER - EPOF-EH

Indicador

Mallas curriculares de carreras tZcnicas y profesionales en salud con contenido sobre
existencia y cuidados en las ER - EPOF-EH en Chile/ Noemero de carreras tZcnicas y
profesionales en salud en Chile

Meta | 50% de de las mallas curriculares de carreras tZcnicas y profesionales en salud en
Chile incluirtn contenido sobre existencia y cuidados en las ER - EPOF-EH para el
a—0 2023 y se incrementart a raz—n de 25% por a—o de forma tal que a 2025 el 100%
de las carreras contarn con estos contenidos
Fecha | Diciembre 2023 ( 50%) , diciembre 2024 (75%) y diciembre 2025 (100%)
Frecuencia | Anual

OBJETIVO 14

Capacitar de manera continua al personal de salud que atiende a personas con
ER-EPOF-EH en Chile.

Iniciativa 14.1

Charlas presenciales y/o en I'nea por grupos de patolog’as similares desde la APS
hasta los niveles superiores de atenci—n en salud.

Indicador | Neemero de jornadas de capacitaci—n realizadas / Noemero de jornadas de capacitaci
planificadas
Meta | 80%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual

Iniciativa 14.2

Capacitaciones al personal de la salud sobre herramientas en I'nea disponibles para
consulta r¥pida sobre enfermedades ER- EPOF - EH desde la APS hasta los niveles
superiores de atenci—n en salud.

Indicador | Neemero de jornada de capacitaci—n realizadas / Noeemero de jornadas de capacitaci—
planificadas.
Meta | 75%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual

Iniciativa 14.3

Alianzas entre Ministerio de Salud, Ministerio de Educaci—n, Ministerio de Ciencias,
Asociaciones de pacientes con ER-EPOF-EH, academia e investigadores, para
generar los contenidos de las capacitaciones.

127



PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES

Indicador | Alianza entre Ministerio de Salud y el Ministerio de Educaci—n, el Ministerio de
Ciencias, las Asociaciones de pacientes con ER-EPOF-EH, la academia y los
investigadores, para generar los contenidos de las capacitaciones.

Meta | 100%
Fecha | Junio 2022
Frecuencia | Anual (para evaluar vinculaci—n nuevos integrantes a la alianza)

Iniciativa 14.4

Vinculaci—n de las jornadas de capacitaci—n continua certifadas a la plataforma de
capacitaci—n de funcionarios pceblicos para su reconocimiento formal dentro de |
carrera funcionaria.

Indicador | Neemero de cursos de capacitaci—n continua certificados reconocidos dentro de |
carrera funcionaria/ Noemero de cursosde capacitaci—n continua generados
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual

Iniciativa 14.5

Asociar los contenidos de las capacitaciones continuas a portales disponible para su
visualizaci—n y acceso, como hospital digital o aula virtual del Miisterio de Educaci—n
para acceso y capacitaci—n a demanda.

Indicador | Neemero de cursos de capacitaci—n continua disponibles para visualizaci—n y accey
en portales / Neemero de cursos de capacitaci—n continua generados
Meta | 80%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual

Iniciativa 14.6

Difusi—n de informaci—n sobre EEPOF-EH en congresos nacionales (Congreso
nacional de enfermedades raras, enfermedades poco frecuentes y huZrfanas,
congresos de asociaciones cient'ficas y de profesionales)
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Indicador | a) Ncemero de Congresos nacionales de asociaciones cientficas y de
profesionales que incluyen simposios sobre ER-EPOF-EH/ Neemero de Congresos
nacionales de asociaciones cient'ficas y de profesionales
b) Creaci—n del Congreso Nacional de EREPOF-EH

Meta | a) 50%
b) 100%
Fecha | Diciembre 2022
Diciembre 2023
Frecuencia | Anual

Iniciativa 14.7

Generaci—n de convenios para estad’as cortas de capacitaci—n nacionales ¢
internacionales tanto para profesionales de la salud como para personas interesadas
en adquirir conocimientos formales sobre ER-EPOF-EH.

Indicador | Neemero personas que asisten a estad’as cortas de capacitaci—n / noemero de plazg
para estad’as cortas de capacitaci—n disponibles
Meta | 80%
Fecha | Diciembre 2024

OBJETIVO 15

Iniciativa 15.1

Crear un Centro Nacional de Formacion para el Estudio y Diagnédstico de las ER-

EPOF-EH en Chile.

Levantamiento de prioridades a ser consideradas para ser integradas en las bases
del concurso de financiamiento para el CENEPOF, a travZs de mesas de trabajo de
Asociaciones de pacientes, sociedades profesionales afines al tratamiento de
personas con ER-EPOF-EH y la academia para el establecimiento de prioridades.

Indicador | Monograf'a compendio sobre prioridades a ser consideradas e integradas en las
bases del concurso de financiamiento para el CENEPOF, a travZs de mesas de
trabajo de Asociaciones de pacientes, sociedades profesionales afines al tratamiento
de personas con ER-EPOF-EH y la academia.

Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2023
Frecuencia | onica entrega

Iniciativa 15.2

Generaci—A de concurso similar al Instituto Milenio en ER-EPOF-EH, pero con un
nivel superior de financiamiento de manera de acercarse al financiamiento que
reciben iniciativas similares en pa’ses en v'as de desarrollo (como MZxico, Argentina
y Brasil).
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Indicador | Llamado a concurso para creaci—n del CENEPOF
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2024
Frecuencia | Cada 5 a—o0s

Iniciativa 15.3

Crear una comisi—n mixta que incluya la Asociaci—n Nacional de Investigaci—n
Desarrollo (ANID) y de las divisiones del MINSAL relacionadas con el diagn—stico y
tratamiento de personas con ER-EPOF-EH para la elaboraci—n de las bases del
concurso. Las bases debieran establecer que el Centro no debe realizar s—lo
investigaci—n de punta y extensi—n, sino que debe tener una unidad de antlisikegal
que se vincule con las comisiones relevantes del Congreso Nacional para la
asistencia en la elaboraci—n y modificaci—n de leyes que permitan dar mayo
protecci—n a las personas con EREPOF-EH, dando cuenta del estado del
conocimiento de las enfermedades y desarrollo de tratamientos a nivel mundial.

Indicador | Creaci—n de la comisi—n mixta que incluya la Asociaci—n Nacional de Investigaci—
Desarrollo (ANID) y de las divisiones del MINSAL relacionadas con el diagn—stico y
tratamiento de personas con ER-EPOF-EH

Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Renovar integrantes cada 2 a—0s

Iniciativa 15.4

Llamar a concurso con suficiente anticipaci—n para que la comunidad cient'fica e
instituciones acadZmicas se organicen para la generaci—n de propuestasde calidad

internacional (1 a—o de plazo). Con evaluaci—n multietapa de las propuestas mediante
un mZtodo similar al usado para Institutos Milenio. Selecci—n de una sola propuesta al
final del proceso y efectuando seguimiento semestral del progreso del proyecto por

parte de la comisi—n mixta (ANID y MINSAL).

Indicador | Asignaci—n del fondo para la creaci—n del CENEPOF
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2025
Frecuencia | Anual

Iniciativa 15.5

Generaci—n de una estrategia mixta de financiamiento del CENEPOF que asgure su
solvencia econ—mica y por ende su continuidad. Asegurando recursos humanos,
mantenci—n de infraestructura y actualizaci—n de equipos.

Indicador

a) Inclusi—n dentro de la ley de presupuesto nacional de una partida fija para el
CENEPOF en el 'tem contemplado para el Plan Nacional de ER - EPOF - EH.

b) Norma que regule la vinculaci—n de otros fondos poeblicos y privados 3
centro.
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Meta | 100%

Fecha | Diciembre 2023

Frecuencia | a) Anual
b) Reevaluable cada tres a—o0s

Iniciativa 15.6 | Desarrollo de medicina translacional en Chile, efectuando estudios a nivel precl'nico y
cl'nico de fase 1 y fase 2 en el CENEPOF de potenciales terapias para ER-EPOF-EH
transferibles a laboratorios sin fnimo de lucro para su producci—n permitiendo el
acceso a toda la poblaci—na terapias de punta.

Indicador | a) Al menos un estudio precl’nico fase 1 en primer a—0
b) Al menos un estudio cl'nico fase 2 en segundo a—o

Meta | 100%

Fecha | a) Diciembre 2026
b) Diciembre 2027
Frecuencia | a) Anual
b) Reevaluable cada tres a—o0s

REGISTRO, INFORMACION Y VIGILANCIA

OBJETIVO 1 Disenar y desarrollar un registro nacional tinico de ER-EPOF-EH a través del
codiseio con actores relevantes del dominio sobre dichas enfermedades,
para almacenar informaciéon idénea para fines clinicos y de investigacion
utilizando un registro canénico y extendido.

Iniciativa 1.1 | Revisi—n de iniciativa existente en el Minsal y comisiones previas de EREPOF-
EH.

Indicador Ncecemero de documentaci—n evaluada/ ncemero total de documentaci—
existente del proyecto desarrollado en el Minsal.

Meta | 100%

Fecha | Mes 1y 2.

Frecuencia | Una vez.

Iniciativa 1.2 | Establecer mesas de trabajo con actores relevantes para levantar y priorizar los
requerimientos necesarios para un registro nacional de ER-EPOF-EH.
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Indicador Ncemero de requerimientos priorizados
Ncemero de requerimientos priorizados/ Ncemero requerimientos totaleg
levantados.
Meta Al menos 2 reuniones

Al menos 10 requerimientos priorizados

Fecha Mes2y 3

Frecuencia 1 vez al mes

Iniciativa 1.3 | Realizar una revisi—n sistem#tica de las principales herramientas, y registros en el
¥mbito nacional e internacional en registros de ER-EPOF-EH.

Indicador Ncemero de iniciativas internacionales revisadas.

Meta Al menos 4 pa’ses.

Fecha Mes 2y 3.

Frecuencia Revisi—n semanal.

Iniciativa 1.4 | Investigar, recopilar y mapear experiencias, estindares de informaci—n e
implementaciones internacionales versus las necesidades de Chile
(benchmarking).

Indicador Ncemero de necesidades relevantes identificadas aplicables en Chile.

Meta | Al menos revisi—n de 4 pa’ses.

Fecha | Mes 2y 3.

Frecuencia | Revisi—n semanal.

Iniciativa 1.5 | Realizar un antlisis de contexto y factibilidad tZcnico (esttndares,
interoperabilidad, arquitectura, desempe-o, seguridad, escalabilidad) y jur'dico-
legal (leyes y normativas aplicables, privacidad y seguridad.

Indicador Noemero de estindares para el intercambio de informaci—n identificados.
Noemero de normativas revsadas.

Meta | 100%

Fecha | Mes 6

Frecuencia | Mensual.
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Iniciativa 1.6 | Evaluar la factibilidad de interoperar con fichas cl’nicas que se encuentran en las
instituciones para el uso de diagn—sticos con c—digo OMIM, HPO, CIE10 v/
Orphanet.
Indicador Ncemero de variables relevantes para el intercambio de informaci—n entrg
fichas cl'nicas existentes y el nuevo registro.
Descripci—n tZcnica de los estindares a utilizar para el intercambio de
informaci—n.
Meta | Al menos 3 variables cr'ticas.
Fecha | Mes 6.
Frecuencia | Una revisi—n.
Iniciativa 1.7 | Dise—ar un modelo de informaci—n con el conjunto m’nimo de datos incorporando
los requerimientos, las prioridades y las mejores pricticas y esttndares.
Indicador Ncemero de variables decritas en el registro
Meta | 100%
Fecha | Mes 6
Frecuencia | Mensual
Iniciativa 1.8 | Desarrollar el registro a travZs de metodolog’as de desarrollo de software tgiles
para workshops de aplicaci—n y pruebas piloto con actores relevantes para la
optimizaci—n del registro.
Indicador i) Noemero de usuarios con acceso al registro que han ingresado.
i) Neemero de pacientes registrados
iii) Noemero de talleres realizados
Meta | i) Al menos 3
i) Al menos 50
iii) Al menos 3
Fecha | Mes6y 7
Frecuencia | Semanal durante 2 meses

OBJETIVO 2

Iniciativa 2.1

Implementar el registro unico de las ER-EPOF-EH en instituciones publicas

y privadas a nivel nacional para realizar pruebas de validacién y mejora.

Desarrollo y ejecuci—n de un plan devalidaci—n en una instituci—n de salud.
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Indicador i) Noemero de pruebas de funcionalidad realizadas.
i) Neemero de pruebas de usabilidad realizadas.
iii) Noemero de pruebas de seguridad realizadas.
Meta | i) Con al menos 2 instituciones
if) Con al menos 3 usuarios
iii) Al menos 2 revisiones.
Fecha | Mes 7,8y 9.
Frecuencia | Una vez al mes.
Iniciativa 2.2 | Dise—o y desarrollo de un plan de implementaci—n del registro a nivel nacional.
Indicador Noemero de actividades realizadas.
Ncemero @ resultados cumplidos/ nhcemero de resultados esperados
Meta | 80%
Fecha | Mes 9,10y 11
Frecuencia | Una vez al mes
Iniciativa 2.3 | Recopilar la retroalimentaci—n de los usuarios del registro de la implementaci—n.
Indicador Noemero de retroaimentaci—n de los usuarios contestados/ noemero de
retroalimentaci—n de los usuarios recibidos.
Meta | 80%
Fecha | Mes 9, 10y 11.
Frecuencia | Una vez al mes.

Iniciativa 2.4

Desarrollo e implementaci—n de un plan de mejora continua.

Indicador Noemero de actividades realizadas.
Ncemero de resultados cumplidos/ ncemero de resultados esperados
Ncemero de retroalimentaci—n de los usuarios que fueron contestados/ noemer
de retroalimentaci—n de los usuarios recibidos.
Meta | 80%
Fecha | Mes 12,13y 14
Frecuencia | Una vez al mes
Iniciativa 2.5 | Generar gu’as informativas que permitan utilizar el registro en las distintas

instituciones.
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Indicador Ncemero de gu’as desarrolladas
Ncemero de descargas realizadas
Encuesta de satisfacci—n a usarios que descargaron la gu'a.
Meta Al menos una gu’'a
Al menos 10 descargas
Fecha | Mes 13y 14.
Frecuencia | Actualizaci—n de la gu’a segcen necesidad

OBJETIVO 3

Medici—n mensual de descargas.

Desarrollar y ejecutar un protocolo de buenas practicas para el uso de la
informacion que incluya: el ingreso, integracion, visualizacion, analisis y

extraccion de las diversas variables relevantes que apoyen el diseio de
politicas publicas, investigacion y la atencién de personas con ER-EPOF-
EH.

Iniciativa 3.1 | Revisi—n internacional de buenas pricticas de uso de informaci—n de registro
similares.
Indicador Noemero de revisiones internacionales
Meta Revisi—n de menos 3 pa’'ses
Fecha Mes 13y 14
Frecuencia Semanal.
Iniciativa 3.2 | Mesas de trabajo con actores relevantes para identificar y priorizar temas a
considerar en este protocolo.
Indicador Noemero de actas de las reuniones de actores relevantes
Ncemero de temas a considerar en el protocolo.
Meta | Al menos 3 reuniones con actas
Al menos 3 temas priorizados.
Fecha | Mes 14, 15y 16.
Frecuencia | Mensual.
Iniciativa 3.3 | Desarrollo de una gu'a de buenas pricticas para el uso de informaci—n del
registro que incluya derechos y deberes de los usuarios del registro.
Indicador Ncemero de gu’as desarrolladas.
Meta | Al menos una gu’a.
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Fecha | Mes 16y 17.
Frecuencia | Actualizaci—n de la gu’a segcen necesidad.
Iniciativa 3.4 | Publicaci—n del protocolo a la comunidad a travZs de redes soiles y otros
medios.
Indicador Ncemero de descargas realizadas
Encuesta de satisfacci—n a usuarios que descargaron la gu’a.
Meta | Al menos 10 descargas.
Fecha | Mes 18.
Frecuencia | Medici—n mensual de descargas

OBJETIVO 4

Cada 2 meses.

Desarrollar indicadores que permitan una evaluacion multidimensional y

transdisciplinaria de las ER-EPOF-EH a nivel nacional y territorial para
distribuir de manera efectiva y eficiente los recursos.

Iniciativa 4.1 | Dise—o, desarrollo, validaci—n e imgementaci—n del plan de vigilancia que permita
la identificaci—n de indicadores para una evaluaci—n epidemiol—gica y ciencia ¢
datos de las ER-EPOF-EH.

Indicador Noemero de actividades realizadas
Ncemero de indicadores epidemiol—gicos identificados
Meta | 4 actividades realizadas.
Fecha | Mes 14, 15y 16
Frecuencia | Trimestral

Iniciativa 4.2 | Desarrollo e implementaci—n de un plan de monitoreo basado en el resultado de
los indicadores que permita la toma de decisiones a nivel ministerial, instituciones
de salud, investigaci—n, academia y asociaci—n de pacientes.

Indicador Noemero de indicadores definidos / Neemero de indicadores con resultados
evaluados.
Meta | 80%
Fecha | Mes 24, 25y 26
Frecuencia | Anual
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Iniciativa 4.3 | Realizar la medici—n de indicadores que permita la toma de decisiones
epidemiol—gicas.
Indicador Ncemero de resultados trimestrales obtenidos.
Meta | 80%
Fecha | Desde mes 26
Frecuencia | Trimestral
Iniciativa 4.4 | Generar un plan de acci—n que igluya un plan de mitigaci—n de riesgos y mejora
continua basado en los resultados de los indicadores.
Indicador Ncemero de actividades desarrolladas
Ncemero de resultados cumplidos/ ncemero de resultados esperados.
Meta | 4 actividades
2 resultados
Fecha | Mes 26, 27 y 28.
Frecuencia | Trimestral.

OBJETIVO 5

Fortalecer la investigacion cientifica/clinica sobre ER-EPOF-EH en Chile y

potenciales terapias.

Iniciativa 5.1 | Dise—o, desarrollo e implementaci—n de un Plan Nacional de Desarrollo Ciat'fico
y Tecnol—gico en EPoOF, con plazos, objetivos y financiamiento.
Indicador
Noemero de actividades realizadas.
Ncemero de resultados cumplidos/ ncemero de resultados esperados
Presupuesto asignado.
Meta | 80%
80%
Financiamiento para cumplir exitosamente la ejecuci—n de la iniciativa.
Fecha | Mes 28, 29 y 30.
Frecuencia | Anual

Iniciativa 5.2

Generaci—n de alianzas intersectoriales entre los Ministerios e Instituciones
Estatales afines a las ER-EPOF-EH, las empresas pceblicas y privadas, las
Asociaciones de pacientes y la academia, para trabajar en conjunto para el
avance en la difusi—n, formaci—n, investigaci—n, conocimiento, aplicaci—n
innovaci—n sobre EREPOF-EH en Chile.
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Indicador | Noemero de convenios establecidos entre los Ministerios e Instuciones Estatales
afines a las ER-EPOF-EH, las empresas paeblicas y privadas, las Asociaciones de
pacientes y la academia, para trabajar en conjunto para el avance en la difusi—n,
formaci—n, investigaci—n, conocimiento, aplicaci—n e innovaci—n sobre-EROF-
EH en Chile con productos /

Ncemero de convenios vigentes anualmente entre los Ministerios e Instituciones
Estatales afines a las ER-EPOF-EH, las empresas pceblicas y privadas, las
Asociaciones de pacientes y la academia, para trabajar en conjunto para el
avance en la difusi—n, formaci—n, investigaci—n, conocimiento, aplicaci—n
innovaci—n sobre EREPOF-EH en Chile.
Meta | 50%
Fecha | Mes 24
Frecuencia | Anual

Iniciativa 5.3 | Financiamiento de Tesis en el estudio de ER-EPOF-EH a nivel de pre y postgrado
para profesionales de la salud, as’ como profesionales en el frea de las ciencias
bisicas, mag’'steres y doctorados.

Indicador | Noemero de Tesis sobre EREPOF-EH financiadas / noemero de tesis sobre ER
EPOF-EH presentadas a financiamiento.

Meta | 70%
Fecha | Mes 36
Frecuencia | Anual

Iniciativa 5.4

Creaci—n de nuevos fondos de investigaci—n concursables, de duraci—n y mont
mayores a los actuales FONDECYT Regulares que permitan la ejecuci—n de
proyectos de esta envergadura.

Indicador | Ncemero de fondos
Meta | Al menos un fondo en primer a—0 y dos fondos a concurso anual desde el a—o 2
de vigencia
Fecha | Mes 48
Frecuencia | Anual
Iniciativa 5.5 | Definici—n de las EREPOF-EH como [I'nea prioritaria para los fondos de

investigaci—n concursables vigentes.
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Indicador | Neemero de fondos con la definici—n de EFEPOF-EH como I'nea prioritaria
Meta | Al menos un fondo en primer a—o y dos fondos a concurso anual desde el a—o 2
de vigencia
Fecha | Mes 24
Frecuencia | Anual
Revisi—n de normativas vigentes referetes a investigaci—n en EREPOF-EH con
Iniciativa 5.6 | seres humanos en Chile con el objeto de favorecer su participaci—n en
investigaciones sobre ER-EPOF-EH tanto nacional como internacional y
multicZntricos.
Indicador | Modificaci—n de Normas sobre la investigaci—n en EEPOF-EH con seres
humanos en Chile con el objeto de favorecer las investigaciones sobre ER-EPOF-
EH tanto nacional como internacional y multicZntricos.
Meta | 100%
Fecha | Mes 48
Frecuencia | onica vez
Iniciativa 5.7 | Participaci—n de representantes de la so@dad civil, incluyendo de Asociaciones
de pacientes, en el dise—0, ejecuci—n e interpretaci—n de resultados de lo
proyectos financiados por esta iniciativa, ya sean extranjeros o nacionales.
Indicador | Ncemero de representantes de la sociedad civil, inclyendo Asociaciones de
pacientes, que participan en el dise—0, ejecuci—n e interpretaci—n de resultados d
los proyectos / Noemero de proyectos vigentes.
Meta | 75%
Fecha | Mes 24
Frecuencia | Anual
Iniciativa 5.8 | Consensuar una poltica de investigaci—n con naterial biol—gico de seres
humanos en Chile que proteja el patrimonio genZtico nacional y potencie la
generaci—n de conocimiento en el pa's, asegure el buen uso del material,
reconozca la participaci—n de cient’ficos/cl’'nicos nacionales y asegure acceso a
los resultados. Esta pol'tica debiera contemplar reglamentaciones sobre la salida
de material biol—gico y datos del pa’s, su dep—sito en repositorio nacionales y ung
regulaci—n para el funcionamiento de dichos repositorios que asegure el acceso
equitativo para la comunidad cient’fica nacional e internacional.
Indicador | Norma sobre el patrimonio genZtico nacional.
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Meta | 100%
Fecha | Mes 48
Frecuencia | Anual
Iniciativa 5.9 | Establecer un lineamiento para fortalecer la interacci—n entre Asociaciones de
pacientes ER-EPOF-EH, acadZmicos, cl'nicos y empresas interesadas en
financiar estudios precl’nicos y cl'nicos.

Indicador | Norma sobre fortalecimiento de interacci—n entre Asociaciones de pacientes ER
EPOF-EH, acadZmicos, cl'nicos y empresas interesadas en financiar estudios
precl’nicos y cl'nicos

Meta | 100%
Fecha | Mes 48
Frecuencia | onica vez

Iniciativa 5.10

Generar estad'as de intercambio de investigadores/acadZmicos a centros de
excelencia en el extranjero sobre investigaci—n en EREPOF-EH, a travZs de
fondos concursables contemplados para tal fin.

Indicador

Ncemero de concursos de intercambio en ER- EPOF - EH/a—o.

Meta | Al menos un concurso primer a—0 y dos concursos desde el segundo a—0
Fecha | Mes 36
Frecuencia | Anual.

Iniciativa 5.11

Reducir aranceles para equipos e insumos de laboratorio.

Indicador

Publicaci—n en el diario oficial de un Decreto ley sobre reducci—n de arancele
para equipos e insumos de laboratorio.

Meta | 100%
Fecha | Mes 48
Frecuencia | Actualizaci—n de aranceles cada 5 a—os
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PROTECCION E INSERCION SOCIAL

Desarrollar recomendaciones respecto a las necesidades de mayor comunicacion
e informacion en el area de insercién social.

Creaci—n de campa—as comunicacionales sobre las enfermedades pocdrecuentes y

Iniciativa 1.1 | beneficios a los que puedan acceder personas con ER, EPOF, EH y sus cuidadores
Indicador | Nj de campa—as comunicacionales dise—adas y ejecutadas
Meta | 4 campa—as comunicacionales
(Programas de alimentaci—n para personas con enfermeda@s poco frecuentes
Programas de rehabilitaci—n en el ¥mbito psicosocial
Educaci—n en sistemas de adaptabilidad del hogar
Educaci—n en temas de delegaci—n o relevo del cuidado de una persona cof
enfermedades poco frecuentes (ejemplo programa postrado, Ca hospitalizaci—n,
Telet—n).
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Anual
Iniciativa 1.2 | Fomentar la inserci—n e inclusi—n para personas con ER, EPOF, EH
Indicador | Nj de instancias (reuniones) concretadas con cada departamento definido para trabajos
de programas de inclusi—n.
Meta | Reuniones de trabajo concretadas: 100%
Fecha | Dic 2022
Frecuencia | Reuniones Semestrales (y de continuidad mensuales), a permanencia.
Iniciativa 1.3 | Realizaci—n de charlas a la comunidad a travZs de municiplidades y otros
Indicador | Nj Reuniones (charlas) concretadas con municipalidades y otros
Meta | 6 reuniones (charlas) concretadas en el a-0 1
8 reuniones (charlas) concretadas en el a—0 2
10 reuniones (charlas) concretadas en el a—o 3.
Fecha | Dic 2022
Frecuencia | Mensual y a permanencia
Iniciativa 1.4 | Creaci—n de programas sobre enfermedades poco frecuentes en las empresas
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Indicador | Programas ejecutados / programas evaluados
Meta | 100%
Fecha | Dic 2022
Frecuencia | Semestral

OBJETIVO 2

Desarrollar recomendaciones respecto a las necesidades en el ambito laboral

para cuidadores y personas con enfermedades poco frecuentes, enfermedades
raras y enfermedades huérfanas.

Iniciativa 2.1 | Creaci—n de seguro laboral (sin edadlI'mite, ampliaci—n Ley Sanna), seguro para
extmenes y otras alianzas estratZgicas y generaci—n de pol’ticas de flexibilidad laboral.
Indicador | Nj Instancias (al menos una reuni—n con cada departamento definido) concretadas para
creaci—n de seguros Yflexibilidad laboral.
Meta | 100%
Fecha | Dic 2022
Frecuencia | Mensual, desde la primera reuni—n y permanencia
Iniciativa 2.2 | Creaci—n de carnet de Cuidador (priorizaci—n en atenci—n tanto pceblico y privag
atenci—n preferente, postulaci—na bono, beneficios laborales y educacionales,
preferencia en programas para ER- EPOF - EH, capacitaciones de oficio, telet—n),
vincular con sistema de registro.
Indicador | Nj Carnet de cuidador solicitados / Nj cuidadores solicitantes que cuentan con carnet
de cuidador.
Meta | 100%
Fecha | Diciembre 2022
Frecuencia | Permanente
Iniciativa 2.3 | Fomentar la Responsabilidad Social Empresarial (RSE) y facilitar incentivos a
mecanismos para que las empresas pceblicas y privadas pueden generar acabnes en
ayuda a las personas con enfermedades raras o poco frecuentes, sus familias y
cuidadores
Nj de mecanismos para inclusi—n laboral
Indicador | Nj de empresas inscritas
Mecanismos de facilitaci—n:
Meta a) subsidio empresa implementado.

b) Protocolo proceso licencias mZdicas elaborado.
c) Protocolo ayudas programas Ministeriales elaborado.
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Fecha

Diciembre 2022

Frecuencia

OBJETIVO 3

Permanente

Desarrollar propuesta y programa respecto a la proteccion del derecho a

educacion de personas con ER — EPOF -EH.

Iniciativa 3.1 | Creaci—n de protocolos de continuidad educacional y cupos especiales para personas
con ER DEPOF B EH.
Indicador | Nj Instancias concretadas (reuniones con cada entidad definida) para la creaci—n de
protocolos de continuidad educacional y de cupos especiales para personas con ER-
EPOF-EH.
Meta | 100%
Fecha | Dic 2023
Frecuencia | Seguimiento mensual
Implementaci—n permanente
Iniciativa 3.2 | Implementaci—n de flexibilidad en horario o clases online, contar conprofesor gu’'a,
realizaci—n de exfmenes adaptados para personas con ER, EPOF, EH.
Indicador | Normativas/ acuerdos/ protocolos que regulen la flexibilidad horaria, realizaci—n de
eximenes adaptados y apoyo de profesor gu’a para personas con ER, EPOF y EH.
Meta | 100%
Fecha | Dic 2023
Frecuencia | Seguimiento mensual
Implementaci—n permanente
Iniciativa 3.3 | Creaci—n de protocolos para autocuidado, acceso a programas de inclusi—n escolar
gu’as de subvenci—n para establecimientos educacionales.
Nj de Protocolos Creados
Indicador
3 protocolos:
Meta ¥  Autocuidado: Alimentaci—n, Medicamentos
¥  Acceso: PIE, programas Inclusi—n
¥ Gu’'a subvenci—n para el establecimiento
Fecha | Dic 2022
Frecuencia | Permanente
Iniciativa 3.4 | Creaci—n de progamas asistenciales para autocuidado.

143




PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES

Indicador | Nj de Programas creados
Al menos 2 programas:
Meta ¥ Programa de gu’a asistencial: incorporaci—n de persona capacitadas para la
gu’a en autocuidado
¥ Programa de Autocuidado: Movimiento y actividades diarias
Fecha | Dic 2022
Frecuencia | Permanente

OBJETIVO 4

Desarrollar propuesta de resguardo del patrimonio y pensiones para personas
con ER, EPOF, EH y sus cuidadores.

Las personas con EPOF-ER-EH, efectivamente pueden ejercer su derecho de
propiedad, pero si este tiene en el lapso de la adquisicion de ella una

disautonomia puede eventualmente perder su propiedad, por ello es importante
que estén protegidos ellos o los cuidadores designados, como los curadores a
modo de ejemplo, para que no queden en la indefension y en un vacio de la ley
por no haber sido estos considerados , ya que estas enfermedades son
excepcionales y como tales no han sido vistas en la ley

Iniciativa 4.1 | Fomentar la protecci—n de los bienes para que no sean factibles de embagar y se
encuentren amparados en la CPE, en el art'culo 23 y 24, se realice la aplicaci—n del art.
18, donde se establece el derecho a percibir una pensi—n digna.
Indicador | Nj Instancias concretadas con Poder Judicial para inicio de aplicaci—n de |laCPE.
Meta | 1 Reuni—n de trabajo con Poder Judicial
100%
Fecha | Dic 2022
Frecuencia | Permanente
Iniciativa 4.2 | Resguardar aplicaci—n del C—digo Civil, que protege el derecho de propiedad
aplicaci—n del C—digo de Procedimiento Civil, (enna categor'a de igualdad de los
interdictos viendo caso a caso)
Indicador | Nj Instancias concretadas para trabajo sobre aplicaci—n del C—digo Civil.
Meta | Al menos 1 reuni—n con entidad atingente para dar inicio a la aplicaci—n del C—digo Ci
y C—digo de Procedimiento Civil
100%
Fecha | Dic 2022
Frecuencia | Permanente
Iniciativa 4.3 | Fomentar una reforma de protecci—n para que las pensiones se le otorguen al duplo de

los por vejez y que puedan ser cobrados en ocasiones por sus cuidadores o bien por
los mismos pacientes con ER, EPOF, EH.
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Indicador | Nj Pensiones otorgadas al duplo
Nj Beneficiarios con ER, EPOF; EH y cuidadores que acceden al duplo.

Meta | 100%

Fecha | Dic 2022

Frecuencia | Permanente

Iniciativa 4.4 | Creaci—n @ manual o Protocolo para organizaciones de pacientes para orientaci—n de
sus afiliados.

Indicador | Nj de Protocolos Creados
Nj de organizaciones capacitadas en el protocolo para gu’a.

Meta | 1 protocolo
Al menos 5 organizaciones de pacientes.

Fecha | Dic 2022

Frecuencia | Permanente
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9 | MAPA DE HITOS DEL PLAN

L'nea Obietivo Iniciativa Meta 2021 2021 2022 2022 2023 2023 2024 2024 2025 2025
estratZgica | 1] | 1] | 1] | 1] | 1]

1. Crear una

institucionalidad para la
formulaci—n,

planificaci—n, desarrollo 1.1. Creaci—n de una Oficina Ministerial sobre ER Decreto que conforma la oficina Ministerial sobre

Rector'a y evaluaci—n de pol'ticas EPOF-EH, dependiente de la DIPRECE, que elabore y Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes,
! monitoree el desarrollo de pol'ticas, planes y programas dependiente de la Divisi—n de Prevenci—n y Control de

Regulaci—ny
Fiscalizaci—n

peeblicas, programas y
acciones sobre ER -
EPOF-EH, que promueva
la interacci—n de actores
estratZgicos en la
materia y garantice la

participa ci—n ciudadana.

sobre dichas enfermedades, y promueva la colaboraci—n
peebliceprivada.

Enfermedades (DIPRECE) del Ministerio de Salud
aprobado por contralor'a.

1.2. Creaci—n de una Conisi—n Asesora Ministerial en
ER-EPOF-EH, encargada de asesorar al Ministerio de
Salud en la formulaci—n de pol'ticas, planes y
programas; proponer acciones, estrategias,
modificaciones a normativas, gu'as cl'nicas y
protocolos referentes a materias relativas a dichas
enfermedades y que estZ integrada por representantes
de diversos actores relevantes en la materia.

Realizar reuni—n constitutiva y reuniones ordinarias
presenciales y/o virtuales de manera peri—dica.

1.3. Creaci—n de un ComiZ que fomente el desarrollo de
iniciativas sobre enfermedades raras o poco frecuentes,
atravZs del ditlogo y de la colaboraci—n poeblieprivada.

Creaci—n del ComitZ y realizaci—n de sesiones con actas|
e informes que recojan el aporte del Consejo en la
construcci—n del plan.

1.4. Incorporaci—n a Orphanet.

Incorporaci—n de Chile como miembro de Orphanet

2. Crear o modificar
normas legales que
garanticen el
cumplimiento de los
objetivos contenidos en
los planes y programas
sobre enfermedades
raras, huZrfanas o poco
frecuentes.

2.1. Establecimiento de una definici—n de EREPOF-EH
que sea aplicable en la legislaci—n interna y en las
pol'ticas, planes y programas que se formulen,
desarrollen y ejecuten.

Decreto publicado en el Diario Oficial con la definici—n
de enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.

2.2. Creaci—n de ley que crea un Fondo que otorgue
protecci—n financiera para diagn—sticos, tratamientos,
seguimiento y rehabilitaci—n de todas las personas on
ER DEPOF DEH.

Publicaci—n de ley en el Diario Oficial crea un Fondo que
otorgue protecci—n financiera para diagn—sticos,
tratamientos, seguimiento y rehabilitaci—n de todas las
personas con ER DEPOF BDEH.
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2.3. Creaci—n de una legislaé—n sobre conflictos de
intereses y Ztica en la relaci—n entre mZdicos, pacientes,
laboratorios y tomadores de decisiones pol'ticas.

Publicaci—n de ley sobre conflictos de intereses y Ztica
en la relaci—n entre mZdicos, pacientes, laboratorios y
tomadores de decisiones pol'ticas.

2.4. Modificaci—n de la legislaci—n sobre protecci—n de
datos personales y sensibles de las personas, con el
objeto de velar por el uso de datos de personas con
enfermedades raras o poco frecuentes, incluidos sus
datos gen—micos, de forma segura y eficaz.

Ley que modifique la Ley Nj 19.628, que entre otras

materias, vele por el uso de datos de personas con

enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes,
publicada en el Diario Oficial.

2.5. Creaci—nde una normativa jur'dica sobre obtenci—n,
uso y almacenamiento de muestras biol—gicas humanas
con fines de investigaci—n, y creaci—n de biobancos.

Publicaci—n en el Diario Oficial de marco normativo
vigente sobre obtenci—n, uso y almacenamiento de
muestras biol—gicas humanas con fines de investigaci—n,
y creaci—n de biobancos.

2.6. Creaci—n de una normativa jur'dica sobre uso de
muestras y datos con fines diagn—sticos y de
tratamiento.

Publicaci—n en el Diario Oficial de marco normativo
vigente sobre uso de muestras y datos con fines
diagn—sticos y de tratamiento.

2.7. Modificaci—n de normas legales vigentes, con el
objeto de regular las actividades relacionadas a la
telemedicina.

Publicaci—n en el Diario Oficial de Reglanento vigente
sobre acciones vinculadas a la atenci—n de salud
realizadas a distancia, por medio o con apoyo de
tecnolog’as de la informaci—n y comunicaciones.

2.9. Modificaci—n de la legislaci—n actual sobre estudios
cl'nicos con estfndares Zticos, que promueva el
desarrollo de los mismos y fomente la educaci—n sobre
ellos.

Publicaci—n en el Diario Oficial de ley actualizada sobre
estudios cl'nicos que contemple estindares Zticos,
promueva el desarrollo de los mismos y fomente la

educaci—rsobre ellos.

3. Definir esttndares
tZcnicos y de calidad de
los servicios, recursos
humanos y centros de
referencia para la
atenci—n de personas
con enfermedades raras,
huZrfanas o poco
frecuentes.

3.1. Definici—n de estfndares respecto a ompetencias,
capacidades y conocimientos de los equipos
interdisciplinarios de los centros que formen parte de
una Red de Atenci—n de Enfermedades Raras o Poco
Frecuentes.

Decreto del Ministerio
de Salud que contenga una definici—n de perfiles de
competencias de profesionales de los equipos
interdisciplinarios de los centros que formen parte de
una Red de Atenci—n de Enfermedades Raras,
HuZrfanas y Poco Frecuentes, publicado en el Diario
Oficial.

3.2. Definici—n de estfndares de centros dereferencia
para la atenci—n de personas con enfermedades raras,
huZrfanas o poco frecuentes.

Decreto del Ministerio de Salud que contenga una
definici—n de estfndares de centros de referencia que
formen parte de una Red de Atenci—n de Enfermedades
Raras, HuZrfanas o Poco Frecuentes, publicado en el
Diario Oficial.

3.3. Elaboraci—n o actualizaci—n protocolos de prictica
cl'nica, gu’as cl'nicas y orientaciones de tratamiento
para enfermedades raras o poco frecuentes.

Publicaci—n de orientaiones de tratamiento de
enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes de
aquellas que estZn disponibles en Orphanet; y
elaboraci—n y actualizaci—n de protocolos de prictica
cl'nica y gu'as cl'nicas de aquellos tratamientos con
evidencia cient'fica disponible.
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3.4. Elaboraci—n de protocolos de diagn—stico oportuno
derivaci—n de pacientes con enfermedades raras,
huZrfanas o poco frecuentes.

Resoluci—n del Ministerio de Salud que establece
protocolos de diagn—stico oportuno y derivaci—ned
pacientes con enfermedades raras, huZrfanas o poco
frecuentes.

3.5. Elaboraci—n de normativa para estandarizar
informaci—n que contendr} el Registro Nacional de
Enfermedades Raras o Poco Frecuentes.

Resoluci—n del Ministerio de Salud queestablece

normativa sobre informaci—n que contendri el Registro

Nacional de Enfermedades Raras, HuZrfanas o Poco
Frecuentes.

3.6. Elaboraci—n de normativa sobre procesos de
evaluaci—n de tecnolog’as sanitarias estandarizadas
para medicamentos huZrfanos y dispositivos mzdicos.

Resoluci—n del Ministerio de Salud mediante la cual fija
normas y procesos de evaluaci—n de tecnolog’as
estandarizadas para medicamentos huZrfanos y

dispositivos mZdicos.

4. Desarrollar actividades
de mon itoreo y
fiscalizaci—n que
aseguren el adecuado
cumplimiento de planes
y programas sobre
enfermedades raras,
huZrfanas o poco
frecuentes y su marco
jur'dico.

4.1. Fiscalizaci—n del cumplimiento de normativas y
protocolos de salud.

Fiscalizaciones peri—dias sobre el cumplimiento de
normas y protocolos de salud relacionadas al plan de
enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.

4.2. Fiscalizaci—n del correcto funcionamiento del
equipamiento diagn—stico, tratamiento y los aspectos
tZcnicos de los procesos cl'nicos de enfermedades
raras, huZrfanas y poco frecuentes.

Fiscalizaciones peri—dicas de la totalidad equipamiento

diagn—stico, tratamiento y los aspectos tZcnicos de los

procesos cl'nicos de enfermedades raras, huZrfanas o
poco frecuentes.

4.3. Fiscalizar aspectos relacionados con la regulaci—n
Ztica, en particular de la pol'tica de conflictos de interZs,
as’ como el cumplimiento de las regulaciones
establecidas para estudios cl'nicos.

Fiscalizaciones peri—dicas sobreel cumplimiento de la
regulaci—n Ztica en el sector salud, enparticular de la
pol'tica de conflictos de interZs, as’ como sobre el
cumplimiento de regulaciones sobre estudios cl'nicos.

4.4. Fiscalizaci—n del funcionamiento de laRed Nacional
de atenci—n de personas corenfermedades raras,
huZrfanas o poco frecuentes.

Fiscalizaciones peri—dicas del funcionamiento de
flujogramas de referencia y contrarreferencia entre
establecimientos de salud para la atenci—n de personas
con enfermedades raras, huZrfanas o poco frecuentes.

Provisi—n de
Servicios
Asistenciales

1. Otorgar una atenci—n
de salud oportuna y de
calidad a las personas
con ER-EPOF-EH a
travZs de
establecimientos de
salud coordinados e
integrados entre s’, con
capital humano,
infraestructura y
equipamiento adecuado
para una atenci—n
integral.

1.1. Creaci—n de una Red Nacional de Atenci—n de
personas con ER- EPOF-EH que articule e integre a
Establecimientos de Salud Paeblicos y Privados, Hospital
Digital, establecimientos de salud de referencia a lo
largo del territorio nacional, equipos de salud mental,
laboratorios de salud poeblicos y privados, nacionales y
extranjeros, unidades de telemedicina, proveedores de
dispositivos MZdicos, centros acadZmicos, centros de
investigaci—n y organizaciones de pacientes.

a) Creaci—n por Resoluci—n/Ley de Red nacional de
atenci—n de personas con ER EPOF-EH.
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b) Manual organizacional de la Red nacional de atenci—n

de personas con ER- EPOF-EH.

1.2. Visualizaci—n de la Red Nacional de atenci—n de
personas con ER- EPOF-EH a travZs de la
incorporaci—n de la red aOrphanet.

a) Trimite de incorporaci—n realizado por el MINSAL

b) 80% de los actores de la red nacional de atenci—n
incorporados a Orphanet

1.3. Conformaci—n de telecomitZs para el abordaje
de diagn—stico, tratamiento, seguimiento y

rehabilitaci—nde ER- EPOF-EH y para el asesoramiento
genZtico y asesoramiento de especialistas con el objeto
de garantizar el acceso y oportunidad de atenci—n a las
personas; mediante la generaci—n de OCZlula de Tele

comitZ de ER- EPOF- EHO, O CZlula Tele comitZ
Dismorfolog'a de ER- EPOF-EHO, OCZlula Tele comitZ
Perinatal ER-EPOF- EHOen la iniciativa Hospital Digital

del Departamento de Salud Digital del Ministerio de

Salud; u otros mecanismos pertinentes.

a) Convocar a expertos del frea de ER-EPOF-EH y de
Salud Digital del Ministerio de Salud.
Constituir celula de ER-EPOF-EH en el Hospital Digital

b) Convocar a expertos del trea de Dismorfolog'a ER-
EPOF-EH y de Salud Digital del Ministerio de Salud.
Constituir cZlula de Dismografia ER-EPOF-EH en el

Hospital Digital

c) Convocar a expertos del frea de ER-EPOF-EH de la
medicina perinatal (obstetras, genetistas, consejeros
genZticos, etc) y de Salud Digital del Ministerio de Salud.
Constituir celula de Medicina Perinatal en el Hospital
Digital.

1.4. Establecimiento de flujogramas de referencia y
contrarreferencia entre establecimientos de salud
paeblicos y privados para diagn—stico, tratamiento,

seguimiento y rehabilitaci—n de ER EPOF-EH desde
otras especialidades y/o atenci—n primaria en todos los
servicios de salud.

a) Entrega de Flujogramas de referencia y
contrarreferencia.

b) Entrega de listas de espera de las personas con ER-
EPOF-EH .

c) Entrega de garant'as de oportunidad.

d) Disminuci—n de las listas de espera enal menos un
50% del ncemero de personas que solicitan atenci—n
preferencial, disminuyendo la brecha un 20% cada a—o.
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2. Mejorar y fortalecer la
capacidad diagn—stica de
enfermedades raras o
poco frecuentes.

2.1. Otorgar garant'as de acceso y oportunidad que
aseguren la atenci—n por parte de todos los
profesionales necesarios en la confirmaci—n diagn—stica
ante sospecha de ER-EPOF-EH mediante
disponibilidad de horas y capacidades de atenci—n en
establecimientos de salud para las personas afiliadas a
cualquier sistema de previsi—n de salud.

a) Estudio de brechas de necesidad de atenci—n de
diagn—stico de especialidades para seguimiento de
personas con ER-EPOF-EH

b) Cobertura del 90% de especialidades de acuerdo a
horas asignadas y capacidades de resoluci—n y/o
derivaci—n expl'citassegcen studio de brechas

c) 90% de equipos multidisciplinarios de diagn—stico en
los centros de atenci—n de personas con EREPOF-EH
conformados.

d) Promulgaci—n del decreto de Garant'a de
oportunidad.

e) Disminuci—n de las listas de espera en al menos un
50% del ncemero de personas que solicitan atenci—n
preferencial, disminuyendo la brecha un 20% cada a—o.

2.2. Incorporar acompa—amiento de equipos de salud

mental como parte del equipo multidisciplinario en el

proceso diagn—stico y de tratamiento de ER- EPOF
EH.

a) Incorporaci—n de al menos un profesional de salud
mental a los equipos interdisciplinarios, con horas
suficientes para atenci—n y capacidades de resoluci—n
ylo derivaci—n.

b) Propuestas escritas de protocolos para distintas
situaciones (ej, atenci—n de padres de reciZn nacidos o
ni—os peque—os/Adolescentes/Adultos. Otros espec'ficos

como dolor cr—nico, discapacidad/es, duelo, etc.)

c) Mediciones de efecto al menos a corto (6 meses) y
mediano (3 a—os) plazo de los programas.

2.3. Establecimiento de una red de laboratorios
nacionales y extranjeros (citogenZtica, inmunolog’a,
reumatolog'a, biolog’a molecular, etc), ya sea de nueva
implementaci—ro aquellos ya existentes, para el
diagn—stico de ER EPOF-EH.

a) Levantamiento de informaci—n sobre capacidades y

brechas locales (por ejemplo, a nivel de macrozonas) de

capacidad de resoluci—n de diagn—stico de laboratorio
de aquellas condiciones con test existente.

b) Priorizaci—n de principales brechas en equipamiento,
formaci—n de recursos humanos y costos de reactivos,
seguido generaci—n de plan para resolverlas y permitir el
crecimiento y/o establecimiento de laboratorios de
diagn—sito por macrozonas.

151



L'nea

PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES

estratZgica

Objetivo

Iniciativa

Meta

2021

2021
1]

2022

2022
1]

2023

2023
1]

2024

2024
1]

2025

2025
1]

c) Modificaci—n y publicaci—n del Reglamento para
Laboratorios Cl'nicos para la incorporaci—n de
profesionales de freas que no estfn actualmente
contempladas en el Reglamento de Laboratorio Cl'nico y
que son cruciales para extmenes genomicos, de las
freas de biolog'a, biotecnolog’a y especialmente,
bioinformitica.

d) Publicaci—n de la modificaci—n en la legislaci—n
tributaria sobre exenciones de aranceles para
importaci—n de reactivos y de impuestos para &fmenes
realizados en el extranjero para diagn—stico de ER
EPOF-EH.

e) Elaboraci—n de protocolos de calidad y homologaci—n

con estindares internacionales como CLIA o CAP

f) Listado de extmenes y coberturas de extmenes que
se tengan que realizar fuera de Chile por no estar
disponibles.

2.4. Generaci—n de un sistema de derivaci—n para la
realizaci—n de eximenes con poca oferta desde
especialidades afines hacia laboratorios de referencia.

Protocolo de referencia para estudios de laboratorio de
baja frecuencia

2.5. Desarrollar capacidades locales para realizar
extmenes diagn—stico no existentes o escasos en la
actualidad en Chile (ej, secuenciaci—n masiva) con
adecuada cobertura financiera y protocolos de
esttndares de procedimientos que supervisen la calidad,
tiempos de respuestas y costos de los servicios que
ofrezcan las instituciones de salud peeblicas yprivadas.

a) 1 laboratorios por macrozona con prestaciones
correspondientes

b) Protocolo de Certificaci—n de Laboratorios con
Prestaciones asociadas a ER-EPOF-EH.

2.6. Creaci—n de un programa de diagn—stico de ER
EPOF-EH por secuenciaci—n masiva en personas
ingresadas a unidades de intensivos neonatales y

pedittricos.

a) Elaboraci—n de propuesta de diagn—stico neonatal
mediante secuenciaci—n masiva en cuidados intensivos
neonatales y pediftricos mediante trabajo conjunto y
peri—dico de MINSAL, comitZ de expertos y

representantes de agrupaciones de pacientes.

2.7. Incorporaci—n de sistemas de registro de

b) 80% Cobertura de implementaci—n ejecutada /
planificada de acuerdo a documento de propuesta
elaborado.

diagn—sticos de EREPOF-EH en ficha cl'nica
electr—nica de centros de saludpbceblicos con c—digos
CIE, OMIM, HPO y/u C—digos Orphanet.

80% del total de centros de salud poeblicos a nivel
nacional con sistema de registro de diagn—sticos de ER
EPOF-EH con c—digos CIE, OMIM, HPO y/u Orphanet
incorporado a ficha cl'nica electr—nica
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2.8. Incorporaci—n de Tecnolog'as de Informaci—n de
asistencia de decisiones mZdicas en la ficha cl'nica
electr—nica, que entregue una alerta de sospecha de
ER-EPOF-EH a travZs de sistemas informiticos
(algoritmo de cruce de datos, inteligencia artificial),
ademis de la incorporaci—n de un c—digo de sospecha
de ER-EPOF-EH.

a) Sistema de alertas implementado y en
funcionamiento.

b) Creaci—n de mecanismo de sospecha en registro
cl'nico electr—nico.

3. Mejorar la cober tura de
screening neonatal y
articular una red de
tamizaje neonatal
capacitada para
diagn—stico de
enfermedades raras o
poco frecuentes,
comprendiendo dentro
de Zstas todas las
enfermedades calificadas
como tales.

3.1. Implementaci—n de screening neonatabmpliado, a
travZs de la reactivaci—n del Plan Piloto de Pesquisa
Neonatal para 26 condiciones iniciado en el a—o0 2017 en
el Hospital San Juan de Dios en conjunto con el INTA.

a) Reiniciar Fase | de este programa piloto, reiniciando
antlisis de muestras de reciZn nacidos del Hospital San
Juan de Dios.

b) Fase Il, iniciar el procesamiento de las muestras en el
Laboratorio de Pesquisa Neonatal del Hospital San Juan
de Dios y aumentar el ncemero de muestras analizadas.

c) Fase llI: iniciar procesamiento de muestras en
Laboratorio de Pesquisa Neonatal del Hospital Guillermo
Grantt Benavente en Concepci—n para lograr cobertura a

todo el territorio nacional.

d) Fase IV: procesar muestras de todos los Hospitales
peelicos y privados de Chile.

3.2. Creaci—n de una Comisi—n Nacional que evalcee
permanentemente nuevas condiciones a ser
incorporadas y los resultados de aquellas que han sido
incorporadas, as’ como optimizar de forma continua su
funcionamiento.

a) Decreto constitutivo de Comisi—n nacional.

b) Comisi—n en funcionamiento con reuniones regulares.

3.3. Otorgar garant'as de acceso y oportunidad para la
entrega de prestaciones de asesoramiento genZtico de
personas con ER- EPOF-EH y a sus familiares de primer
grado de consanguinidad o familiares pertinentes.

a) Generaci—n de programas de formaci—ny
acreditaci—n en AG para profesionales de la salud en
distintas freas (prenatal, pediatria, oncologia, otros
Fmbitos de atenci—n de adultos).
80% de las unidades de atenci—n de personas con ER
EPOF-EH cuentan con asesores genZticos con
formaci—n y acreditaci—n que participan en la atenci—n
de pacientes y familias.

b) 100% cobertura presencial o por telemedicina de
Servicios de Asesoramiento genZtico
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3.4. Incorporaci—n de especialistas (genetistas cl'nicos)
y otros profesionales de la salud (asesores genZticos,
profesionales de la salud capacitados en asesoramiento
genZtico) en procesos de diagn-stico prenatal para
asesoramiento genZtico.

a) Genetistas cl'nicos integrados en equipos de
medicina materno fetal en centros asistenciales de alta
complejidad.

b) Elaboraci—n de programa de asesoramiento genZtico

perinatal mediante equipo multidisciplinario (genetistas
cl'nicos, asesores genZticos, matronas/es,

enfermero/as, psic—logos/as, asistentes sociales, etc), a
implementarse en unidades de medicina materno fetal
en centros asistenciales de alta complejidad mediante
trabajo conjunto y peri—dico de MINSAL, comitZ de

expertos y representantes de agrupaciones de
pacientes.

4. Pesquisar y prevenir
factores de riesgo
ambientales asociados al
desarrollo de ER - EPOF-
EH.

4.1. Creaci—n de un programa de pesquisa y prevenci—n
de factores de riesgo asociados a EPOF-ER-EH,
relacionados a un tipo de profesi—n, oficio o labor.

a) Elaboraci—n de programa de pesquisa y prevenci—n
de factores de riesgo laboral asociadas a ER-EPOF-EH
mediante trabajo conjunto y peri—dico de MINSAL,
comitZ de expertos y representantes de agrupaciones de
pacientes.

b) 80% Normativas o recomendaciones o capacitaciones
realizadas / planificadas de acuerdo a programa de
prevenci—n.

4.2. Creaci—n de un programa de pesquisa y preenci—n
de factores de riesgo asociados a ER-EPOF-EH en la
poblaci—n general y/o poblaciones de riesgo espec'ficas,

relacionados a exposici—n de terat—genos (agentes

capaces de causar un defecto congZnito), como tambiZn

agentes infecciosos, estilos de vida no saludables, entre
otros.

a) Elaboraci—n de programa de pesquisa y prevenci—n
de factores de riesgo asociados a ER-EPOF-EH
relacionados a terat—genos, agentes infecciosos, estilos
de vida no saludables, etc., mediante trabajo conjunto y
peri—dico de NNSAL, comitZ de expertos y
representantes de agrupaciones de pacientes.

b) 80% de Normativas o recomendaciones o
capacitaciones realizadas / planificadas de acuerdo a
programa de prevenci—n.

5. Implementar acciones
que contrib uyan a
otorgar tratamiento

integral, oportuno y de
calidad a personas con
ER- EPOF-EH.

5.1. Otorgar garant'as de acceso y oportunidad para las
personas afiliadas a cualquier sistema de previsi—n de
salud para el tratamiento integral de equipo
multidisciplinario y que incluya apoyo psicosocial a las
personas con ER-EPOF-EH, a sus cuidadores y
familias.

a) Realizaci—n de estudio de brechas de necesidad de
atenci—n de tratamiento de especialidades para
seguimiento de personas con EPOF-ER-EH mediante
trabajo conjunto y peri—dico de MINSAL, comitZ de
expertos y representantes de agrupaciones de pacientes

b) 90% de cobertura efectiva/ cobertura planificada de
especialidades de acuerdo a horas asignadas segocen
estudio de brechas.

c) 90% de equipos multidisciplinarios de tratamiento en

los centros de atenci—n de personas con EPOFER-EH

conformados / noemero planificado segocen estudio de
brechas
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d) Promulgaci—n del Decreto de Garant'a de
Oportunidad.

e) Disminuci—n de las listas de espera en al menos un
50% del ncemero de personas que solicitan atenci—n ,
disminuyendo la brecha un 20% cada a—o.

5.2. Conformar una comisi—n de expertos para generar
gu'as cl'nicas de diagn—stico, tratamientq rehabilitaci—n
y atenci—n de urgencia espec'ficas para EREPOF-EH,
considerando en forma adicional estudios peri—dicos de
condiciones de salud calificadas como OultrarrarasO
respecto de las cuales no sea posible acen generar gu'as
cl'nicas.

a) Conformaci—n de comitZ de expertos.

b) 1 Gu'a y/o protocolo y/o recomendaciones elaborada
mensualmente.

5.3. Otorgar garant'as de acceso y oportunidad a
tecnolog’as no farmacol—gicas que pueden ser opciones
terapZuticas, como por ejemplo: cirug'as ,implantes,
pr—tesis, ortesis, tecnolog'as, dispositivos mZdicos,
monitores de salud, ayudas tZcnicas y adaptaciones
para la vida diaria.

Implementaci—n de programa que se encargue de
manera espec'fica en resolver estas necesidades de
opciones terapZuticas no farmacol—gicas.

5.4. Otorgar garant'as de acceso y oportunidad que
aseguren la atenci—n por parte de todos los
profesionales necesarios en el tratamiento , seguimiento
y rehabilitaci—n de personas con EREPOF-EH,
mediante disponibilidad de horas en establecimientos de
salud

a) Estudio de brechas de necesidad de atenci—n de
diagn—stico de especialidades para seguimiento de
personas con EPOF-ER-EH realizado,

b) 90% de cobertura efectiva/ cobertura planificada de
especialidades de acuerdo a horas asignadas segocen
estudio de brechas.

c) 90% de equipos multidisciplinarios de diagn—stico en
los centros de atenci—n de personas con EPOFER-EH
conformados / noemero planificado segoen estudio de
brechas.

d) Entrega de garant'as de oportunidad.

e) Disminuci—n de las listas de espera en al menos un
50% del ncemero de personas que solicitan atenci—n
preferencial, disminuyendo la brecha un 20% cada a—o.
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5.5. Facilitaci—n de la Superintendencia de Fondos y
Seguros Previsionales para la ejecuci—n —rdenes de
homologaci—n con c—digos de prestaciones de Arancel
FONASA tanto en la Modalidad Libre Elecci—n, como en
la Modalidad Institucional, con el fin de entregar
cobertura a nuevas tecnolog'as y/o procedimientos
mZdicos, como tambiZn a prestaciones que cuentan
con bonificaci—n existente para otras patolog’as pero no
se encuentran incluidas en la cobertura de ER- EPOF-
EH, extendiZndose a toda enfermedad para la cual

tenga una evidencia cl’'nica comprobada.

Obtener la homologaci—n de al menos un 50% de las
solicitudes, disminuyendo la brecha un 20% cada a—o.

6. Integrar y crear
programas de
seguimiento,

rehabilitaci—n y cuidados
paliativos focaliz ados en
personas con
enfermedades raras o
poco frecuentes y
personas o poblaciones
de riesgo.

6.1. Otorgar garant'as de acceso y oportunidad para las
personas afiliadas a cualquier sistema previsional de
salud para asegurar horas con profesionales de
especialidades requeridas para seguimiento de
personas con ER-EPOF-EH (cardiolog'a, oftalmolog'a,
otorrinolaringolog'a, medicina interna, dermatolog'a,
inmunolog’a, reumatolog’a, etc.) y fomentar la creaci—n
de equipos multidisciplinarios para la atenci—nritegral
de ellas.

a) Realizaci—n de estudio de brechas de necesidad de
atenci—n de especialidades para seguimiento de
personas con EPOF-ER-EH mediante trabajo conjunto y
peri—dico de MINSAL, comitZ de expertos y
representantes de agrupaciones de pacientes

b) 90% de cobertura efectiva/ cobertura planificada en
policl'nicos de especialidades de acuerdo a horas
asignadas segoen estudio de brechas

c) 90% de equipos multidisciplinarios de seguimiento en

los centros de atenci—n de prsonas con EPOF-ER-EH

conformados / noemero planificado segocen estudio de
brechas

6.2. Otorgar garant'as de acceso y oportunidad para las
personas afiliadas a cualquier sistema previsional de
salud que aseguren el acceso a rehabilitaci—n adecada
de acuerdo a una evaluaci—n de brechas por centros y
gu'as cl'nicas elaboradas por comitZ de expertos
nacional.

a) Estudio de brechas en rehabilitaci—n realizado.

b) Plan de cierre de brechas elaborado.

c) 90% de cobertura efectiva / planificada en acceso a
rehabilitaci—n de acuerdo segoen gu'as y/o protocolos y/o
recomendaciones.

6.3. Implementaci—n de medidas para asegurar
disponibilidad de seguimiento mediante equipos de
salud mental.

Profesionales de salud mental integrados a equipo
multidisciplinario de EPOF- ER- EH en 80% de los
centros planificados.
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6.4. Generaci—n de un sistema que recoja e incorpore
informaci—n sobre experiencias y preferencias de las
personas con EPOF-ER-EH en los servicios
asistenciales.

a) Creaci—n de plataforma informitica para registro de

experiencias y preferencias de las personas con EPOF-

ER-EH en el los servicios asistenciales, y su
implementaci—n.

b) 6 capacitaciones de personal de OIRS para registro
en esta plataforma.

7. Garantizar el
otorgamiento de
diagn—sticos y
tratamientos de personas
con enfermedades raras
o poco frecuentes.

7.1. Creaci—n de un Fondo que otorgue protecci—n
financiera para diagn—sticos, tratamientos, segimiento y
rehabilitaci—n de todas las personas con ERD EPOF b
EH, que contemple un sistema de evaluaci—n
permanente de resultados y de nuevas tecnolog'as para
ser incorporadas, y que dote a quien lo administre y
ejecute, de atribuciones para implementar procesos de
negociaci—n y compra estratZgica.

a) Estudio realizado de brechas de cobertura de
diagn—sticos, tratamientos, seguimiento y rehabilitaci—n
de personas con ER DEPOF DEH, y de estimaci—n de

costos para la cobertura universal.

b) Implementaci—n de un sistema de evaluaci—n de
resultados y de nuevas tecnolog'as para ser
incorporadas, administrado por un ente compuesto por
representantes de la sociedad civil.

c) 100% de personas Atendidas en la Red nacional de

ER- EPOF - EH con confirmaci—n diagn—stica/ Personas

con cobertura para su diagn—stico, tratamiento,
seguimiento y rehabilitaci—n.

7.2. Reconocimiento por parte de FONASA de los
sistemas de registro de diagn—sticos de EREPOF-EH
en ficha cl'nica electr—nica de centros de salud poeblicos
con c—digos CIE, OMIM, HPOy/u C—digos Orphanet
(de acuerdo a la iniciativa 2.7) con el fin de que estos
diagn—sticos estZn asociados a las distintas
prestaciones que les corresponden para protecci—n
financiera.

100% de diagn—sticos de EREPOF-EH con c—digos
CIE, OMIM, HPO y/u Orphanet integrados en sistema
operativo de FONASA y en funcionamiento vilido para

tramitaci—n de prestaciones asociadas.

7.3. Codificaci—n en FONASA de extmenes (incluyendo
extmenes genZticos y no genZticos), evaluaciones por
especialidades y procedimientos para el diagn—stico,
seguimiento y rehabilitaci—n de personas con EREPOF-
EH en modalidad libre elecci—n y modalidad institucional,
ya sean realizados en Chile o en el extranjero para
aquellos que no tengan disponibilidad en el pa’s.

100% de extmenes con codificaci—n FONASA de un
listado de Estudios, exfmenes, prestaciones y
procedimientos relacionados a ER-EPOF-EH.

7.4. Establecimiento de una exenci—n de cargas
tributarias a aquellos estudios o extmenes de salud que
se deban realizar en el extranjero para personas con

ER- EPOF-EH.

Publicaci—n de normativa que elimina el IVA en estudios
o extmenes de salud para personas con ER- EPOF-EH.
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7.5. Incorporar a las ER-EPOF-EH al sistema de
Cobertura Adicional para Enfermedades Catastr—ficas
(CAEC) para asegurar la hospltahzaa—n fuera de la red, 100 % de las ER-EPOF-EH estZn consideradas en la
es decir, sistema libre elecci—n en el caso que en el
. P - 5 cobertura CAEC .
sistema institucional la oferta de atenci—n no estZ
disponible o exista un retraso que signifique un deterioro
en el estado de salud de la persona.
o . ] .
7.6. Eliminaci—n de las preexistencias de salud en 100 rﬁ g:é?:igfigf;ggg;:ﬁgizorr:i'gﬁcr:ggz gce)mo
contratos con Isapres y seguros mzdicos. p ’ 9
manera pre natal.
Hospitalizaciones y atenciones solicitadas por los
7.7. Cobertura de la atenci—n y hospitalizaci—n profesionales de la salud deben tener cobertura similar a
domiciliaria en todas sus formas que si estas fueran efectuadas en una prestador
institucional de atenci—n cerrada.
1. Comprometer al
miximo de la sociedad,
especialmente a los 1.1. Creaci—n de una plataforma de acogida de toda las
tomadores de decisiones instituciones de la sociedad civil a lo largo del pa’s
. en la necesidad y (Foro virtual no solo de personas con ER- EPOF - EH)
Educaci—n, P N o,
P : posibilidades reales de que pueda estar vinculada o no a una oficina de ER -
romoci—n y - N . " oo , .
Formaci—n intervenci—n en esta EPOF - EH del Minsaly que se relaciones (via link) con Plataforma en I'nea funcionando

frea, e incorporar a
personas con ER - EPOF -
EH, sus familias y
cuidadores con sus
propias demandas.

las ptgina web y redes sociales de todas las
instituciones relacionadas.
Apertura de plazas para especialistas en la red de salud.

1.2. Realizaci—n de foros para consensuar actividades

de interZs general (independiente de las tareas de cada

organizaci—n) y visibilizar la diversidad de las distintas
ER - EPOF - EH.

100% de foros para consensuar actividades de interZs
general (independiente de las tareas de cada
organizaci—n) y visibilizar la diversidad de las distintas
ER - EPOF - EH realizados/ Ncemero de foros para
consensuar actividades de interZs general
(independiente de las tareas de cada organizaci—n) y
visibilizar la diversidad de las distintas ER - EPOF - EH
programados.

2. Visibilizar las
enfermedades ER - EPOF
- EH que se presentan en

Chile, en distintos
paeblicos objetivos con la
finalidad de destruir
prejuicios y que se
conozcan a nivel de la
formaci—n acadZmica,
Centros de Atenci—n
Primaria o Cesfam y
Servicios de Urgencias
peeblicos y privados y
todas las instanc ias que
sean necesarias.

2.1. Informar del quehacer del sector, infograf'as
educativas,
Desarrollar y/o informar de conversatorios seminarios
nacionales e internacionales, columnas de opini—n,
notas y reportajes sobre casos y temas de interZs
nacional e internacional.

a) 80% infograf'as por patolog’a espec’fica distribu'das
en APS/ Ncemero de infograf'as por patolog'a espec'fica
dise—adas.

b) Productos comunicacionales efectuados / 24
productos comunicacionales m'nimos esperados por
a—o (al menos 2 por mes)
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10% del Naemero propuestas de la mesa de trabajo de
2.2. Anunciar las propuestas comunicacionales de la PEF anunciadas en la plataforma de ER - EPOF - EH /
mesa de trabajo de promoci—n, educaci—n y formaci—n

2.3. Publicaci—n de las ctpsulas educativas

Noemero propestas de la mesa de trabajo deER - EPOF
- EH generadas en la plataforma de ER - EPOF - EH

desarrolladas por las treas de formaci—n y educaci—
para que estZn a disposici—n permanente de los
visitantes de la ptgina.

100% del Nocemero de ctpsulas educativas desarrolladas
por las treas de formaci—n y educaci—n publicadas en la|
plataforma de ER - EPOF - EH/ Ncemero de ctpsulas
educativas desarrolladas por las freas de formaci—ny
educaci—n dise—adas paradifundir en la plataforma de
ER - EPOF - EH

3. Fomentar alianzas
estratZgicas en una

Raras, Poco Frecuentes o HuZrfanas.

2.4. Conmemoraci—n del D’a Nacional de Enfermedades

Incrementar por a—o al menos un 10% de la difusi—n
lograda el a—o anterior, teniendo como referencia el
primer a—o (2021) que tuvo 7 notas de televisi—n, 3
entrevistas en radios, 2 prensa escrita 8 on line y 24 en
regiones.

reforzar las acciones en

plataforma, lo mis
amplia posible, de los
distintos ¥mbitos
vinculados a las ER -
EPOF - EH, pceblicas y
privadas, para lograr una
sinergia en la acci—n que
potencie iniciativas que
se puedan estar
desarrollando aisladas,
desde Asociaciones de
pacientes, autoridades,
parlamentarios,
universidades,
sociedades cient'ficas,
ministerios de S alud,
Trabajo, Desarrollo
Social y sus
dependencias, etc.
Ademis de
organizaciones
internacionales
relacionadas que
permitan ampliar y

Chile y el exterior.

3.1. Vinculaci—n a la Plataforma de ER- EPOF - EH de
la convocatorias a cursos de educaci—n nacional e
internacional y eventuales estudios cl'nicos e
investigaciones de interZs en estas patolog’as.

3.2. Vinculaci—n con medios de comunicaci—n para

Verificar que en la Plataforma de ER - EPOF - EH las
ventanas correspondientes a cursos e investigaciones
contengan material actualizado ( del a—o en curso)

poner a disposici—n temas, voceros y mensajes claves
en el marco del plan de comunicaciones de ER - EPOF -
EH.

3.3. Campa-as exprZs de multimedia sobre eventos

Establecer al menos 50 contactos con diferentes medios
en todo el pa’s, incrementando al menos un 10% de
contactos por a—o.

comunes generales con planes de comunicaci—n
espec'ficos. (Mensajes de rostros).

Al menos dos campa—as express al a—0 que incluyan
mensajes de rostros.

159



L'nea

PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES

estratZgica

Objetivo

Iniciativa

Meta

2021

2021
1]

2022

2022
1]

2023

2023
1]

2024

2024
1]

2025

2025
1]

3.4. Capacitar y promover la importancia del uso del

fono salud responde para orientaci—n y resoluci—n de

consultas que personas con ER- EPOF - EH, cuidadores

y profesionales sanitarios tengan respecto a usos de la

Ley de Urgencia, Ley GES - EX AUGE, Ley Ricarte Soto

y otras leyes que favorecen a las personas viviendo con
una ER - EPOF - EH.

Efectuar en el a—o, al menos dos jornadas de
capacitaci—n sobre la importancia del Fono Salud
Responde en cuanto a su rol dentro de la orientaci—n de
leyes que favorecen a las personas con ER - EPOF - EH
en Chile.

3.5. Designaci—n de personal a nivel local (en cada
centro asistencial) como referente de ER - EPOF - EH a
quien realizar consultas y/o solicitar informaci—n sobre
prestaciones y/o coberturas.

Referente de ER - EPOF - EH designado en cada centro
asistencial.
75% primer a—o 85% segundo a—o 100% tercer a—0

4. Generar y capacitar a
organizaciones/aliados
espec’ficos en diferentes
freas y oc upaciones,
para que que asuman
vocer'as desde sus
propias ubicaciones, en
pro del mejor desarrollo,
calidad de vida, inserci—n
escolar/laboral, social y
atenci—n en salud de las
personas con ER - EPOF
- EH.

4.1. Capacitaci—n a las organizaciones/ aliadosen
comunicaci—n oral estratZgica y nuevas tecnolog'as de
la comunicaci—n

100% Necemero de capacitaciones a las
organizaciones/aliados en comunicaci—n oral y
estratZgica y nuevas tecnolog’as de la comunicaci—n
realizadas/ Noemero de capacitaciones a las
organizaciones/aliados en comunicaci—n oral y
estratZgica y nuevas tecnolog’as de la comunicaci—n
programadas.

4.2. Capacitaci—n a las organizaciones/ aliados en la
generaci—n materiales de difusi—n para distintos pceblico:
con argumentos como estudios cient’ficos, experiencias

internacionales, difusi—n de prensa a poeblicos
espec'ficos, parlamentarios, autoridades etc.

100% Necemero de capacitaciones a las
organizaciones/aliados en la generaci—n de materiales
de difusi—n / Noemero de capacitacionea las
organizaciones/aliados en generaci—n de materiales

programadas.

4.3. Capacitaci—n en la generaci—n de sistema de
baesquedas de fondos concursables y de apoyo al
desarrollo de proyectos de las Asociaciones de
pacientes con ER - EPOF - EH.

Efectuar al menos dos capacitaciones al a—o ( una por
semestre) a las organizaciones/aliados en la generaci—n
de sistemas de bceesquedas de fondos concursables y de
apoyo al desarrollo de proyectos de las organizaciones

de personas con ER - EPOF - EH.

4.4. Dise—o de formas de integraci—n para las alianzas
estratZgicas sobre ER - EPOF - EH con la academia,
investigadores, sociedades cient'ficas, asociaciones

profesionales y organismos internacionales como OPS-

OMS, APEC, ONU, Orphanet, Uni—n Eropea, etc.

Monograf'a publicada y distribuida a las
agrupaciones/aliados estratZgicos sobre dise—o de
formas de integraci—n para las alianzas estratZgicas en
ER - EPOF - EH.

5. Dar espacio de
representaci—n a todas
las organizaciones de
base de EPF a lo largo

del pa's, federadas o no.

5.1. Promoci—n de la existencia y utilidad del Registro de
Asociaciones de Pacientes del Ministerio de Salud

Campa-—a anual sobre Promoci—n de la existencia y
utilidad de estar inscrito en el Registro de Asociaciones
de Pacientes del Ministerio de Salud realizada
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5.2. Ctpsula sobre Promoci—n de la existencia y utilidad
de estar inscrito en el Registro de Asociaciones de
Pacientes del Ministerio de Salud disponible en la
Plataforma de ER - EPOF - EH para consulta
permanente.

Cipsula implementada sobre promoci—n de la existencia
y utilidad de estar inscrito en el Registro de
Asociaciones de Pacientes del Ministerio de Salud
disponible en la Plataforma de ER - EPOF - EH para
consulta permanente.

6. Elaborar planes de
Humanizaci—n de la
Educaci—n profesional y
tZcnica respecto a las
ER-EPOF-EH para
fomentar la inclusi—n y
equidad, junto a la no
discriminaci—n o
vulneraci—n de Derechos
Fundamentales.

6.1. Generaci—n de una pol'tica de edeaci—n c'vica,
cultural, Ztica, moral filos—fica y sanitaria que garantice
el cumplimiento de los Derechos Fundamentales de las

personas viviendo con ER-EPOF-EH, sus familiares y

cuidadores.

Monograf'a de la pol'tica de educaci—n c'vica, cultural,
Ztica, moral filos—fica y sanitaria que garantice el
cumplimiento de los Derechos Fundamentales de las
personas viviendo con (ER-EPOF-EH), sus familiares y
cuidadores, publicada en plataforma ER-EPOF-EH.

6.2. Ciclo de Educaci—n a funcionarios del Miisterio de
Justicia y Ministerio Poeblico sobre EREPOF-EH, que los
faculte y habilite para la toma de decisiones.

75% Ncemero de jornadas de capacitaci—n realizadas /
16 jornadas de capacitaci—n planificadas (una por
regi—n) al a—o.

6.3. Inclusi—n de las EREPOF-EH dentro de las mallas
curriculares de carreras tZcnicas y profesionales,
educaci—n humanidades, ciencias sociales y
comunicaci—n.

a.i) El primer a—o debieran haber sido evaluados los
programas del frea de educaci—n y humanidadesde
todas las universidades
a.ii) El segundo a—o debieran haber sido evaluados los
programas del trea de ciencias sociales y
comunicaci—n, de todas las universidades.

a.iii) El tercer a—o debieran haber sido evaluados los
programas de las carreras tZcnicas.

b) A un a—o de haber sido entregadas las
recomendaciones se espera que al menos el 50% de los
programas hayan introducido los contenidos sugeridos.

7. Fomentar la
alfabetizaci—n y
convivencias en

diversidad, desde la
primer a infancia y hasta
la adultez, en el ¥mbito
educacional para
propiciar ambientes
inclusivos que
garanticen el derecho a
una educaci—n de
calidad.

7.1. Elaboraci—n de infograf'as sobre EREPOF-EH que
incluyan aspectos sanitario, psicol—gicos y necesidades
educativas especiales.

20 infograf'as (una por condici—n de salud) al primer a—o
50 infograf'as al segundo a—o
* priorizadas desde el segundo a—o conforme a la
prevalencia de estas en el pa’'s detectado por el Registro
Nacional de ER-EPOF-EH

7.2. Redise-o de formulario en I'nea de discapacidad
escolar aunado a informe mZdico de situaci—n particular
de la persona viviendo con ER-EPOF-EH.

Generaci—n de formulario en I'nea operativo

7.3. Vinculaci—n de las comunidades educativas ca las
Asociaciones de pacientes para asesor'as (visitas,
talleres) virtuales o en terreno.

80% Noemero de asesor'as realizadas / Ncemero de
asesor'as solicitadas por las comunidades educativas
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7.4. Generaci—n de contenidos para la Plataforma @&
ER-EPOF-EH referentes a inserci—n e inclusi—n escolar.

Edici—n de al menos un material (escrito o audiovisual)
sobre inclusi—n escolar para la Plataforma de EREPOF-
EH

8. Fomentar la
alfabetizaci—n y
convivencias en

diversidad en el tmbito
laboral para propiciar
ambientes inclusivos.

8.1. Elaboraci—n de infograf'as sobre EREPOF-EH que
incluyan aspectos sanitario, psicol—gicos y necesidades
laborales especiales.

20 infograf'as (una por condici—n de salud) al primer a—o
50 infograf'as al segundo a—o
* priorizadas desde el segundo a—o conforme a la
prevalencia de estas en el pa’'s detectado por el Registro
Nacional de ER-EPOF-EH.

8.2. Implementaci—n de estrategias de gesti—n del
cambio para una mejor inserci—n e inclusi—n labota

80% Ncemero de asesor'as para la gesti—n del cambio
realizadas/ Noemero de asesor'as para la gesti—n del
cambio solicitadas

8.3. Vinculaci—n de las Asociaciones de pacientes a
asesor'as personalizadas virtuales o en terreno.

80% Noemero deasesor'as realizadas / Noemero de
asesor'as solicitadas por las comunidades laborales.

8.4. Generaci—n de contenidos para la Plataforma de
ER-EPOF-EH referentes a inserci—n e inclusi—n laboral.

Edici—n de al menos un material ( escrito o audivisual)
sobre inclusi—n laboral de personas viviendo con con
ER-EPOF-EH para la Plataforma de ER-EPOF-EH.

9. Alfabetizar en salud a
las personas viviendo
con ER-EPOF-EH sus

familiares y cuidadores
sobre su enfermedad,

derechos, deberes,
beneficios y
oportunidades.

9.1. Capacitaci—n en el desarrollo de habilidades y
adquisici—n de herramientas a las personas viviendo con
ER-EPOF-EH, sus familiares y cuidadores, respecto a
derechos y deberes, acceso, financiamiento,
medicamentos, ayudas tZcnicas, tratamientos
complementarios, acompa—amiento, preparaci—n de
consulta, beneficios existentes, entre otros.

Al menos una capacitaci—n efectuada tanto a
beneficiarios del sistema poeblico como privado en cada
Regi—n del Pa’s por a—o.

9.2. Generaci—n de cartillas educativas cuando un
paciente debuta con una condici—n de salud EREPOF-
EH.

Edici—n y disponibilidad de estas cartillas a solicitud de
centros de atenci—n, para al menos 10 ER o EPOF el
primer a—o a incrementar 100% por a—o.

9.3. Generaci—n de respuestas a preguntas frecuentes
sobre ER-EPOF-EH para potenciales consultantes al
fono Salud Responde, y Plataforma ER-EPOF-EH.

Banco de preguntas frecuentes sobre ER-EPOF-EH y
sus respuestas funcionando

9.4. Levantamiento de listado de fuentes bibliogrificas
confiables online para obtener informaci—n sobre ER
EPOF-EH.

Listado de fuentes bibliogrificas confiables disponible
online para obtener informaci—n sobre EREPOF-EH, en
pfgina Minsal y/o Plataforma de ER-EPOF-EH.

9.5. Generaci—n de ctpsulas educativas de apoyo y
contenci—n emocional y psicol—gica.

Citpsulas educativas de apoyo y contenci—n emocional
y psicol—gica disponibles para consulta a demanda el
p¥gina de Minsal y/o Plataforma de ER-EPOF-EH.

9.6. Difusi—n a travZs de equipo de salud tratante sobre
la existencia de Asociaciones de pacientes de ER-
EPOF-EH. Charlas presenciales o virtuales para
profesionales de las distintas regiones del pa’s
capacitando sobre su existencia y servicios que prestan
las Asociaciones de Pacientes.

2 charlas al a—o (presencial o en red) para los
profesionales de la Salud peeblica y privada realizadas
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9.7. Generaci—n de ctpsulas de testimonios de personas
con ER-EPOF-EH y/o con informaci—n mZdica para ser
difundidas en salas de espera de centros de atenci—n
mZdica o medios de comunicaci—n.

20 ctpsulas de testimonios de personas con ER-EPOF-
EH y/o con informaci—n mZdica para ser difundidas en
salas de espera de centros de atenci—n mZdiceo
medios de comunicaci—n sertn creadas el primer a—o ,
con incremento del 20% por a—o.

9.8. Generaci—n de charlas sobre EREPOF-EH
presenciales o virtuales, que puedan posteriormente ser
dejadas para libre consulta en I'nea en la Plataforma de

ER-EPOF-EH.

Al menos 5 charlas sobre ER-EPOF-EH presenciales o
virtuales, quedarfn para libre consulta en I'nea en la
Plataforma de ER o EPOF cada a—o.

9.9. Capacitaci—n a la personas viviendo con EREPOF-
EH, sus familiares y cuidadores sobre la importancia de
participar en estudios genZticos, compartir esta
informaci—n en bases de datos internacionales y
procesos de asesoramiento genZtico.

Realizaci—n de al menos una charla (presencial o en
red) para las personas viviendo con ER - EPOF - EH
sobre la importancia de poder compartir esta
informaci—n genZtica con bases de datos internacionales

para poder avanzar en el conocimiento de este tipo de
patolog'as, as’ como en el proceso de asesoramiento

genZtico, la cual quedart disponible para consulta a

demanda en la Plataforma de ER - EPOF - EH.

10. Capacitar a los
aliados clave para el
cuidado, manejo,
acompa—amiento e
inclusi—n de personas
viviendo con ER - EPOF -
EH y sus familias.

10.1. Capacitaci—n a los miembros de las Asciaciones
de pacientes en freas como el tratamiento y protocolos
que se encuentran en nuestro pa’s para una condici—n
de salud determinada tales como diagn—stico ( estudios
enzimiticos, funcionales, genZticos, investigaci—n),
tratamiento y seguimiento (GES, Ley de Ricarte Soto,
Ley de urgencia, entre otras), derechos fundamentales,
comorbilidades; con el fin de que puedan ser agentes de
capacitaci—n al interior de sus agrupaciones y de
acogida a nuevos miembros.

Jornadas semestrales para agentes aliados de ER-
EPOF-EH ejecutadas/ Jornadas semestrales para
agentes aliados de ER-EPOF-EH EPOF agendadas.

10.2. Generaci—n de programas de capacitaci—n tipo
OCuidadopaciente ExpertoO, que brinde un perfil para
acompa-ar, liderar, promover, educar, contribuir al
desarrollo de protocolos de investigaci—n e interactuar
con otros I'deres del sector para mejorar las condiciones
de las personas con ER-EPOF-EH.

Curso anual de capacitaci—n para OCuidadepaciente
ExpertoO ejecutado

10.3. Generaci—n de tarjetas de emergencia por cada
tipo de ER-EPOF-EH, que contribuya a mejorar la
calidad de atenci—n ante una urgencia mZdica.

Edici—n y disponibilidad en I'nea en Plataforma de ER
EPOF-EH para imprimir a demanda de al menos 20
patolog'as el primer a—o0, a incrementar el 20% por a—o
conforme a datos de prevalencia del Registro Nacional
de ER-EPOF-EH.

10.4. Elaboraci—n de un Manual de Consulta sobre ER
EPOF-EH en Chile, para ser publicado en la Plataforma
de ER-EPOF-EH. Este manual debiera incluir al menos
datos relevantes por patolog'a , datos clave al momento
de una urgencia mZdica, centros hospitalarios para
derivaci—n, gu'a de mZdicos especialistas en la
patolog’a por Regi—n.

Manual de Consulta sobre ER o EPOF Chile publicado
en la Plataforma de ER o EPOF.
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10.5. Generar campa—a 2022, con la participaci—n de a
lo menos 2 establecimientos educacionales por regi—n,
para una Campa-a ER-EPOF-EH a nivel nacional e
invitarlos a participar y crear iniciativas que puedan
aportar a un mejor manejo de la sociedad escolar en la
integraci—n.

Noemero de establecimientos participantes en la
Campa-—a nacional ER-EPOF-EH e informe entregado a
oficina Plan ER- EPOF-EH.

10.6. Creaci—n de actividades culturales, de educaci—n
experiencial y lcedica sobre EREPOF-EH.

Generaci—n de al menos un proyecto art'stico por a—0
referente a ER-EPOF-EH , que idealmente incluya
personas con ER-EPOF-EH.

10.7. Creaci—n de la percepci—n sobre la necesidad de
realizar congresos o seminarios/ capacitaciones / cursos
TZcnicos / Simposios relacionados con ER-EPOF-EH en

diferentes treas en Chile.

Tener por a—0 al menos un congreso o seminario/
capacitaci—n / curso tZcnico o simposio relacionados con
ER-EPOF-EH en diferentes treas en Chile.

11. Generar otros
materiales atingentes a
capacitaci—n en ER-
EPOF-EH para medios
digitales disponibles
actualmente y/o para

Plataforma ER -EPOF-EH.

11.1. Generar informaci—n para incluir en la ptgina del
Minsal sobre definici—n de EREPOF-EH, as’ como
tambiZn su incorporaci—n al listado de enfermedades por
orden alfabZtico
https://www.minsal.cl/problemas_orden_alfabZtico/,
incorporaci—n del plan nacional de EREPOF-EH la
secci—n protecci—n de salud de la ptgina del Minsal

Publicaci—rde la definici—n de EREPOF-EH, as’ como
tambiZn su incorporaci—n al listado de enfermedades por
orden alfabZtico
https://www.minsal.cl/problemas_orden_alfabetico/,
incorporaci—n del plan nacional de EREPOF-EH a la
secci—n protecci—n de salud de la phga del Minsal

11.2. Generar material educativo diverso sobre ER-
EPOF-EH para ser vinculado inicialmente a ventana de
la ptgina Minsal y/o a las pfgina
http://www.redcronicas.cl/, que sirva como sitio web
educativo pceblico sobre el tema en tanto inicia el
funcionamiento de la Plataforma de ER-EPOF-EH.

Publicaci—n de al menos 5 contenidos educativos sobre
ER-EPOF-EH inicialmente a ventana de la ptgina
Minsal y/o a las p#gina http://www.redcronicas.cl/, que
sirva como sitio web educativo pceblico sobre el tema en
tanto inicia el funcionamiento de la Plataforma de ER-
EPOF-EH.

12. Identificar otras
necesidades y
estrategias de educaci—n
posible s de implementar
sobre ER o EPoF en
Chile que no hayan sido
consideradas en esta
mesa.

12.1. Elaboraci—n de un listado de necesidades para la
educaci—n de las EREPOF-EH considerando las
personas con ER- EPOF - EH, cuidadores, academia,
autoridades, profesionales/funcionarios de salud,
educaci—n, justicia, ciencias sociales, administraci—n, y
la comunidad general a travZs de mesas de trabajo con
cada estamento.

En el primer a—o debieran suceder al menos cinco
mesas de trabajo (que incluya al menos: personas con
ER- EPOF - EH y familias, salud, educaci—n, justicia y

trabajo) para el segundo a—o se sumarin otras cinco
freas diferentes.

12.2. Categorizaci—n de las necesidades de los actores,
priorizando conforme a su pertinencia, relevancia y
disponibilidad de recursos (humanos, econ—micos, etc.)
y creaci—n de planes a desarrollar desde las

necesidades seleccionadas segcen criterio de educaci—n

considerando los destinatarios y su entorno. Estos
planes deben incluir proceso de implementaci—n,
evaluaci—n y posibilidades de mejora una vez sean
ejecutados.

Planes dise—ados e implementados para educar sobre
las necesidades seleccionadas con metodolog'as
especiales conforme a destinatarios y su entorno.
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13. Formar profesionales
de la salud especialistas
en tratamiento de
personas con
enfermedades raras,
poco frecuentes o

huZrfanas (ER -EPOF-EH).

13.1. Apertura de plazas para especialistas en la red de
salud.

Reducir en al menos 20% la brecha de especialistas
requeridos por a—o en el pa's, de forma tal que en 5
a—0s no exista esta brecha, salvo la generada por
acogida a retiro de los profesionales.

13.2. Concurso para becas de CONISS y EDF anuales.

100% Noemero de becas asignadas por CONISS y EDF
anuales asignadas/ n.emero de be&as a concurso por
CONISS y EDF requeridas por a—o para especialistas

para cubrir la brecha de cada una.

13.3. Concurso de becas para profesionales de la salud
no mzdicos , que se especialicen en treas afines con el
tratamiento y atenci—n depersonas con ER-EPOF-EH

100% Becas asignadas en los concursos para formaci—n
de profesionales de la salud no mZdicos, que se
especialicen en freas afines con el tratamiento y
atenci—n de personas con EREPOF-EH/ Becas

concursables para profesionales de la salud no mZdicos,

que se especialicen en freas afines con el tratamiento y

atenci—n de personas con ER EPOF - EH.

13.4. Apertura de concurso de becas para pasant'as en
el extranjero en treas que Chile cuente con un
desarrollo menor.

80% de becas asignadas primer a—o, 100% becas
asignadas desde el segundo a—o

13.5. Inclusi—n en el curr'culo de formaci—n de
profesionales y tZcnicos de la salud contenidos sobre
existencia y cuidados en las ER - EPOF-EH

50% de de las mallas curriculares de carreras tZcnicas y
profesionales en salud en Chile incluirfn contenido
sobre existencia y cuidados en las ER - EPOF-EH para
el a-0 2023 y se incrementart a raz—n de 25% por a—0
de forma tal que a 2025 el 100% de las carreras
contarin con estos contenidos.

14. Capacitar de manera
continua al personal de
salud que atiende a
personas con ER -EPOF-
EH en Chile.

14.1. Charlas presenciales y/o en I'nea por grupos de
patolog’as similares desde la APS hasta los niveles
superiores de atenci—n en salud.

80% Ncemero de jornadas de capacitaci—n realizadas /
Noemero de jornadas de capacitaci—n planificadas

14.2. Capacitaciones al personal de la salud sobre
herramientas en I'nea disponibles para consulta rpida
sobre enfermedades ER- EPOF - EH desde la APS
hasta los niveles superiores de atenci—n en salud.

75% Ncemero de jornadas de capacitaci—n realizadas /
Noemero de jornadas de capacitaci—n planificadas.

14.3. Alianzas entre Ministerio de Salud, Ministerio de
Educaci—n, Ministerio de Ciencias, Asociaciones de
pacientes con ER-EPOF-EH, academia e
investigadores, para generar los contenidos de las
capacitaciones.

Alianza entre Ministerio de Salud y el Ministerio de
Educaci—n, el Ministerio de Ciencias, las Asociaciones
de pacientes con ER-EPOF-EH, la academia y los
investigadores, para generar los contenidos de las
capacitaciones.
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14.4. Vinculaci—n de las jornadas de capacitaci—n
continua certificadas a la plataforma de capacitaci—n de
funcionarios peeblics para su reconocimiento formal
dentro de la carrera funcionaria.

100% Noemero de cursos de capacitaci—n continua
certificados reconocidos dentro de la carrera funcionaria/
Noemero de cursos de capacitaci—n continua generados

14.5. Asociar los contenidos de las capacitaciones
continuas a portales disponible para su visualizaci—n y
acceso, como hospital digital o aula virtual del Ministerio
de Educaci—n para acceso y capacitaci—n a demanda.

80% Noemero de cursos de capacitaci—n continua
disponibles para visualizaci—n y acceso en portales /
Noemero de cursos de capacitaci—n continua generados

14.6. Difusi—n de informaci—n sobre ERPOF-EH en
congresos hacionales (Congreso nacional de
enfermedades raras, enfermedades poco frecuentes y
huZrfanas, congresos de asociaciones cient'ficas y de
profesionales).

a) 50% Ncemero de Congresos nacionales de
asociaciones cient'ficas y de profesionales que incluyen
simposios sobre ER-EPOF-EH/ Noemero de Congresos
nacionales de asociaciones cient'ficas y de
profesionales

b) Creaci—n del Congreso Nacional de EREPOF-EH.

14.7. Generaci—n de convenios para estad'as cortas de
capacitaci—n nacionales e internacionales tanto para
profesionales de la salud como para personas
interesadas en adquirir conocimientos formales sobre
ER-EPOF-EH.

80% Ncemero personas que asisten a estad’as cortas de
capacitaci—n / noemero de plazas para estad'as cortas de
capacitaci—n disponibles

15. Crear un Centro
Nacional de Formaci—n
para el Estudioy
Diagn—stico de las ER -
EPOF-EH en Chile.

15.1. Levantamiento de prioridades a ser consideradas
para ser integradas en las bases del concurso de
financiamiento para el CENEPOF, a travZs de mesas de
trabajo de Asociaciones de pacientes, sociedades
profesionales afines al tratamiento de personas con ER-
EPOF-EH y la academia para el establecimiento de
prioridades.

Monograf'a compendio sobre prioridades a ser
consideradas e integradas en las bases del concurso de
financiamiento para el CENEPOF, a travZs de mesas de

trabajo de Asociaciones de pacientes, sociedades
profesionales afines al tratamiento de personas con ER-
EPOF-EH y la academia.

15.2. Generaci—n de concurso similar al Instituto Milenio
en ER-EPOF-EH, pero con un nivel superior de
financiamiento de manera de acercarse al
financiamiento que reciben iniciativas similares en
pa'ses en v'as de desarrollo (como MZxico, Argentina y
Brasil).

Llamado a concurso para creaci—n del CENEPOF.
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15.3. Creaci—n de una comisi—n xia que incluya la
Asociaci—n Nacional de Investigaci—n y Desarrollo
(ANID) y de las divisiones del MINSAL relacionadas con
el diagn—stico y tratamiento de personas con EREPOF-
EH para la elaboraci—n de las bases del concurso. Las
bases debieran establecer que el Centro no debe
realizar s—lo investigaci—n de punta y extensi—n, sino
que debe tener una unidad de antlisis legal que se
vincule con las comisiones relevantes del Congreso
Nacional para la asistencia en la elaboraci—n y
modificaci—n de leyes que pemitan dar mayor
protecci—n a las personas con EREPOF-EH, dando
cuenta del estado del conocimiento de las
enfermedades y desarrollo de tratamientos a nivel
mundial.

Comisi—n en funcionamiento.

15.4. Llamar a concurso con suficiente anticipaci—n para
que la comunidad cient'fica e instituciones acadZmicas
se organicen para la generaci—n de propuestas de
calidad internacional (1 a—o de plazo). Con evaluaci—n
multietapa de las propuestas mediante un mZtodo
similar al usado para Institutos Milenio. Selecci—n de una
sola propuesta al final del proceso y efectuando
seguimiento semestral del progreso del proyecto por
parte de la comisi—n mixta (ANID y MINSAL).

Asignaci—n del fondo para la creaci—n del CENEPOF

15.5. Generaci—n de una efrategia mixta de
financiamiento del CENEPOF que asegure su solvencia
econ—mica y por ende su continuidad. Asegurando
recursos humanos, mantenci—n de infraestructura y
actualizaci—n de equipos.

Inclusi—n dentro de la ley de presupuesto nacional de
una partida fija para el CENEPOF en el 'tem
contemplado para el Plan Nacional de ER - EPOF BEH
y dictaci—n de norma que regule la vinculaci—n de otros
fondos poeblicos y privados al centro.

15.6. Desarrollo de medicina translacional en Chile,
efectuando estudios a nivel precl'nico y cl'nico de fase 1
y fase 2 en el CENEPOF de potenciales terapias para
ER-EPOF-EH transferibles a laboratorios sin $nimo de
lucro para su producci—n permitiendo el acceso a toda la
poblaci—n a terapias de punta.

Al menos un estudio precl’nico fase 1 en primer a—o, y al
menos un estudio cl'nico fase 2 en segundo a—o

Registro,
Inform. y
Vigilancia

1. Dise—ar y desarrollar
un registro nacional
cenico de ER-EPOF-EH a
travZs del codise—o con
actores relevantes del
dominio sobre dichas
enfermedades, para
almacenar informaci—n
id—nea para fines
cl’nicos y de
investigaci—n utilizando
un registro can—nico y
extendido.

1.1. Revisi—n de iniciativa existente en el MINSAL y
comisiones previas de ER-EPOF-EH.

100% Ncemero dedocumentaci—n evaluada/ naemero
total de documentaci—n existente del proyecto
desarrollado en el MINSAL.

1.2. Establecer mesas de trabajo con actores relevantes
para levantar y priorizar los requerimientos necesarios
para un registro nacional de ER-EPOF-EH.

10 requerimientos priorizados;
2 reuniones de mesa de trabajo.
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1.3. Realizar una revisi—n sistemitica de las principales
herramientas, y registros en el $mbito nacional e
internacional en registros de ER-EPOF-EH.

Revisi—n deal menos 4 iniciativas internacionales

1.4. Investigar, recopilar y mapear experiencias,

estindares de informaci—n e implementaciones

internacionales versus las necesidades de Chile
(benchmarking).

Revisi—n de la experiencia de al menos 4 iiciativas
internacionales; Identificaci—n de necesidades aplicables
a Chile.

1.5. Realizar un antlisis de contexto y factibilidad
tZcnico (estindares, interoperabilidad, arquitectura,
desempe—o, seguridad, escalabilidad) y jur'dico-legal
(leyes y normativas aplicables, privacidad y seguridad.

Antlisis de contexto y factibilidad tZcnico y jur'dico legal
realizado.

1.6. Evaluar la factibilidad de interoperar con fichas
cl’nicas que se encuentran en las instituciones para el
uso de diagn—sticos con c—digo OMIM, HPO, CIE10 y/u
Orphanet.

Identificaci—n de al menos 3 variablegelevantes para el
intercambio de informaci—n entre fichas cl'nicas
existentes y el nuevo registro;

Descripci—n tZcnica de los estndares a utilizar para el
intercambio de informaci—n.

1.7. Dise—ar un modelo de informaci—n con el conjunto
m’nimo de datos incorporando los requerimientos, las
prioridades y las mejores pricticas y estfndares.

Variables descritas en el registro.

1.8. Desarrollar el registro a travZs de metodolog’as de
desarrollo de software fgiles para workshops de
aplicaci—n y pruebas piloto con actores relevantes para
la optimizaci—n del registro.

Al menos 3 usuarios con acceso al registro; Al menos 50
pacientes registrados; Al menos 3 talleres realizados.

2. Implementar el registro
cenico de las ER-EPOF-
EH en instituciones
peeblicas y privadas a
nivel nacional para
realizar pruebas de
validaci—n y mejora.

2.1. Desarrollo y ejecuci—n de un plan de validci—n en
una instituci—n de salud.

Pruebas de funcionalidad realizadas en al menos 2
instituciones; Pruebas de usabilidad realizadas con al
menos 3 usuarios; Al menos 2 pruebas de seguridad

realizadas.

2.2. Dise—o y desarrollo de un plan de implementaci—n
del registro a nivel nacional.

80% ncemero de resultados cumplidos/ ncemero de
resultados esperados

2.3. Recopilar la retroalimentaci—n de los usuarios del
registro de la implementaci—n.

80% de retroalimentaci—n de los usuaios contestados/
ncemero de retroalimentaci—n de los usuarios recibidos.

2.4. Desarrollo e implementaci—n de un plan de mejora
continua.

80% ncemero de actividades realizadas; 80% ncemero de
resultados cumplidos/resultados esperados; noemero &
retroalimentaci—n de los usuarios que fueron
contestados/ncemero de retroalimentaci—n de los
usuarios recibidos.
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Desarrollar y ejecutar un

2.5. Generar gu’as informativas que permitan utilizar el
registro en las distintas instituciones.

Al menos 1 gu'a desarrollada; Al menos 10 descargas
realizadas; Encuesta de satisfacci—n a los usuarios que
descargaron la gu'a.

protocolo de buenas
pricticas para el uso de
la informaci—n que
incluya: el ingreso,
integraci—n,
visualizaci—n, ant lisis y
extracci—n de las
diversas variables
relevantes que apoyen el
dise—o de pol'ticas
peeblicas, investigaci—n y
la atenci—n de personas
con ER-EPOF-EH.

3.1. Revisi—n internacional de buenas pricticas de uso
de informaci—n de registros similares.

Revisi—n de al menos 3 pa'ses.

3.2. Mesas de trabajo con actores relevantes para
identificar y priorizar temas a considerar en este
protocolo.

Al menos 3 reuniones realizadas con actores relevantes,
con sus respectivas actas; 3 temas priorizados a
considerar en el protocolo.

3.3. Desarrollo de una gu'a de buenas pricticas para el
uso de informaci—n del registro que incluya derechos y
deberes de los usuarios del registro.

Al menos una gu'a desarrollada

3.4. Publicaci—n del protocolo a la comunidad a travZs
de redes sociales y otros medios.

Al menos 10 descargas realizadas; Encuesta de
satisfacci—n a usuarios que la descargaron.

Desarrollar indicadores
que permitan una
evaluaci—n
multidimensional y
tran sdisciplinaria de las
ER-EPOF-EH a nivel
nacional y territorial para
distribuir de manera
efectiva y eficiente los
recursos.

4.1. Dise—o, desarrollo, validaci—n e implementaci—n del
plan de vigilancia que permita la identificaci—n de
indicadores para una evaluaci—n epidemiol—gica y

ciencia de datos de las ER-EPOF-EH.

Al menos 4 actividades desarrolladas; Indicadores
epidemiol—gicos identificados.

4.2. Desarrollo e implementaci—n de un plan de
monitoreo basado en el resultado de los indicadores que
permita la toma de decisiones a nivel ministerial,
instituciones de salud, investigaci—n, academia y
asociaci—n de pacientes.

80% Noemero de iniciativas realizadas basada en los
resultados de los indicadores.

4.3. Realizar la medici—n de indicadores que permita la
toma de decisiones epidemiol—gicas.

80% Ncemero de resultado trimestrales obtenidos.

4.4. Generar un plan de acci—n que incluya un plan de
mitigaci—n de riesgos y mejora continua basado en los
resultados de los indicadores.

Al menos 4 actividades desarrolladas del plan; 2
resultados cumplidos/ncemero de esperados.
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5. Fortalecer la
investigaci—n
cient'fica/cI'nica sobre
ER-EPOF-EH en Chile y
potenciales terapias.

5.1. Dise—o, desarrollo e implementaci—n de un Plan
Nacional de Desarrollo Cient'fico y Tecnol—gico en ER
EPOF-EH, con plazos, objetivos y financiamiento.

80% de las actividades realizadas;
80% noemero de resultados cumplidos/nocemero de
resultados esperados;
Presupuesto asignado para financiar la ejecuci—n
exitosa de la iniciativa.

5.2. Generaci—n de alianzas intersectoriales entre los
Ministerios e Instituciones Estatales afines a las ER-
EPOF-EH, las empresas pceblicas y privadas, las
Asociaciones de pacientes y la academia, para trabajar
en conjunto para el avance en la difusi—n, formaci—n,
investigaci—n, conocimiento, aplicaci—n e innovaci—n
sobre ER-EPOF-EH en Chile.

50% Ncemero de convenios establecidos entre
Ministerios e instituciones/Naemero de convenios
vigentes.

5.3. Financiamiento de Tesis en el estudio de ER-EPOF-
EH a nivel de pre y postgrado para profesionales de la
salud, as’ como profesionales en el frea de las ciencias
bisicas, mag'steres y doctorados.

70% Ncemero de Tesis sobre EREPOF-EH financiadas /
nceemero de tesis sobre EREPOF-EH presentadas a
financiamiento.

5.4. Creaci—n de nuevos fondos de investigaci—n
concursables, de duraci—n y montos mayores a los
actuales FONDECYT Regulares que permitan la
ejecuci—n de proyectos de esh envergadura.

Al menos un fondo en primer a—o y dos fondos a
concurso anual desde el a—o 2 de vigencia.

5.5. Definici—n de las EREPOF-EH como I'nea
prioritaria para los fondos de investigaci—n concursables
vigentes.

Al menos un fondo en primer a—o y dos fondos a
concurso anual desde el a—o 2 de vigencia

5.6. Revisi—n de normativas vigentes referentes a
investigaci—n en EREPOF-EH con seres humanos en
Chile con el objeto de favorecer su participaci—n en
investigaciones sobre ER-EPOF-EH tanto nacional
como internacional y multicZntricos.

Modificaci—n de Normas sobre la investigaci—n en ER
EPOF-EH con seres humanos en Chile con el objeto de
favorecer las investigaciones sobre ER-EPOF-EH tanto

nacional como internacional y multicZntricos

5.7. Participaci—n de representantes de la sociedad civil,
incluyendo de Asociaciones de pacientes, en el dise—o,
ejecuci—n e interpretaci—n de resultados de los proyectos
financiados por esta iniciativa, ya sean extranjeros o
nacionales.

70% Ncemero de representantes de la sociedad civil,
incluyendo Asociaciones de pacientes, que participan en
el dise—o, ejecuci—n e interpretaci—n de resultados de los

proyectos / Neemero de proyectos vigentes.

5.8. Consensuar una pol'tica de investigaci—n con
material biol—gico de seres humanos en Chile que
proteja el patrimonio genZtico nacional y potencie la
generaci—n de conocimiento en el pa’s, asegure el buen
uso del material, reconozca la participaci—n de
cient'ficos/cl'nicos nacionales y asegure acceso a los
resultados. Esta pol'tica debiera contemplar
reglamentaciones sobre la salida de material biol—gico y
datos del pa’s, su dep—sito en repositorio nacionales y
una regulaci—n para el funcionamiento de dichos
repositorios que asegure el acceso equitativo para la
comunidad cient'fica nacional e internacional.

Norma sobre el patrimonio genZtico nacional.
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5.9. Establecer un lineamiento para fortalecer la Norma sobre fortalecimiento de interacci—n entre
interacci—n entre Asociaciones de pacientes EREPOF- Asociaciones de pacientes ER-EPOF-EH, acadZmicos,
EH, acadZmicos, cl'nicos y empresas interesadas en cl'nicos y empresas interesadas en financiar estudios
financiar estudios precl’nicos y cl'nicos. precl’nicos y cl'nicos.
5.10. Generar estad’as de intercambio de
investigadores/acadZmicos a centros de excelencia en Al menos un concurso primer a—o y dos concursos
el extranjero sobre investigaci—n en EREPOF-EH, a desde el sequndo a-o
travZs de fondos concursables contemplados para tal 9
fin.
. ) ) Publicaci—n en el diario oficial de un Decreto ley sobre
5.11. Reducir aranctle;iip;ga:igqmpos e insumos de reducci—n de aranceles para equipos e insumos de
. laboratorio.
1. Desarrollar Al menos 4 campa—as comunicacionales
o e e e con
Protecci—n e respecto a las 1.1. Creaci—n de campa—as comunicacionales sobre las Programas de rehabilitaciin en el £mbito psicosocial
inserci—n necgz:ﬁﬁgisagf_ rTr:agor enjig;ﬁd;dcf{jgfcg:srf,ﬁ:incfﬁ )égerggggs;_:ossiu: Educaci—n en sistemas de adaptailidad del hogar
social. p p ’ ! y Educaci—n en temas de delegaci—n o relevo del cuidado

informaci—n en el trea de
inserci—n social.

cuidadores

de una persona con enfermedades poco frecuentes
(ejemplo programa postrado, Ca hospitalizaci—n,
Telet—n).

1.2. Fomentar la inserci—n e inclusi—n para personas con
ER,-EPOF-EH.

Al menos una reuni—n semestral con cada departamento
definido para trabajos de programas de inclusi—n.

1.3. Realizaci—n de charlas a la comunidad a travZs de
municipalidades y otros

6 reuniones (charlas) concretadas en el a—o 1;
8 reuniones (charlas) concretadas en el a—0 2;
10 reuniones (charlas) concretadas en el a—o 3.

1.4. Creaci—n de programas sobre enfermedades poco
frecuentes en las empresas

100% Programas ejecutados / programas evaluados

2. Desarrollar
recomendaciones
respecto a las
necesidades en el fmbito
laboral para cuidadores y
personas con ER -EPOF-
EH.

2.1. Creaci—n de seguro laboral (sin edad I'mite,
ampliaci—n Ley SANNA), seguro para extmenes y otras
alianzas estratZgicas y generaci—n depol'ticas de
flexibilidad laboral.

Al menos una reuni—n realizada con cada departamento
definido) concretadas para creaci—n de seguros y
flexibilidad laboral.

2.2. Creaci—n de carnet de Cuidador (priorizaci—n en
atenci—n tanto paeblico y prado, atenci—n preferente,
postulaci—n a bono, beneficios laborales y
educacionales, preferencia en programas para ER-
EPOF - EH, capacitaciones de oficio, telet—n), vincular
con sistema de registro.

100% Nj Carnet de cuidador solicitados / Nj cuidadores
solicitantes que cuentan con carnet de cuidador.
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2.3. Fomentar la Responsabilidad Social Empresarial
(RSE) y facilitar incentivos a mecanismos para que las
empresas pceblicas y privadas pueden generar acciones
en ayuda a las personas con enfermedades raras o
poco frecuentes, sus familias y cuidadores

Mecanismos de facilitaci—n:
a) Subsidio empresa implementado y en
ejecuci—n.
b) Protocolo proceso licencias mZdicas
elaborado y en ejecuci—n;
Protocolo de ayudas programas de mnisteriales
elaborado y en ejecuci—n.

3. Desarrollar propuesta
y programa respecto a la
protecci—n del derecho a
educaci—n de personas

con ER DEPOF -EH.

3.1. Creaci—n de protocolos de continuidad educacional
y cupos especiales para personas con ER DEPOF B
EH.

100% N;j Instancias concretadas (reuniones con cada

entidad definida) para la creaci—n de protocolos de

continuidad educacional y de cupos especiales para
personas con ER-EPOF-EH.

3.2. Implementaci—n de flexibilidad en horario o clases
online, contar con profesor gu'a, realizaci—n de
extmenes adaptados para personas con ER, EPOF,
EH.

Normativas/ acuerdos/ protocolos implementados que

regulen la flexibilidad horaria, realizaci—n de extmenes

adaptados y apoyo de profesor gu'a para personas con
ER, EPOF y EH.

3.3. Creaci—n de protocolos para autocuidado, acceso a
programas de inclusi—n escolar y gu’as de subvenci—n
para establecimientos educacionales.

Protocolos creados e implementados de
autocuidado (alimentaci—n y medicaments);
acceso a programas de inclusi—n escolar (PIE) y
gu'a subvenci—n para establecimientos.

3.4. Creaci—n de programas asistenciales para
autocuidado.

Programa de gu’a asistenciales y programa de
autocuidado implementado.

4. Desarrollar propuesta
de resguardo del
patrimonio y pensiones
para personas con ER,
EPOF, EHy sus
cuidadores.

4.1. Fomentar la protecci—n de los bienes para que no
sean factibles de embargar y se encuentren amparados
en la CPE, en el art'culo 23y 24, se realice la aplicaci—n
del art. 18, donde se establece el derecho a percibir una

pensi—n digna.

Al menos una reuni—n de trabajo con Poder Judicial

4.2. Resguardar aplicaci—n del c—digo civil, que protege
el derecho de propiedad y aplicaci—ndel C—digo y
procedimiento civil, (en una categor'a de igualdad de los
interdictos viendo caso a caso)

Al menos 1 reuni—n con entidad atingente para
resguardar la aplicaci—n del C—digo Civil y C—digo de
Procedimiento Civil

4.3.Fomentar una reforma de protecci—n para que las

pensiones se le otorguen al duplo de los por vejez y que

puedan ser cobrados en ocasiones por sus cuidadores o
bien por los mismos pacientes con ER- EPOF-EH.

Pensiones otorgadas al duplo;
Beneficiarios con ER, EPOF; EH y cuidadores que
acceden al duplo.

4.4. Creaci—n de manual o protocolo para agrupaciones
de pacientes para orientaci—n de sus afiliados.

Protocolo creado y al menos 5 organizaciones de
pacientes capacitadas.
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ACTAS DE LAS COMISIONES DE TRABAJO

COMISIIN RECTORéEA, REGULACIIN Y FISCALIZACIIN

ACTA N. 1
21 de enero de 2021

Temas tratados
Declaraci—n de intereses

Se inicia la primera reuni—n de esta comisi—n con la discusi—n de la necesidad dener una declaraci—n de
intereses de todos los participantes de modo de transparentar y abordar los potenciales conflictos de interZs. La
Sra. Patricia Kraemer y el Sr. Juan Francisco Cabello coordinartn con Gerardo Bascu—fn la implementaci—n de
un formato de declaraci—n de intereses, ya sea el utilizado en la LRS, el MINSAL, o una conjunci—n de ambos
que sea ad-hoc a esta instancia. En particular, se hace referencia a la industria farmacZutica, as’ como a la de
dispositivos mZdicos, donde las compa—'as solo deben participar a travZs del gremio y no cada compa—'a en
forma individual.

Administrativos

En el fmbito administrativo, Gerardo Bascu—fn es el coordinador de esta comisi—n. Se elige por unanimidad
como secretaria ejecutiva de la comisi—n a Ana Ldiin, quien tiene vasta experiencia en actuar de secretaria
ejecutiva de instancias en torno a organizaciones de pacientes.

Como colaboradora en la ejecuci—n del acta de esta reuni—n se asign— a Mariela Formas.

El acta de cada sesi—n deber? estar disponille con al menos 24 horas antes de la siguiente sesi—n, a fin de ser
revisada con un d’a de anticipaci—n y aprobada al inicio de la sesi—n siguiente.

Respecto de los plazos de trabajo de la comisi—n se espera tener un estado de avance para el viernes 29 de
enero.

Discusi—n respecto del diagn—stico y el enfoque de la comisi—n.

Gerardo Bascu—tn inicia la discusi—n de fondo con la necesidad de responder la siguiente pregunta: APor quZ el
Estado debe desarrollar e implementar pol'ticas poeblicas con un enfoque especial en enfermedades poco
frecuentes?

As’ mismo se—ala que ser’a interesante discutir cufles son las necesidades que identificamos respecto del frea
regulatoria y cufles son las oportunidades identificables para solucionar estos problemas y necesidades, as’
como priorizarlas. Esto servirf de base para la definici—n de los objetivos de la comisi—n.

Ante la pregunta se discuten distintos enfoques de c—mo abordar el punto de partida en torno a los desaf'os de la
comisi—n:

Uno de los enfoques discutidos dice relaci—n en el antlisis de las brechas que tenemos como pa’s respecto de
la legislaci—n y normativas internacionales exitosas sobre enfermedades poco frecuentes, considerando la
evidencia externa respecto de los instrumentos regulatorios que permiten disminuir las brechas existentes en los
distintos ¥mbitos, como capacitaci—n de especialistas, protecci—n de datos, discriminaci—n y desigualdad, tiempos
y acceso a los procesos diagn—sticos, y acceso a tratamientos, entre otros.

Otro enfoque es el antlisis de las necesidades bajo las que han surgido las regulaciones (leyes o planes) en el
tmbito externo, donde existe evidencia de que estos procesos regulatorios han surgido en base al antlisis de
necesidades evaluadas en un determinado momento de los pa’ses y que es relevante tener el aprendizaje de
estos procesos que han ido evolucionando de acuerdo a las dinfmicas de la ciencia y los pa’ses, como caso de
ejemplo es Francia que parte con su legislaci—n el a—o0 2001, y ha tenido mfs de cuatro evolucionesde sus
planes para enfermedades poco frecuentes.

En este sentido hay consenso de que es necesario tener claridad de las regulaciones y normativas que ya existe
en Chile respecto de enfermedades poco frecuentes, para poder construir desde esta base.
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TambiZn se se—ala que una de las necesidades o problemas que surgen en torno a las brechas mencionadas en
la discusi—n, es en efecto la falta de regulaci—n ertemas como: investigaci—n, comercializaci—n, Ztica, y redes de
derivaci—n, entre otras.

Hay consenso en la necesidad de un plan nacional, con plazos y tiempos, a corto, mediano y largo plazo
adaptado a nuestra realidad nacional, priorizado de acuerdo con los problemas y necesidades detectados.

Se hace menci—n tambiZn al modelo espa—ol, que aborda a tras de un registro con dos polos, geogrifico-
familiar y de especialidad, que permite referir a especialistas de referencia, acceso a programas de investigaci—n,
y c'rculos de pacientes. Lo que ha permitido tambiZn identificar problemas poblacionales espec’ficos.

Por otra parte, se hace hincapiZ en que al observar el desarrollo de los respectivos planes en los pa'ses de
referencia no se pierda precisi—n, y se establezca el foco en estrategias regulatorias de nivel medio.

Rector’a, regulaci—n vy fiscalizaci—n .

Se discute la necesidad de alinear el entendimiento de los participantes sobre rector’a, regulaci—n vy fiscalizaci—n.
Rector’a, sert entendido como gobernanza, por una parte, y criterio y estfndares de calidad en la atenci—n de
pacientes, as’ como orientaciones tZcnicas, gu'as cl’nicas y protocolos.

Fiscalizaci—n, se refiere a procedimiento de fiscalizaci—n para las normas legales y protocolos que se definan.

Plan nacional o Ley sobre enfermedades poco frecuentes.

La estrategia de la comisi—n es avanza en una estrategia escalonada, similar a lo realizado en el plan de ctncer,
que incorpor— en el plan el dise—o de la ley. Donde, el primer paso es la propuesta de dise—o de un plan nacional
de EPF, que al tener presupuesto ministerial asignado permite dar continuidad y estabilidad ante cambios de
administraci—n o0 gobierno, puesto que establece un procedimiento, una comisi—n, la periodicidad para su
actualizaci—n y para su ejecuci—n. Por lo que, aunque no tengan un reconocimiento legal perdura en el tiempo.

TambiZn se debe abordar en la comisi—n el impacto de las regulaciones y proyectos de ley actualmente en
discusi—n que impactan el entorno de las enfermedades poco frecuentes, as’ como el impacto que tendrin en
otras pol'ticas sanitarias las propuestas que surjan de esta comisi—n.

Por celtimo, se hace menci—n a la gu’a de APEC sobre EPF, que en base a la evidencia internacional, entrega los
elementos clave a incluir en los planes de enfermedades poco frecuentes a desarrollar por los pa’ses miembro
de APEC.

ACTAN. 2
28 de enero de 2021

Del antlisis de legislaci—n comparada:

La reuni—n se inicia con la palabra del se—or Gerardo Bascu—fn quien da pie a la presentaci—n de la doctora
Francisca Rodrguez quien parte con cifras del plan de enfermedades raras francZs; luego, se habla de la
selecci—n de los pa’ses que participan de la comparaci—n, a saber: MZxico, Colombia, Perce, Argentina, Espa-a y
Francia. Se comenta respecto a las definiciones de cada pa’s y los listados de patolog’as que en ellos se
menciona, la capacidad e importancia de definir criterios y de crear un plan o programa de enfermedades poco
frecuentes. Muestra elementos de la ley colombiana ejemplificando los aspectos destacables, y de la ley peruana
que define un plan nacional de EPF. Respecto a los planes, ellos abordan una definici—n, prevalencia, screening,
diagnosticos, red de atenci—n y awarness. Como comentario el Dr. Cabello menciona que es importante mirar lo
que se ha hecho y aprender, sin tratar de copiar. EI Sr. Rodrigo Moreno menciona que es el diagnostico y
tratamiento precoz donde hay que poner el foco. El Sr. Dino Sepcelveda hace Znfasis en las variables que
diferencian a los Estados que se mencionan. TambiZn comenta la importancia de asociarse con otros pa’ses
para aprovechar experiencias y tener una programa chileno y la importancia de la adhesi—n de Chile a Orphanet.
Ademis se puntualiz— la importancia de definir plazos para la concreci—n de hitos en un plan de EPF. Para el Dr.
Cabello, el diagn—stico genZtico tiene dos puris clave: primero, lo internacional y sus certificaciones a travZs de
laboratorios y segundo los cambios de los genes que se estudian durante los extmenes.

Evaluaci—n econ—mica en salud: criterios para su aplicaci—n en EPF

La se—orita, QF., Camila Quirland present— sobre la contrariedad que implica usar antlisis de costo/efectividad
en EPF y comparaci—n entre Chile y el resto de la OECD, centrfndose en describir c—mo Zllos han resuelto la
cuesti—n de la eficiencia del gasto en salud, mejorando el accesoa los medicamentos huZrfanos para los
pacientes. Desde que el medicamento se dise—a, son muchas etapas en las que los sistemas de salud pueden
hacer cosas para mejorar el acceso: dise—0, desarrollo, aprobaci—n regulatoria, decisi—n de cobertura,
disponibilidad en los prestadores y, finalmente, acceso del paciente. Instrumentos formales, mecanismo de
financiamiento para medicamentos huZrfanos, incentivos para el desarrollo y aprobaci—n regulatoria, modificaci—n
en los procesos de decisi—n de cobertura en EPF modificaci—n en los centros de servicios, existencia de guias
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cl'nicas estandarizadas y mecanismos espec’ficos de cobertura. La mayor'a de los pa’'ses OECD desarrollan
mecanismos formales que articulen todas las acciones mencionadas, desarrollando normativas para ello. Para
saber cuantos recursos necesiramos, primero debemos dimensionar el problema.

Definiciones metodol—gicas:

La siguiente reuni—n es el lunes 01 de marzo, de 12:00 a 13:30; para luego volver a las reuniones de los jueves.
En la siguiente sesi—n expone el Sr. Juan Alberto Lecaros, sobre legislaci—n a nivel nacional y por parte del Sr.
Gerardo Bascu—tn, sobre el plan de acci—n APEC. Quedamos en acuerdo de identificar las necesidades para
crear los objetivos espec’ficos del documento a resolver. El Sr. V'ctor Rodr'guez solicita espacio para presentar
sobre las necesidades de los pacientes en la sesi—n del 01/03. No habiendo otros temas que tratar se da por
terminada la sesi—n.

ACTAN. 3
1 de marzo de 2021

l. Temas tratados
1.- Exposici—n Gerardo Bascu—¥n sobre Pilares APEC

El plan de acci—n sobre Enfermedades Raras de APEC nace de una conferencia que se celebr— el 2017 donde
se presenta una iniciativa para la creaci—n de un plan para enfermedades raras en las econom’as que
pertenecen a APEC.

Durante el a—0 2018 se realiza un proceso de consultas a organizaciones de pacientes para complementar este
plan de acci—n. Ese mismo a—o0 en Beijing se realiza un diflogo sobre EPOFs y los estados colaboran con el plan
de acci—n con una mirada para el a 2025.

Las econom’as apuntan a mejorar la inclusi—n econ—mica y social de las personas afectadas por este tipo de
enfermedades alineando pol'ticas pceblicas de los estados, apoyar la implementaci—n de mejoras pricticas
probadas en EPOFs 'y promover la colaboraci—n  multisectorial y de los pacientes.

Este plan estt sustentado en 10 pilares con 3 objetivos cada uno, pero a esta comisi—n le competen dos:

Pilar 1:Definir EERR y productos huZrfanos con pol'ticas y procesos:

La mayor'a de las econom’as de APEC establece una definici—n de EERR con tasas de prevalencia e incidencia,
pero ellas var'an entre los distintos pa’ses.
Para evitar una definici—n amplia basada en prevalencia, APEC se—ala que hay estados que han elaborado listas
de enfermedades raras que deben actualizarlos mediante procesos claros y transparentes.

Para la definici—n se debe considerar tambiZn no solamente la prevalencia e incidencia, sino que la gravedad y la
disponibilidad de tratamiento.

Los 3 objetivos de este pilar son:

i) tener definici—n oficial para enfermedades raras que sirva de base para marcos regulatorios;

i) establecer un proceso transparente para revisar regularmente la definici—n de enfermedades raras con aporte
de todos los actores; y

iii) establecer pol'ticas y protocolos adecuados de evaluaci—n de productos huZrfanos

Pilar 10: Priorizar la pol'tica integral de EERR

Se indica que sin una definici—n clara es dif'cil asignar recursos y dise—ar pol'ticas poeblicas de EERR. Act se
sostiene que las organizaciones de pacientes son cruciales en este dise—o porque son el capital pol'tico a travZs
del cual se puede visibilizar estas enfermedades y porque promueven la priorizaci—n pol'tica de ellas.
Los 3 objetivos de este pilar son:

i) desarrollar y publicar planes no vinculantes, pero integrales de todo el gobierno y de mediano y largo plazo en
cada uno de los contextos nacionales;

i) contar con disposiciones legislativas integradas para eerr en otras freas de la legislaci—n fuera de la atenci—n
mZdica; y

iii) promulgar leyes, pol'ticas 0 mecanismos exigibles que abarquen disposiciones sobre el diagn—stico y
tratamiento de enfermedades raras.

2.- Transparencia

Alejandro Andrade, en alusi—n al rol de las organizaciones de pacientes que releva APEC, indica que ser'a
positivo que se avanzara en algunos puntos en que las organizaciones van mits atrts, como por ejemplo, las
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disposiciones de la Ley de Fifrmacos Il y la visibilizaci—n de la transparencia y confianzas paeblicas.
El mismo punto es sostenido por Mariela Formas en cuanto a incluir a las organizaciones de pacientes como
sujetos pasivos como aporte de este grupo de trabajo.

3.- Protecci—n de datos sensibles de personas con Enfermedades Raras

Juan Alberto Lecaros muestra su preocupaci—n respecto a la protecci—n de los datos psonales y sensibles de la
poblaci—n con enfermedades raras.

4.- Orphanet

Se discute sobre la utilidad de usar el recurso de Orphanet como listado de enfermedades raras, y el dr Cabello
plantea la posibilidad de poder invitar a Romina

Armando, la gestora de Orphanet para Argentina, como modelo de pa’s que ha sido incluido en esta base de
datos europea.

ACTAN. 4
8 de marzo de 2021

Reordenamiento del documento final:

La reuni—n se inicia con la palabra del se—or Gerardo Bascu—fn quien presenta una meva estructura para el
desarrollo del documento final de diagn—stico, quedando Zste de la siguiente manera: a. Estado actual de la
legislaci—n nacional sobre EPF, en materias de: protecci—n financiera para diagn—stico y tratamientos, definici—n
del tZrmino EPF, normas de derecho de pacientes y participaci—n ciudadana y, finalmente, sobre drogas
huZrfanas., b.- Estado actual de planes y pol'ticas sobre EPF, experiencia comparada, tanto en legislaciones,
planes y programas de diferentes pa’ses y sus conclusiones. Sobre el tema, tambiZn se discuti— bastante el
problema de la definici—n de EPF y c—mo debe ser distinta a las del resto de los pa’ses. Ademis, es bueno
recordar que en materia de EE.RR., hablar de epidemiolog’a es muy diferente que hacerlo en patolog’as mis
comunes. Esto porque la epidemiolog’a que mis interesa en EPF es aquella que nunca se podrf conseguir,
cuesti—n que debe quedar expl'cita en el documento., ¢ Legislaci—n en materia de derechos de los pacientes o
usuarios en salud, con participaci—n ciudadana: una revisi—n a la Ley 20.584, 20.609, 20.422, y los mecanismos
de participaci—n ciudadana que considera la Ley 20.850., Ademzs, en materia de drogas huZrfanas, se declare la
inexistencia de una legislaci—n y se explicite que la Ley RicarteSoto no es una ley de enfermedades huZrfanas.
Se menciona la importancia de las experiencias francesa -con su plan nacional de enfermedades huZrfanas- y la
espa—ola con la geo referencia y lo importante que ha sido el bio banco y repositorio de muestras que permiten
aumentar la investigaci—n, ligadas a las universidades y c—mo se deben reglamentar. El screening ampliado
como herramienta de diagn—stico neonatal a nivel local y se trate debidamente en enfermedades metab—licas.

La siguiente reuni—n es el lues 15 de marzo, de 12:00 a 13:30; para abordar objetivo general y espec’ficos del
documento de diagn—stico final.

ACTAN. 5
15 de marzo de 2021

Avances en documento final.

Gerardo Bascu—in refiere que la reuni—n tiene como objetivo presentar el esado de avance del documento, en el
cual se ha trabajado en el diagn—stico en base a los aportes realizados por las personas que participan de la
comisi—n. Se ha subido un documento llamado Olnforme de la Comisi—n de Rectora y Regulaci—n vy
Fiscalizaci—nQel cual se irt actualizando. Acen estt en proceso de elaboraci—n.

El informe tiene el esquema definido: Diagn—sticos; Legislaci—n nacional EERR o poco frecuentes; protecci—n
financiera; definici—n EERR y poco frecuentes; derechos y participaci—n ciudadanalrogas huZrfanas; planes o
pol'ticas nacionales; experiencia comparada; y conclusiones. DespuZs se van a definir; objetivo general;
objetivos espec’ficos e indicadores de proceso. Ademis, se incluyen los anexos que son los documentos con los
que se han trabajado, ademis de las actas de las reuniones sostenidas.

En la secci—n diagn—stico se hace un contexto de lo que hablamos cuando nos referimos a EERR o0 poco
frecuentes. Hay datos epidemiol—gicos que se van a incluir cuando se tenga el aporte del Ministeio de Salud. En
legislaci—n nacional se hace menci—n a que no tenemos una legislaci—n espec’fica, pero se hace referencia a
aguellas normativas relacionadas. En relaci—n con la protecci—n financiera, se mencionan algunas patolog’as que
estfn incorporadas en el GES y Ley Ricarte Soto. Se se—ala listado de patolog’as y los problemas que existen
con la Ley Ricarte Soto y las brechas de cobertura. Luego se hace menci—n de que no se cuenta con una
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definici—n de EERR y poco frecuentes; definiciones internacionats y c—mo impacta el no tener esta definici—n.
Se realiza una propuesta de criterios que se deben incorporar a esta definici—n en nuestro pa’s.

Luego, en materia de derechos y participaci—n ciudadana, se nombra la Ley 20.584; quZ es lo que regula cutl es
impacto en EERR. La Ley 20.609 que establece medidas contra la discriminaci—n. La Ley 20.422 sobre igualdad
oportunidades e inclusi—n de personas con discapacidad. Luego, en relaci—n con la participaci—n ciudadana la
Ley 20.500, y las normas de participaci— ciudadana que establece la Ley Ricarte Soto. Luego se se-ala la
brecha en esta materia y c—mo se tiene involucrar la ciudadan’a. As’ se da cuenta del trabajo realizado.

Fernanda PZrez refiere que mis allf de lo tZcnico del documento, este tipo de conversaciones y la formulaci—n
del documento es un sue—o0 que se estf haciendo concreto para las personas de agrupaciones de pacientes. El
impacto potencial de este documento es muy grande y agradece ser parte de esto. Rodrigo Moreno agrega que
estas enfermedades no afectan solo al paciente, sino que a su familia. Se deber'a considerar apoyo econ—mico a
las familias de ni-os y ni-as con enfermedades cr—nicas. Considerar traslados, medicamentos. Gerardo
Bascu—1n refiere que en el documento estf la menci—n a la neesidad de protecci—n social de los pacientes y de
su familia.

En la celtima reuni—n se acuerda realizar aportes al formato al Plan de EERR, de manera de definir objetivos
generales y espec’ficos.

Fernanda PZrez solicita presentar PPT con el contexto de los datos epidemiol—gicos, de manera de entender el
contexto de los datos chilenos. Antecedentes relevantes estudio: Primer Catastro EERR en Chile. Las variables:
salud biopsicosocial (edad, sexo); econom’a y enfermedad; bienestar. Entre los resultados, se logran pesquisar 3
grandes puntos: odisea diagn—stica acceso a genetista y diagn—stico moleculary tratamiento de alto costo.
Siempre se piensa que son ni—0s, pero hay muchas personas de 18 a—o0s y mis. Mayor registro de mujeres
afectadas. Muchos de ellos tienen un segundo afectado en el grupo familiar con la misma condici—n. Se hace
georreferenciaci—n de los casos, con mayor registro en Regi—n Metropolitana. Encuesta familiar, mts de la mitad
de ellos presentaba otro afectado en el grupo, lo que genera mayor carga a las familias. De los a—0s de espera
del diagn—stico; predomina el grupo que se diagnostica dentro de 3 a—0s. Un grupo espera de 4 a 21 a—o0s. Los
pacientes que estfn en la zona central: 12 meses a 3 a—0s. En los extremos: pod’a pasar hasta 11 a—os.

Gerardo Bascu—fn propone realizar una lluvia de ideas en torno a los objetivos espec’ficos, que sistematizarf y
harf una propuesta en la pr—xima reuni—n.

Mar'a InZs Romero refiere que los datos presentados relevan lo poco que se sabe del tema y que ser'a bueno

saber los avances de la comisi—n de registro, ya que es algo difcil de implementar y entrega la magnitud del
problema, necesario para planificar. Fernanda PZrez refiere que efectivamente el registro debe ser el punto de

partida, ademts de aumentar la educaci—n de pregrado en torno a la sospecha y detecci—n de estas patolog’as.

Rodrigo Moreno refiere que este a—o0 se ha limitado la formaci—n de especialistas que se relacionan con estas
enfermedades, como genetistas y neur—logos. En este minuto s alrededor de 20 genetistas a nivel nacional,

que se distribuyen entre Valpara’'so y Puerto Montt, adem#s de no tener acceso a enfermedades moleculares ni

detecci—n de enfermedades metab—licas. El libro de EERR es una encuesta de los que sobrevivieron; mios

pudieron sufrir muerte scebita sin saber que padec’a una EERR. Por eso es necesario el screening ampliado, para
evitar secuelas y muertes. Se est} llegando tarde a las personas y a sus hermanos, no hay manejo de la

recurrencia en otro hijo.

Alejandro Andrade agrega que la comisi—n de registro ha avanzado bastante bien. Plantea que mis allf de
objetivos, se puedan incluir palabras clave en la redacci—n propia del informe; protecci—n, diagn—stico, cobertura,
universalidad, diagn—stico precoz, oportunidag drogas huZrfanas. Fuera de los objetivos, consulta si se ha
hablado de algeen mecanismo de resoluci—n de conflictos de cobertura de manera oportuna. Por ejemplo, que
pueda interceder y de respuesta inmediata a personas que necesitan insumos o medicamentos de manera
urgente.

Mariela Formas plantea la problem#tica de la reducci—n de especialistas, que ira en contra de los objetivos
planteados en este grupo, y que este plan requiere de las competencias de especialistas que estaran
restringidos. Gerardo Bascu—in refiere que es una decisi—n que debe pasar por el Ministerio de Salud y
Ministerio de Hacienda; pueden colaborar en generar los puentes necesarios, sin embargo, no es de su
resoluci—n.

Ana Leikin refiere que, en relaci—n con la Ley Ricarte Soto, ge una EPOF no implica necesariamente un
tratamiento de alto costo, y un tratamiento de alto costo no es necesariamente una EPOF. Gerardo Bascu—tn
refiere que esto estt en el documento.

JosZ Luis Valenzuela, refiere desde la industria, que los costos, por los avances en informitica, ha permitido que
los costos de test disminuyan y que lo sigan haciendo. Probablemente la dificultad va a estar en las personas
que puedan recibir esa informaci—n y la lleven a un diagn—stico, por lo que es fundamental contar con
especialistas en genZtica y avanzar en la telemedicina. Alejandro Andrade, en la misma I'nea, dice que la falta de
especialistas juega en contra en cualquier planificaci—n que se realice, y que deben una correcta distribuci—n en
el territorio. Ademzs de centros de investigaci—n que se distribuyan en distintos nodos de interZs.

Gerardo Bascu—1n refiere que muchos de estos aspectos forman parte de otras comisiones y que es importante
centrar el trabajo en los objetivos en materia regulatoria. Uno de ellos es algcen sistema de protecci—n financiera
mis allt de la Ley Ricarte Soto u otros mecanismos de financiamiento. Marie Claire DablZ refiere que se debe
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incluir, mts allt de la universalidad, aspectos espec’ficos de quiZnes acceden, a quZ prestaci—n y c—mopa una
comisi—n mZdicecient'fica 0 mediante otra estrategia. Juan Alberto Lecaros coincide en que el desafo es
plantear objetivos para instrumentos en tres pilares: rector'a, regulaci—n vy fiscalizaci—n. En tZrminos de rector'a
falta definir quZ tipo de organismo estart a cargo de la implementaci—n de este plan nacional. Por otra parte, en
tZrminos de fiscalizaci—n, debe establecerse un mecanismo para cada objetivo espec’fico.

Rodrigo Delgado plantea que una de sus propuestas es la creaci—n de un comitZque evaloee una vez al a—o
c—mo funciona el plan. La misma definici—n de EERR o0 poco frecuentes debe ser operativa y no limitante. Hay
muchos problemas que solucionar que van mits allf del interZs pol'tico. Gerardo Bascu—tn refiere que la labor
del equipo parlamentario es ser un facilitador de las necesidades de la sociedad civil. Se entregart una
propuesta de plan al Ministerio de Salud, y es esa cartera quien decide si lo implementa o no. El plan es diferente

a la Ley Nacional del C¥ncer; el plan va mis allt. Lo que se proponga en la comisi—n puede ser distintas normas
y quZ vac’os deben ser subsanados. QuZ organismos deben estar involucrados para implementar el plan, y en
cada objetivo se deben identificar los organismos responsables de la ejecuci—n de losobjetivos.

Marie Claire DablZ refiere que un objetivo principal es el registro. Que las acciones estin planteadas muy en lo
macro, y que se deben especificar las acciones. Gerardo Bascu—#n refiere que existe una comisi—n para esto.
Una propuesta puede ser la creaci—n de una entidad externa (QinstitutoO). Alejandro Andrade refiere que tenga
acciones espec’ficas que ayuden a identificar y abordar las brechas. Juan Alberto Lecaros refiere que se debe
definir el dise—o institucional de quiZn va a implementar el plan. La regulaci—n estf mifs avanzada. La
fiscalizaci—n se puede distribuir en distintas entidades. El tema de ciencias puede dejarse a una comisi—n
experta.

Gerardo Bascu—*n harf una propuesta para la pr—xima reuni—n.

Mar'a InZs Romero solicita sacar del documento la palabra paciente, y en vez de eso hablar de personas con
EERR o poco frecuentes.

JosZ Luis refuerza el tema de la formaci—n de especialistas. Al hablar de rector’a, ser'a importante involucrar a
Universidades Pceblicas para trabajar en pogramas de formaci—n de mZdicos genetistas.

El viernes es probable se realice reuni—n ampliada donde MINSAL realizart una presentaci—n.

ACTAN. 6
22 de marzo de 2021

. Temas tratados

1. Gerardo Bascu—tn abre la sesi—n comentando sobre la reuni—n del viees 19.3.21. con el Ministerio de
Salud a travZs de Dino Sepcelveda sobre los resultados de una encuesta que realiz— el Minsal sobre la
situaci—n actual concentrada en los genetistas cl'nicos que existen en la actual red asistencial de salud y
tambiZn expuso alguna informaci—n sobre la experiencia comparada sobre EPOF. Indica que para los que
no pudieron participar de dicha reuni—n el audio de dicha reuni—n est} en la carpeta de google drive de la
comisi—n.

Loreto Fuentealba no envi— el acta de la celtima ei—n y se espera que durante esta semana la pueda enviar. El

acta de la presente reuni—n la elaborart Mariela Formas.

2. Discusi—n sobre la propuesta

La idea de esta reuni—n es formular una propuesta sobre los objetivos generales y espec’ficos en base a I
sugerencias que han surgido en las celtimas reuniones, las que fueron sistematizadas por Gerardo en la siguiente
propuesta de Plan:

Objetivo General:

¥  Fortalecer la rector'a, regulaci—n vy fiscalizaci—n de aquellos tmbitos relacionados a las enfermedades
raras o poco frecuentes asegurando la calidad de los procesos cl'nicos establecidos para diagn—stico y
tratamiento de personas con dichas enfermedades, as’ como el aseguramiento de los aspectos tZcnicos
y del funcionamiento de los equipos que permitan asegurar la calidad de las atenciones otorgadas a las
personas.

¥ Realizar acciones que permitan el cumplimiento de dichos objetivos a travZs de modificaciones legales,
definici—n de criterios y estfndares de calidad de servicios, recursos humanos, centros de réerencia
para la atenci—n de personas con enfermedades raras o poco frecuentes, elaboraci—n de normas,
orientaciones tZcnicas, gu'as cl'nicas, protocolos y reglamentos y el desarrollo de actividades de
monitoreo y fiscalizaci—n que aseguren el adecuado cunmplimiento del marco normativo legal.

Gerardo Bascu—itn abre el espacio para comentarios sobre esta definici—n de objetivo general. Uno de los

enfoques opina que el segundo objetivo general hace referencia a la definici—n de RRHH, centros de referencia y
considera que eso deber’a ir en provisi—n de servicios, a la vez que queda muy redundante en la definici—n del
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objetivo, a lo que Gerardo comenta que lo incorpor— porque uno de los objetivos espec’ficos de esta comisi—n es
la definici—n de criterios y esttndres y forma parte de alguna manera del $mbito normativo de los objetivos que
engloban esta comisi—n.

Otra posici—n (DIPRECE) considera que aunque sea un poco redundante lo mantendra, en raz—n a la
importancia de que se cumplan los estindares y los requisitos que se han definido en las normas, gu'as y
protocolos.

Adicionalmente, Francisca Rodr'guez indica que es un poco largo lo que hace difcil entender el objetivo en
particular, por lo que sugiere fijar un objetivo general con objetivos espec’ficos separados segcen el nivel, y que
faltan treas, por ejemplo en rector'a falta definir cutles son la normativa y en cada uno de los tmbitos, quZ
tmbitos, en quZ queremos incidir con este fortalecimiento de la rector'a, regulaci—n vy fiscalizaci—n mis allf de la
calidad de la atenci—n, el potenciar la investigaci—n, c—mo la rector'a logra que haya mits desarrollo de
investigaci—n en esta frea, un acceso mis expedito al screening, al diagn—stico, a los tratamientos, c—mo la
normativa logra que las decisiones de lo que se va a cubrir estZ respaldada por la evidencia, etc. Comenta que
en otros pa’'ses hay regulaciones espec’ficas que promueven el desarrollo en investigaci—n, centros de
investigaci—n, el acceso mis temprano a las diferentes intervenciones, la generaci—nedun plan, etc.

Por otro lado, a otra postura le preocupa que en el Ofortalecer la rector'a, regulaci—n y fiscalizaci—n de aquellos
tmbitos relacionados a las enfermedades raras o poco frecuentesO no se especifica quZ Tmbitos (psicosociales,
econ—micoscoberturas, etc.), y a continuaci—n Oasegurando la calidad de los procesos cl'nicos establecidos para
diagn—stico y tratamientoO le parece que corresponde a Normativa y Protocolo, es decir, se va a generar
normativa al respecto o ya existe, se van a establecer pautas para esto?. Indica que una cosa es lo que
queremos y lo otro es c—mo se deber’a hacer, quZ estindares queremos cumplir, con normas que ya estfn o hay
que crear nueva normativa o mejorar la existente, por lo que se requerir'a un diagn—stico pararevisar lo existente

y partir desde all'.

Gerardo Bascu—1n subirf la propuesta al drive, para que los participantes puedan materializar sus comentarios y
ediciones, pero la idea de esta reuni—n es generar un ditlogo y discusi—n de estos puntos.

Se consulta cufl es el verbo rector para el objetivo general, ya que se entiende que este objetivo tiene que dar
cuenta del diagn—stico que ya hay y que el desaf’'o ahora ser'a generar un marco normativo de distintos rangos o
niveles, mfs que fortalecer uno pareciera que ya hay algo a lo cual se le puede a—adir mis rigor o extensi—n.

Hay consenso en modificar el verbo de la primera parte del objetivo OfortalecerO por OestablecerO o Ogenerar el
marco normativo que regula la rector'a, regulaci—n y fiscalizaci—nOgp que la segunda parte del objetivo general
desarrolle los objetivos espec’ficos, que Gerardo Bascu—fn distribuy— en 3 grupos: generaci—n de criterios y
estfndares; adecuaci—n y modificaci—n de normas y regulaciones; y fiscalizaci—n.

Hay consenso en que hay que partir de lo macro para continuar con lo micro, definiendo en primer lugar el
objetivo general para luego ir bajando a los objetivos espec’ficos.

Gerardo Bascu—fn propone seguir viendo en el trabajo post reuni—n un reordenamiento de los objetivos paa
poder avanzar en la reuni—n.

En relaci—n a rector'a estt considerado la gobernanza y estandarizaci—n en tZrminos generales, sin embargo acen
nadie ha propuesto algo concreto en relaci—n a ello, frente a lo que otra postura indica que el Minsal deber'a se
el ente rector a cargo de generar este Plan, y este comitZ aportar identificando las enfermedades raras que ya se
estfn tratando, las que se puedan comenzar a tratar pero que tienen problemas de diagn—sticos y las que incluso
a nivel internacional acen nohan tenido diagn—stico.

Gerardo Bascu—-tn pone como ejemplo la Ley Nacional del Ctncer para construir una propuesta
estructuralmente similar, y aclara que respecto de cada objetivo espec’fico esta comisi—n va a identificar a un
ente u —rgano responsable.Sin perjuicio de ello, es importante establecer un responsable de la evaluaci—n y
fiscalizaci—n constante del cumplimiento de los objetivos del Plan Nacional sobre EPF, que vaya articulando a los
distintos organismos responsables para que efectivamente se vayan cumpliendo las metas que vayamos
proponiendo.

En materia de educaci—n y modificaci—n de normas y regulaciones, se establece como objetivo:

1. Establecer una definici—n de enfermedades raras o poco frecuentes que sea
aplicable en la legislaci—n intena y en planes y programas que se implementen y
ejecuten;

2. Crear un sistema de protecci—n financiera que garantice el acceso a diagn—sticos
y tratamientos para enfrentar enfermedades raras o pocos frecuentes con
criterios de priorizaci—n espec’ficos y disintos de los establecidos en el sistema
GES y LRS;

3. Crear instancias formales de participaci—n activa e informada de pacientes y
cuidadores en la toma de decisiones pol'ticas pceblicas en la materia;

4. Actualizar la legislaci—n sobre protecci—n de datos peomales y sensibles de
personas, con el objeto de velar por el uso de datos de personas con
enfermedades raras o poco frecuentes de forma segura y eficaz;

gl
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5. Elaborar normativa sobre obtenci—n, uso y almacenamiento de muestras
biol—gicas humanas con fines deinvestigaci—n y creaci—n de biobancos, y
elaborar normativa sobre telemedicina.

Se sugiere tratar adicionalmente la regulaci—n Ztica, tanto en la relaci—n industriamZdico como industria-
agrupaciones de pacientes y Estado.

ACTAN. 7
29 de marzo de 2021

|. Temas tratados

Gerardo Bascu—fn abre la sesi—n comentandolos avances en la propuesta de acuerdo a lo discutido en la
reuni—n anterior, traducido en la restructuraci—n de los objetivos del frea correspondiente a esta comisi—n,
documento que envi—a travZs de un link a los participantes y en el que continuarin trabajando en la presente
sesi—n. El miZrcoles 31 de marzo se reunirtn los secretarios de cada Comisi—n y aquellos que han colaborado en
la realizaci—n de este proceso de participaci—n ciudauha, a fin de revisar el estado de avance de cada comisi—n
y el contenido de los objetivos e iniciativas, para ir definiendo cutles irfn en un frea u otra.

El objetivo general de esta comisi—n esgenerar un marco normativo adecuado para la rector’a, regu laci—n 'y
fiscalizaci—n de materias relacionadas a enfermedades raras o poco frecuentes

En materia de objetivos espec’ficos, Zstos se dividieron en 4:

1. Crear una institucionalidad para la formulaci—n, planificaci—n, desarrollo y
evaluaci—n de polticas p ceblicas, programas Yy acciones sobre
enfermedades raras o poco frecuentes que promuevan la interacci—n de
actores estratZgicos en la materia y garantice la participaci—n ciudadana.

En cuanto a la estrategia asociada a este objetivo, se plantearon 2 iniciativas:
¥  Creaci—n de una oficina ministerial sobre enfermedades raras o poco frecuentes, dependiente de la
Divisi—n de Prevenci—n y Control de Enfermedades (Diprece/Minsal), que elabore y monitoree el
desarrollo de pol'ticas, planes y programas sobre dichas enfermedades.

¥  Creaci—n de una Comisi—n Asesora Ministerial en enfermedades raras o poco frecuentes encargada
de asesorar al Ministerio de Salud en la formulaci—n de planes, pol'ticas y programas sobre dichas
enfermedades y que estZ integrada por diversos actores relevantes en la materia.

Los organismos o instituciones responsables de estas iniciativas ser'an la Subsecretara de Salud Poeblica,
Diprece, fundaciones o agrupaciones de pacientes, asociaciones cient'ficas y facultades de medicina de
universidades acreditadas.

Hay consenso en que este trabajo para elaborar una propuesta al Ministerio de Salud, se estt potenciando la
participaci—n ciudadana sanitaria como un elemento central, y generando una institucionalidad que hoy no existe,
con el fin de evitar que la atenci—n de las enfermedades raras se diluya en distintos departamentos.

Otra postura considera importante destacar la colaboraci—n pceblico privada, en la evaluaci—n de cutles son las
necesidades de investigaci—n, de desarrollo de medicamentosy en establecer las patolog’as mis relevantes, ya
que en general lo que se desprende de las reglamentaciones europeas es el trabajo muy colaborativo entre los
intervinientes, o un concejo no vinculante, lo que se incluirt como una iniciativa adicional.

2. Crear o modificar normas legales que garanticen el cumplimiento de los
objetivos contenidos en los planes y programas sobre enfermedades raras
0 poco frecuentes.

La estrategia es la creaci—n y modificaci—n de normas jur’dicas sobre materias que inciden epol'ticas pceblicas
sobre este tipo de enfermedades. Se identifican 6 iniciativas:

¥  Establecimiento de una definici—n de Enfermedades Raras o Poco Frecuentes que sea aplicable en
la legislaci—n interna y en pol'ticas, planes y programas que se formulen, dsarrollen y ejecuten.
Los organismos o instituciones participantes o intervinientes ser’an la Comisi—n Asesora Ministerial
sobre Enfermedades Raras o Poco Frecuentes (propuesta en el primer objetivo).
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Una postura comenta que la Resoluci—n Nj411 Exenta, de 2015, del Ministerio de Salud, que aprueba
recomendaciones para el Registro Sanitario de Medicamentos HuZrfanos, se encuentra vigente e incorpora
dentro de las definiciones para los efectos de aplicaci—n de los contenidos de dicha resoluci—n la de
enfermedades poco frecuentes, que son aquellas que tengan una prevalencia menor a 5 casos por cada 10.000
habitantes. Eventualmente podr’a considerarse esta definici—n para hacer una nueva resoluci—n con la definici—n,
sugerencia que se incluirf en los considerandos del contexto.

¥

Creaci—n de un sistema de protecci—n financiera que garantice el acceso y diagn—stico de
tratamientos de Enfermedades Raras o Poco Frecuentes con criterios de priorizaci—n espec’ficos
de los establecidos en el sistema GES y Ricarte Soto. Los organismos o instituciones participantes

o intervinientes ser’an el Ministerio de Hacienda, el Ministerio de Secretara General de la
Presidencia, la Comisi—n Asesora Ministerial y fundaciones o asociaciones de pacientes.

Se plantea la consulta de si habr'a que crear un nuevo mecanismo de protecci—n financiera distinto a los ya
existentes, frente a lo cual se sugiere separar esta segunda iniciativa estableciendo criterios de priorizaci—n
espec’ficos para GES y Ricarte Soto y otros planes, y reemplazar Oel acceso y diagn—stico de tratamientogtar
Omanejo integral@n esta iniciativa.

¥

Creaci—n de una legislaci—n sobre conflictos de intereses y Ztica sobre la relaci—n entre mZdicos,
pacientes, laboratorios y tomadores de decisiones pol'ticas. Los organismos o instituciones
participantes o intervinientes ser'an el Ministerio de Secretar'a General de la Presidencia, las
asociaciones de la industria farmacZutica, colegios profesionales, fundaciones u organizaciones de
pacientes y la Comisi—n Asesora Ministeial.

Modificaci—n de la legislaci—n sobre datos personales y sensibles de las personas, con el objetivo
de velar por el uso de los datos de personas con enfermedades raras o poco frecuentes de forma
segura y eficaz. Los organismos o instituciones participantes o intervinientes ser’an el Ministerio de
Secretar'a General de la Presidencia y la Comisi—n Asesora Ministerial.

Creaci—n de una legislaci—n sobre obtenci—n, uso y almacenamiento de muestras biol—gicas
humanas con fines de investigaci—n y creaci—me biobancos. Los organismos o instituciones
participantes o intervinientes ser'an el Ministerio de Ciencia, Tecnolog’a, Conocimiento e
Innovaci—n, el Ministerio Secretar'a General de la Presidencia, las asociaciones cientficas,
universidades y la Comisi—n Asesora Ministerial.

Se propone contemplar en esta iniciativa a los laboratorios comerciales con fines de diagn—stico, investigaci—n y
tratamiento sobre uso de muestras biol—gicas humanas y datos.

¥

Modificaci—n de normas legales vigentes con el objetode regular las actividades relacionadas a la
telemedicina. Los organismos o instituciones participantes o intervinientes ser'an la Subsecretar'a
de Redes Asistenciales, la Comisi—n Asesora Ministerial y colegios profesionales.

3. Definir criterios y esttnd ares tZcnicos y de calidad de los servicios,
recursos humanos y centros de referencia para la atenci—n de personas con
enfermedades raras o poco frecuentes.

Este objetivo estt vinculado a la estrategia de generar criterios tZcnicos y estfndares de calidad para atenci—n de
personas con Enfermedades Raras o Poco Frecuentes, y se distinguen las siguientes iniciativas:

¥

gl

Definici—n de estfndares respecto a competencias, capacidades y conocimientos de los equipos
interdisciplinarios de los centros que formen parte de una red de atenci—n de enfermedades raras o
poco frecuentes.

Definici—n de est¥ndares de centros de referencia para la atenci—n de personas con enfermedades
raras o poco frecuentes.

Elaboraci—n o actualizaci—n de protocolos de prictica cl'nica, gu'agl’nicas y orientaciones para
tratamientos de enfermedades raras o poco frecuentes.

Elaboraci—n de protocolos de derivaci—n de pacientes con dichas enfermedades.

Elaboraci—n de normativa para estandarizar informaci—n que contendrt el Registro Nacional de
Enfermedades Raras o Poco Frecuentes.

Elaboraci—n de normativa sobre procesos de evaluaci—n de tecnolog’as sanitarias estandarizada
para medicamentos huZrfanos y dispositivos mZdicos.

Elaboraci—n de una regulaci—n con el mis alto estindar posible en el fee de conflictos de
intereses.

Regulaci—n Ztica de estudios cl'nicos.
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Los organismos responsables ser'an la Subsecretara de Salud Pceblica, y en cuanto a los organismos o
instituciones participantes o intervinientes estar’an principalmente representados por la Subsecretar’a de Redes
Asistenciales y ETESA.

En cuanto a la Ogeneraci—n de criterios tZcnicos® solicita explicitar a quZ se refiere espec'ficamente.

Se sugiere complementar la cuarta iniciativa, quedando como OElaboraci—n de protocolos de diagn—iest
oportuno y derivaci—n de pacientes con dichas enfermedadesO.

4. Desarrollar actividades de monitoreo y fiscalizaci—n que aseguren el
adecuado cumplimiento de planes y programas sobre enfermedades raras o
poco frecuentes y su marco jur'dico.

La estrategia es la fiscalizaci—n del cumplimiento de normas sobre atenci—n de personas con enfermedades raras
0 poco frecuentes, teniendo 3 iniciativas:
¥  Fiscalizaci—n y cumplimiento de normativas y protocolos de salud.
¥  Fiscalizaci—n del correcto funcionamiento delequipamiento, diagn—stico, tratamiento y los aspectos
tZcnicos de los procesos cl'nicos de enfermedades raras o poco frecuentes.
¥  Fiscalizar aspectos relacionados con la regulaci—n Ztica en particular de la pol'tica de conflictos de
interZs, as’ como el cumplimiento de regulaci—n establecida para estudios cl'nicos.

El organismo responsable sert la Subsecretara de Redes Asistenciales, y en cuanto a los organismos o
instituciones participantes o intervinientes estfn los Servicios de Salud, Superintendencia de Salud, y el
Departamento de ftica del Minsal.

ACTAN. 8
5 de abril de 2021

|. Temas tratados

Gerardo Bascu—%n abre la sesi—n comentandoque la semana pasada tuvieron una reuni—n de coordinaci—n con
el resto de las comisiones para saber el estado de avance de cada una y solucionar dudas en torno a las
materias que estfn abordando, estableciendo un calendario para lo que resta hasta presentar el informe final de
cada comisi—n.

El 9 de abril a las 11:30 hrs. el Minsal, a travZs de la plataforma Hospital Digital, realizart un webinar sobre
Metodolog’a Grade y el Desarrollo de Gu’as de Prictica Cl'nica, cuya invitaci—n fue enviada por Gerardo a los
correos electr—nicos de cada grupo. Esta fue una instancia que surgi— a solicitud de la Comisi—n de Educanj—
Formaci—n y Capacitaci—n, la que fue acogida por el Minsal, y que va a estar dirigida principalmente a
asociaciones de pacientes, pero abierta a cualquier persona que desee participar.

El stbado 10 de abril todas las comisiones debertn compartir el informe preliminar de lo que han avanzado a la
fecha y dar a conocer al resto de las comisiones el trabajo realizado, las iniciativas espec’ficas que propone cada
una para que los participantes puedan hacer comentarios sobre este trabajo.

Gerardo enviart el link del informe preliminar de cada comisi—n.

El viernes 16 de abril va a haber una exposici—n plenaria de las iniciativas de cada comisi—n, y la secretaria de
esta comisi—n, Ana Leikin, expondrt sobre el trabajo realizado, espec’ficamente sobre las propestas de esta
comisi—n.

El 26 de abril es el plazo fijjado para entregar el informe final de cada comisi—n y el 30 de abril sert el cierre de
este proceso de participaci—n ciudadana y la entrega final al Ministro de Salud.

La semana pasada Gerardo conform— una subcomisi—n junto a Francisca Rodr'guez y el Dr. Juan Cabello, en la
que comenzaron a trabajar en la elaboraci—n de la planificaci—n de las iniciativas consensuadas en las celtimas
sesiones. Ese archivo estt contenido en la carpeta drive de la comisi—n y se revisarf en la presente el estado de
avance.

En color amarillo se destacan las iniciativas que consideran se pueden cumplir dentro de un corto plazo,
entendiendo por Zste entre 1y 3 a—0s; en un mediano plazo, las que se pueden cumplir en 5 a—o0s, y las de largo
plazo, las que se pueden cumplir en 10 a—0s. Se pasan a revisar en primer lugar las de corto plazo.

En cuanto al primer objetivo, esto es, crear una institucionalidad para la formulaci—n, planificaci—n,
desarrollo y evaluaci—n de pol'ticas paeblicas, programas y acciones sobre enfermedades raras o poco
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frecuentes que promuevan la interacci—n de actores estratZgicos en la materia y garantice la
participaci—n ciudadana, se plantearon 3 iniciativas, y se a—adi— una cuarta, quedando de esta manea:

¥

Creaci—n de una oficina ministerial sobre enfermedades raras o poco frecuentes,
dependiente de la Divisi—n de Prevenci—n y Control de Enfermedades (Diprece/Minsal), que
elabore y monitoree el desarrollo de pol'ticas, planes y programas sobre dichas
enfermedades. En cuanto a la planificaci—n de esta iniciativa, se identifican las siguientes
acciones:

a. Designar una persona encargada de las enfermedades raras o poco frecuentes en la
Diprece.

b. Definir las tareas y funciones que llevart a cabo la oficina ministerial, las cuales
debertn estar enmarcadas en el cumplimiento de los objetivos de este plan.

c. Contratar a personal adicional para apoyar las tareas de la persona encargada de
esta oficina.

d. Dictar el decreto que conforme la oficina ministerial.

e. Designar una persona a cargo de la implementaci—n y mantenci—n del sitio Orphanet.

Que dicha oficina realice un catastro actualizado de las fundaciones y organizaciones

que trabajan con las distintas enfermedades raras o poco frecuentes.

—

Creaci—n de una Comisi—n Asesora Ministerial en enfermedades raras o poco frecuentes
encargada de asesorar al Ministerio de Salud en la formulaci—n de planes, pol'ticas y
programas sobre dichas enfermedades y que estZ integrada por diversos actores relevantes

en la materia. El Dr. Rodrigo Moreno propone que esta comisi—n sea supraministerial o si es que
estt dentro del Ministerio, estZ representada por personas con alta autoridad en materias
sanitarias, de manera que no se pierda dentro de las muchas comisiones asesoras que ya existen y
tenga continuidad. Se propone incluir a representantes de la Comisi—n de Salud del Senado y de la
Citmara de Diputados, para garantizar la priorizaci—n pol'tica de las enfermedades raras o poco
frecuentes a travZs de la existencia de esta comisi—n asesra. Se propone que este diflogo sea
multidisciplinario y hacer hincapiZ en el informe respecto de la importancia del desarrollo de
procesos de negociaci—n y compra estratZgica a travZs de esta institucionalidad, no solo a travZs
de esta oficina sino que tambiZn a travZs del ComitZ de Colaboraci—n pceblico privada.

Creaci—n de un ComitZ que fomente el desarrollo de iniciativas sobre enfermedades raras o

poco frecuentes a travZs del ditlogo y de la colaboraci—n poeblico P privada. Este comitZ debe
ser multidisciplinario y coordinado por la oficina ministerial y en ella participarfn actores
estratZgicos para abordar objetivos relacionados a esta, y buscar soluciones a las barreras
existentes. Se creart una tabla con las materias atingentes a tratar en el ComitZ; se fijartn
sesiones peri—dicas mensuales como m’nimo o en el intervalo que amerite su convocatoria; y se
designar} un secretario de actas o secretario ejecutivo.

Se sugiere que dentro de colaboraci—n privada se expliciteOal menos: agrupaciones de pagentes, academia,
industria farmacZutica, industria de dispositivos mZdicos, entre otrosO TambiZn se sugiere explicitar lo que se
refiere con colaboraci—n peoeblica indicando que se trata del Gobierno, con un modelo de participaci—n de
involucramiento.

¥

Incorporaci—n de Chile a Orphanet. Este proyecto acen no se ha implementado por parte del
Minsal, por lo que es importante contemplarlo en este informe. Entre las acciones de esta iniciativa
estfn la solicitud de patrocinio al Ministerio de Salud, reuni—n conotros participantes de la misma
red, el env’'o de formularios a Orphanet y la designaci—n de un encargado del sitio Orphanet Chile.

Respecto del segundo objetivo, esto es, crear o modificar normas legales que garanticen el cumplimiento
de los objetivos ¢ ontenidos en los planes y programas sobre enfermedades raras o poco frecuentes, se
identifican 6 iniciativas. En esta reuni—n s—Io se alcanz— a revisar las dos primeras:

¥

gl

Establecimiento de una definici—n de Enfermedades Raras o Poco Frecuentes que sea aptable en

la legislaci—n interna y en pol'ticas, planes y programas que se formulen, desarrollen y ejecuten.
Los organismos o instituciones participantes o intervinientes ser’an la Comisi—n Asesora Ministerial
sobre Enfermedades Raras o Poco Frecuentes. Esta es una iniciativa de corto plazo (se sugiere

poner 2021) y una de las acciones propuestas es la dictaci—n de un decreto que contenga una
definici—n de enfermedades raras o poco frecuentes.

Proceso de criterios de priorizaci—n espec’ficos para garant'a de protecci—n financiera para
enfermedades raras o poco frecuentes para GES y Ley Ricarte Soto u otro sistema de cobertura
que asegure legitimidad y transparencia en la toma de decisiones. Las acciones propuestas son:
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a. Realizar una revisi—n de la literatira respecto de los procesos y criterios de priorizaci—n
espec’ficos para otorgar cobertura a tecnolog’as asociadas a las enfermedades raras o poco
frecuentes.

b. Conformar una mesa de trabajo para discutir los procesos y criterios de priorizaci—n
espec’ficos para otorgar cobertura a tecnolog’as asociadas a enfermedades raras o poco
frecuentes. Se sugiere un marco de valor espec’fico y claro para que en los sistemas de
coberturas existentes haya un espacio para las enfermedades poco frecuentes, un sistema
de cobertura que por ley no limite el presupuesto para estas enfermedades, y establecer
elementos de valor social para que estas enfermedades queden arriba de la priorizaci—n.

c. Dise-ary definir los procesos y criterios de priorizaci—n espec’ficos para otorgarcobertura a
tecnolog’as asociadas a las enfermedades raras o poco frecuentes.

d. Presentar una consulta pceblica o borrador de dise-0 de los procesos y criterios de
priorizaci—n espec’ficos para otorgar cobertura a tecnolog’as asociadas a enfermedades
raras o poco frecuentes.

e. Actualizar el reglamento de la Ley Ricarte Soto y del GES para la incorporaci—n de estos
criterios.

f.  Generar un decreto que establezca los procesos y criterios de priorizaci—n espec’ficos para
otorgar cobertura a tecnolog’as asociadas a enfermedades raras o poco frecuentes, para
cualquier sistema de cobertura, incorporando metodolog’as de revisi—n de criterios definidos.

g. Implementar en la p¥gina web del Minsal un espacio para mostrar las etapas del proceso de
priorizaci—n, el antlisis de Ig criterios evaluados para cada decisi—n de cobertura de
enfermedades raras o poco frecuentes, y un sistema de evaluaci—n para las etapas mits
relevantes

ACTAN. 9
5 de abril de 2021

|. Temas tratados

Gerardo Bascu—%n abre la sesi—n comentando que elviernes 16 de abril se realiz— la reuni—n plenaria en la que
se revisaron los comentarios realizados a los informes de cada comisi—n de trabajo, los que se analizartn en la
presente sesi—n.

A continuaci—n, indica que la subcomisi—n de este comitZ integradpor Z| junto a Francisca Rodr'guez, M'a
Cerday el Dr. Juan Cabello, ha propuesto que el informe de esta Comisi—n se va a subir al drive ma—ana martes
20 de abiril, para la revisi—n final, al que se le podrin formular comentarios hasta el viernes 23. De sta manera
finalizart el trabajo de la Comisi—n y Zsta ser? la celtima sesi—n.

Como primer comentario al informe, respecto de la protecci—n financiera para diagn—stico y tratamiento de
enfermedades raras o poco frecuentes, que es en el primer cap’tulo sobre legislaci—n nacional, se sugiere
redactarlo como “Nuestro Estado garantiza proteccion financiera para el diagnéstico y tratamiento de veinte
enfermedades raras o poco frecuentes, sin embargo este numero representa una porcion menor del total de
enfermedades raras o poco frecuentes y enfermedades huérfanas que aun cuentan con un sistema que otorga
acceso garantizado a diagndstico y tratamiento, lo que genera que miles de personas no cuentan con atenciones
de salud adecuadas para su enfermedad.”. Hay consenso en esta redacci—n.

Respecto del GES, uno de los sistemas que otorga protecci—n financiera a estas enfermedades, que estt
definido como @/ sistema que otorga garantias de acceso, calidad y proteccién financiera y oportunidad a
prestaciones de salud asociadas a un conjunto priorizado de programas, enfermedades o condiciones basadas
en su prevalencia, gravedad impacto en la calidad de vida de las personas, el costo-efectividad de los
tratamientos, entre otras caracteristicas”, Manuel Espinoza precisa que esta descripci—n da la idea de que son
solo estos atributos los que considera el GES y no es as’, que en su reglamento describe un conjunto que supera
los 15 atributos para la priorizaci—n; en efecto estfn: prevalencia, calidad de vida, y costeefectividad. Respecto
de este celtimo, tanto la ley como los reglamentos se refieren Ocuando sea posibleO, y a su vez comenta que no
conoce algoen caso en el que se haya considerado formalmente evidencia de costeefectividad en todos estos
a—o0s, por lo que habr'a que decir que GES considera un conjunto amplio de criterios donde parecen tener cierta
supremac’a aquellos relacionados a la frecuencia de las patolog’as y carga de enfermedad. Por esta raz—n,
aunque desde el punto de vista normativo el GES podr’a priorizar enfermedades raras por vulnerabilidad u otro
criterio, en la prictica no lo hace porque parece haber supremac’a de la frecuencia; sin embargo, esto no es
expl'cito sino una conclusi—n ex post. Hay consenso en que lo comentado por Manuel Espinoza son s—Io
precisiones.

TambiZn comenta Manuel Espinoza que “Dicho sistema otorga cobertura a dos enfermedades raras o poco
frecuentes: fibrosis quistica y hemofilia”, y al respecto la Dra. Rosa Pardo indica que ‘mucho del texto se
sobrepone con la mesa de provision de servicios asistenciales”, que luego se revisart uno con otro para
armonizarlo con el informe final.
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Por otro lado, Manuel Espinoza indica que el sistema de protecci—n financiera para enfermedades de alto costo
creado por la Ley Nj20.850, denominada Ley Ricarte Soto (LRS), otorga cobertura, diagn—stico y tratamientos
que impactan catastr—ficamente en el gasto de las personas debido a su costo, impidiendo y restringiendo el
acceso a ellos. Dicho sistema otorga cobertura a 29 condiciones de salud, de las cuales 14 corresponden a
enfermedades raras o poco frecuentes (se dan algunos ejemplos). En este punto, Juan Alberto Lecaros dice que
en el informe se indican 20 enfermedades con cobertura. Luego de varias intervenciones, se aclara finalmente
que en la LRS hay 16 enfermedades raras o poco frecuentes con cobertura + 2 GES.

Se solicita incluir el PNAC (Programa Nacional de Alimentaci—n Complementaria) con las f—rmulas para
tratamientos de enfermedades metab—licas. Francisca Rodr'guez se—ala que es importante quedeba expresarse
que el hecho de que tengan cobertura no quiere decir que sea una cobertura integral, sino que es solo para
algunas cosas en espec’fico, ya que en algunos casos no incorpora el diagn—stico, o no incorpora el control y
seguimiento por el mZdico, etc., entonces no habr'a cobertura integral de todas las prestaciones de la patolog’a,
sino que algunas puntuales.

Luego, se se-ala que (JQanto el sistema GES como la LRS establecen criterios de priorizaci—n para la
determinaci—n de condiciones de sald que serfn cubiertas por uno u otro sistema. El GES considera como
priorizaci—n una carga de la enfermedad, el impacto presupuestario, variables sociales y evaluaciones de coste
efectividad® pero aqu’ Manuel Espinoza comenta que no conoce ninguna normativa que diga que el impacto
presupuestario es un criterio de priorizaci—n. Las normativas hacen menci—n al costo, pero no explicitan que la
metodolog’a es el impacto presupuestario.

El Dr. Juan francisco Cabello comenta que se entiende que esto debe tener coherencia con las coberturas
actuales, y que en un estudio que hizo el propio Manuel Espinoza Zste se-ala 4 criterios: diagn—stico y
tratamiento que sea de alto costo segcen el umbral, evidencia cl'nica, capacidad de implementaci—n y coherencia
con las coberturas actuales, por lo que comenta que quiz}s la expresi—n no sea la adecuada.

Francisca Rodr'guez indica que el impacto presupuestario s’ se ve en la LRS y cree que en el GES tambiZn estf
incorporado. La LRS dice que no puede superar el 80% del fondo de la ley. Gerardo chequeart con Manuel
Espinoza este punto.

Respecto de evaluaciones de costo-efectivad en el sistema GES, Manuel Espinoza comenta que esto se ve
cuando sea posible, pero en la prictica no lo ha sido. Hay comentarios en relaci—n a que ehecho de que la ley
diga Ocuando sea posibleO ha evitado la judicializaci—n en materia de no cobertura GES, porque no hay un
compromiso expl’cito en la medida de las capacidades econ—micas. Hay consenso en que se se—ale el criterio en
general, que corresponde a la carga de la enfermedad, no obstante que Gerardo lo consultart igualmente con
Manuel.

Francisco Araya comenta que la LRS aplica una evaluaci—n cient’fica basada en la evidencia disponible para
diagn—sticos y tratamientos de alto costo, el que se alcula en consideraci—n al impacto econ—mico que puedan
generar en ingresos familiares anuales promedio. Consideran que se calcula en consideraci—n a la evidencia
cient'fica sobre la efectividad de las tecnolog’as evaluadas, no en base al impacto que generan a nivel
econ—mico estas intervenciones. Hay consenso en que son criterios supletorios.

Respecto del impacto econ—mico que pudiese generar en los ingresos familiares anuales promedio, Manuel
Espinoza se—ala que Otal como estt escrito es tendencioso. Nmca la LRS ha considerado evidencia de gasto de
bolsillo en las familias o estudios de cattstrofe financiera. Probablemente este punto hace menci—n a la forma
como el Minsal construy— el umbral de alto costo, tomando ingresos promedios de las familias. Elumbral de alto
costo por cierto que ha logrado determinar altos costos para la inmensa mayor’a de las familias de Chile, pero
bajo el umbral queda un inmenso ncemero de tecnolog’as que resultan de alto costo para una gran proporci—n de
las familias. Yo dir'a que la LRS aplica un proceso de priorizaci—n de tecnolog’as que han demostrado evidencia
de generar beneficios cl'nicos y cuyo impacto presupuestario sea lo suficientemente peque—o para ajustarse al
marco presupuestal del remanente del fondo. Este grupo de tecnolog’as son las priorizadas en un ejercicio de
deliberaci—n representativo.(Gerardo comenta que esta celtima frase de Manuel es lo que efectivamente aparece
en la ley y que en la prictica estt sucediendo, y agrega que el concepto de Oimpacto econ—iwoO apareci— en el
mensaje del proyecto de ley que dio lugar a la LRS. Francisca Rodr'guez comenta que aqu’ no queda claro que
esto se refiera al umbral de alto costo, pareciera que fuera un criterio mis para la evaluaci—n cient'fica de la
evidencia, pero el criterio es que la tecnolog'a que se estZ evaluando sea de alto costo y hay una metodolog’a
que se hace cada 3 a—o0s, en que se recalcula el umbral de alto costo de acuerdo a como dice la ley, entonces
pareciera que fuera un criterio de la evaluaci—n ant'fica, por lo que ser’a relevante redactarlo de manera mts
clara, ya que es un criterio de entrada a la evaluaci—n.

Contincea Manuel comentando que Oaquellos criterios de priorizaci—n pueden generar inconvenientes en
enfermedades raras o poco frecuentes ya que a menudo carecen de evidencia cient'fica suficiente o evidencia
de alta calidad, lo que tambiZn puede afectar al antlisis de costo-efectividad. Ademis, el alto costo de los
tratamientos tambiZn repercute en dicho antlisis quedando excluido por tanto del sistema GESO En este punto
Francisco se—ala que este pifrrafo no lo entendi— muy bien, y que al parecer el ctlculo econ—mico del impacto
genera inconvenientes por su mala metodolog’a o alguno de los tratamientos priorizados por su menor impacto
tienen como inconveniente el que no tienen evidencia cient’fica suficiente de alta calidad.

Manuel dice que Oesto tambiZn es tendencioso, el costeefectividad depende de los beneficios esperados en un
paciente versus su costo de oportunidad en el sistema de salud. Este pirrafo parece estar asumiendo que lo

gl



PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES
| |

caro es siempre no costo efectivo y por eso quedar’a fuera del GES. Esta es mucha confusi—n porque no
siempre lo caro no es costo efectivo, porque depende de sus beneficios y del costo de oportunidad, y no conozco
que GES haya considerado en estos a—o0s estudios de costo-efectividad de intervenciones, al menos no es
transparente.0 Se propone y hay consenso en reemplazar Oimpacto econ—micoO por Oumbral de gasto
catastr—ficoO.

Se sugiere eliminar la implicaci—n pero Mariela Formas comenta que lo que aqu’ se refiere es que las
enfermedades de alto costo quedan de alguna manera rezagadas de los criterios de uno u otro instrumento
financiero, entonces lo que se requiere es establecer una metodolog’a espec’fica, tanto para LRS como para
GES, para que puedan ser incluidas, dada la prevalencia.

Luego, Manuel se—ala que Olamentablemente los mZtodos tradicionales de evaluaci—n econ—mica de la cobertura
de un diagnostico/tratamiento carecen de una noci—n integral del véor social que trascienda a las enfermedades
raras o poco frecuentes, lo que implica dejarlas a muchas de ellas sin la cobertura financiera y atenci—n mZdica
adecuada. Estoy de acuerdo con el contenido de la frase, pero estt escrita en un contexto en que ser'a ffcil
concluir que la evaluaci—n econ—mica no debiese estar considerada en enfermedades raras, lo cual en mi opini—n
ser’a un gran error, percibo un profundo desconocimiento aqu’. La evaluaci—n econ—mica corresponde a una
pregunta de justicia distributiva y trata de comparar beneficios ganados versus beneficios certificados por el
sistema de salud, como consecuencia de una asignaci—n alternativa de los recursos. Siempre que se decide
asignar recursos a terapias no costo-efectivas sino a un sistema se est} sacrificando salud y vidas de personas
que estfn pidiendo por acceso en otras freas de salud, por lo tanto, el dejar atris la evaluaci—n econ—mica
implica desatender el problema de justicia distributiva que es central en el sistema. Lo importante es tener claro

el marco de valor que podr’a justificar el financiar intervenciones no costo-efectivas. Ademis, dentro de los no
costo-efectivos, hay intervenciones que implican sacrificar mfs 0 menos pacientes que no tienen enfermedades
raras. Finalmente, esta evidencia debiera ser parte fundamental de la negociaci—n de precios Por lo tanto en la
LRS el rol que ha tenido la evaluaci—n econ—mica es marginal lamentablemente, de acuerdo a mi opini—n, por
esta falta de comprensi—n del concepto.O.

Francisca Rodr'guez comenta que no estt considerado el valor social en el proceso de toma de decisiones y que
ademis al no considerarlo esto ha llevado a que se traduzca en una barrera al acceso del diagn—stico y
tratamiento. Cree que es un tema de redacci—n, ya que efectiamente la evaluaci—n econ—mica es relevante pero
as' tambiZn el incorporar el impacto social que puede tener. Considera que lo que se—ala Manuel al final no es
que haya un desconocimiento de la relevancia de las evaluaciones econ—micas, sino que lo ve mfscomo una
complejidad de llevarlas a cabo, porque el Ministerio las incorpora pero no incorpora evaluaciones econ—micas
hechas en Chile, sino que en general va a buscar estudios que se han hecho en Chile o en otros pa’ses (se le
corta la conexi—n).

Juan Francisco Cabello hace hincapiZ en que no deber'amos alejarnos de la intenci—n de este informe, y que hay
que entender que la LRS no es una ley de enfermedades raras sino una ley con un sistema de protecci—n
financiera para enfermedades de alto costo, pero el informe que se presente finalmente debe ser una propuesta
de Plan de Enfermedades Raras que s’ cubra lo que ni la LRS ni el GES esttn cubriendo actualmente. Mariela
Formas y otros intervinientes est} de acuerdo con esta postura.

El Dr. Rodrigo Moreno agrega que hay que cambiar la forma de valorar las enfermedades poco frecuentes,

porgque en ese pirrafo estamos diciendo que la forma estf mal pero no estamos proponiendo c—mo valorarlas
ahora en adelante. M’a Cerda consulta que respecto del punto anterior hab’a un listado de las enfermedades

raras y consulta si esttn todas cubiertas, pero Gerardo aclara se—ala quZ es lo que hay y que luego vamos a

decir quZ es lo que falta. El Dr. Rodrigo Moreno agrega que tanto GES como la LRS no dan una soluci—n integral
al problema, solo aportan el tratamiento, no as’ la integralidad del manejo de la patolog’a, como prestaciones de

bajo valor que no se esttn realizando.

En el siguiente actpite, sobre definici—n de Enfermedades Raras o Poco Frecuentes, Juan Francisco Cakllo
sugiere a—adir dentro del texto conceptos asociados al de una enfermedad rara, como lo es el concepto de
enfermedad desatendida, condici—n que es muy frecuente en un territorio y rara en otro, por ejemplo, la malaria,
ya que requieren nuestra atenci—ny estfn consideradas en los listados de condiciones previamente
mencionados. El Dr. Cabello comenta que hizo esa sugerencia porque en general en los programas de
enfermedades raras aparecen siempre el concepto de OneglectedO, que es saeper relevante pardganos pa'ses
no as’ para otros, y que muy probablemente con el tema de la migraci—n comencemos a tener cada vez mis de
estas neglected en nuestro entorno y no vamos a saber d—nde incorporarlas, por lo que seguramente van a
llevarla al grupo de las enfermedades raras, por eso el concepto de enfermedad desatendida es una mala
traducci—n, as’ como OraraO, por eso considera que es relevante incorporarla en el informe. El Dr. Cabello le
comenta a Gerardo que le envi— por correo el listado PNAC. Francisca Rodr'giez sugiere que se agregue una
columna en la que se indiquen las coberturas.

Juan Alberto Lecaros le consulta al Dr. Cabello en relaci—n a la inclusi—n de enfermedades desatendidas, que
entiende es un concepto asociado y que no cae dentro de la categor'a de enfermedad rara ni de enfermedad
huZrfana, por lo tanto la importancia que tiene es mis bien estratZgica, como en el evento de decir uno hace un
plan, muchas veces estas enfermedades se incluyen ah’ porque hay que categorizarlas de algcen modo, pero
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opina que mis bien podr'a hacerse algo similar a una nota al margen que estZ incluido en la redacci—n, ya que
toda la letra queda sujeta a la definici—n de una categor'a. ElI Dr. Cabello estt de acuerdo, ya que tarde o
temprano esto aparece, por ejemplo, en los listados de Orphanet.

El Dr. Moreno consulta si ser’a oportuno discutir aqu’ lo que se discuti— en la reuni—n plenaria del viernes sobre
que no estt incluido en concepto de enfermedades huZrfanas, o sera incorporado en el concepto de
enfermedades desatendidas. En Dr. Cabello comenta que esta discusi—n tambiZn fue muy comentada en la
Comisi—n de Provisi—n de Servicios, y que habr'a un consenso de hablar de los tres conceptos: enfermedades
raras, enfermedades huZrfanas y enfermedades poco frecuentes. Cree que hay que asumir una expresi—n de
consenso para incluir en una sola expresi—n a todas estas patolog’as.

En Derechos de Pacientes y Participaci—n Ciudadana, Manuel Espinoza comenta queOes muy importante
destacar para quZ esperamos esta participaci—n cidadana, en particular de representantes de pacientes que
padecen enfermedades raras. Debemos proponer un sistema capaz de empoderar a representantes de
pacientes a una participaci—n activa que no sea una simple defensor’a de intereses, es decir, la partigbaci—n
debe ser entendida como un espacio que asegure un proceso justo de priorizaci—n. La participaci—n debe
asegurar que las experiencias que dan soporte a ciertos valores sociales efectivamente tomen parte de la
priorizaci—n. Estos valores sociales serh los que determinen, en ciertos casos, quZ recursos sertn destinados a
enfermedades raras, acen cuando eso implique menores recursos a otros pacientes que tambiZn esttn luchando
por acceso a recursos.0.Hay comentarios que a—aden o mejoran la redacci—n, peo hay consenso en este
comentario. Juan Alberto Lecaros hace el alcance de que existe normativa espec’fica sobre participaci—n
ciudadana en la gesti—n pceblica general de salud, que es la Resoluci—n Exenta Nj31 de 2015, del Minsal, lo que
sert incluido en el texto. En este punto se conecta a la sesi—n Manuel Espinoza y comenta que efectivamente ZI
tiene la percepci—n de que en instancias previas, como la LRS, mejoramos mucho el tema de la participaci—n
pero no logramos asegurarnos como sistema de que los pacientes estZn participando de la manera que nosotros
espertbamos que participaran, es decir, que llegaran representantes con un grado de empoderamiento tal que
nos asegurara que esos elementos de valor social que nos interesa que estZn sobre la mesa realmente se
plasmen. Entonces lo que hizo la LRS es apurar una participaci—n y llegaron s—Ilo 2 representantes de pacientes,
que no ten’an mayor conocimiento de estas patolog’as, por lo que muchos criterios de priorizaci—n quedaron
fuera. Por eso indica que hoy tenemos la oportunidad de introducir algo adicional, para asegurar de alguna
medida que los espacios de participaci—n de pacientes sean mis concretos y del mismo nivel que los otros
actores.

Manuel le consulta a Juan Alberto Lecaros si conoce algaen instumento jur'dico para lograr esto, quien responde
que mis que la institucionalidad el problema es la implementaci—n de la misma. Uno de los problemas es la
representatividad, hay problemas de rivalidad entre las asociaciones de pacientes, por ejemplo. El Dr. Cabello
indica que estt de acuerdo y que la intenci—n estuvo en el esp’ritu de la ley; sin embargo, la implementaci—n en
la prictica fue otra cosa, por lo que ahora hay que normar la participaci—n ciudadana de manera que la
implementaci—n sea concreta yexitosa. Gerardo comenta que esto se va a incorporar en la parte final de este
cap’tulo y respecto de los marcos de valor y criterios de priorizaci—n Zstos se estfn viendo en la Comisi—n de
Protecci—n Financiera, por lo que ah’ hay una oportunidad de propmer algeen mecanismo espec’fico a travZs del
cual podamos garantizar tambiZn la participaci—n ciudadana.

Juan Alberto consulta a Manuel si se podr'a se—alar brevemente en el informe cuales son las brechas que hay en
una participaci—n considerando el valorsocial, por ejemplo, en el mecanismo de la LRS, cutles son los
problemas que se estin identificando. Manuel le comenta que hay un diagn—stico de esto que se puede
incorporar.

M'a Cerda considera que sera muy importante que donde aparece Odroga huZrfanaBe indique a cutles se
refiere 0 a quZ medicamentos se refiere de manera mis frecuente. Gerardo le comenta que lo malo es que
pueda ser un listado demasiado extenso, incluso si se pusieran ejemplos, otras personas que no estuvieran
consideradas pudieran sentirse excluidas de este informe, por lo que ha preferido no haber alguna menci—n
expresa de aquellos pacientes que no tengan algcen tipo de cobertura. El Dr. Cabello cree que deber’a haber
alguna estrategia para esa necesidad, partiendo por aquellas patolog’as que tengan algoen beneficio y luego se
fuera haciendo un listado que, por ejemplo, fueran diagnosticadas al nacer y que tienen tratamiento, y decir que
hay otras que tienen tratamiento pero que acen no esttn consideradas acen, y que hay algunas que nodhen ni
diagn—stico ni tratamiento en nuestro pa’s. A Gerardo le complica esto, pero deja abierto a la discusi—n este
tema. Manuel Espinoza considera que si hay alguien que estt dispuesto a hacer el trabajo de este listado
comprensivo lo har'a, pero tambiZn entiende la preocupaci—n de Gerardo en este punto. Por otro lado, con
respecto a la definici—n de droga huZrfana, le consulta a los expertos que opinen respecto si est} correcta como
estt

establecida, esto es, Opara prevenir o diagnosticar y tratar enfemedades rarasO, porque ZI ten’a entendido es que
lo huZrfano estaba relacionado a cuando no hab’a otra alternativa terapZutica. Pregunta, por ejemplo, si la
hemofilia es una enfermedad rara, la terapia gZnica que va a venir (que estt por lanzarse en los pr—ximos a—o0s),
es una droga huZrfana o dado que hay alternativas terapZuticas no es lo es.

El Dr. Cabello concuerda en que el concepto de droga huZrfana efectivamente no es tan claro, y que dicho
concepto aparece precisamente por las leyes de drogas huZrfanas, que lo que hace es preocuparse por aquellas
enfermedades que no eran tratadas por la industria tradicional. El concepto depende del historial de legislaci—n
sobre la materia. Hay consenso en no elaborar un listado de patolog’as beneficiadas por drogas huZrfanas

e |



PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES

debido a que puede generar la sensaci—n de discriminaci—n en caso que no se consideren a todas en dicho
listado. Mariela Formas se—ala que en Chile no existe una forma registro espec’fico para drogas huZrfanas y eso
complica la llegada de estas drogas para tratamientos espec’ficos para enfermedades poco frecuentes, y la
Resoluci—n Nj411 pone una definici—n especfica para droga huZrfana, pero por otro lado estt la problemitica de
que muchas de las drogas huZrfanas tienen un uso y un registro distinto dado que se registran como las
vacunas, en fase 3 de estudio cl'nico, por lo tanto no tienen los mismos requisitos que el registro de una droga
normal. Y eso es precisamente a lo que esto se refiere, c—mo podemos como legislaci—n de Chile tener un
registro que sea adecuado alas caracter’'sticas espec’ficas de estas drogas que estfn en fase 3, que esttn
destinadas a un grupo muy peque—o de prevalencia de poblaci—n y tiene caracter’sticas distintas. Sugiere definir
un concepto y c—mo un registro del ISPpuede solucionar esta cortapisa para la llegada de medicamentos que
existen y no se pueden ingresar al pa’s debido a que no existe una normativa que los pueda registrar.

Il. Préoximos pasos

Con el audio de esta reuni—n, considerando todos los comentariosformulados al documento, Gerardo Bascu—fn
compartirt ma—ana martes 20 el informe final y el ComitZ tendrt la oportunidad de formular los celtimos
comentarios hasta las 23:59 hrs. del viernes 23 de abril. Con esto termina el trabajo de esta Comisi—n, siendo
Zsta la celtima sesi—n.

El lunes 26 de abril se entregart el informe final de esta Comisi—n, y el viernes 30 los representantes de cada

ComitZ tendrin la reuni—n con el Ministro de Salud en la que entregarin los consolidados de cada una de las
Comisiones de trabajo.
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COMISIIN PROVISIIN DE SERVICIOS ASISTENCIALES

ACTAN. 1
22 de enero de 2021.

|. Temas tratados

La pr—xima reuni—n se realizart el viernes 29 de enero, de 10:30 a 12 hrs.

- En febrero no se sesionart.

- Las reuniones se retoman en marzo y la idea es realizar dos semanales, para cumplir con los plazos de entrega
del informe.

- En este encuentro, se debe elegir una secretaria ejecutiva, quien tendrf como tarea ir elaborando el informe.

- Dr. Cabello sugiere que el cargo de secretaria lo ocupe algoen representante de las agrupaciones de pacientes.

- Paulina Stez acepta el cargo de secretaria. Se le ofrece apoyo de parte del equipo de coordinaci—n y, a su vez,
Gabriela Garnham y Ver—nica Crehet se ofrecen para ayudarla en esta labor.

- Se pide una persona para la elaboraci—n del acta de esta reuni—n. Fabio Gonzflez propone a Silvia Visquez,
de Esclerodermia Chile.

- Se acuerda subir el archivo de audio de cada sesi—n y las actas a un repogorio de Google Drive.

Desde las agrupaciones de pacientes, se comenta:

1. Como primer paso, se debe definir el nombre que se le darf a este Oplan nacioyalC’). Si se les denominart
Oenfermedades rarasO (EE.RR.), Oenfermedades poco frecuentesO o ambasery quZ criterios nos basaremos
para darles tal nombre.

2. Que se evite usar como cenico criterio de inclusi—n para dar cobertura, la evidencia cient'fica, debido a que en
las EE.RR. son insuficientes los estudios cl'nicos y, por lo tanto, siempre estaremos en desventaja frente a las
patolog’as mi¥s frecuentes.

3. Los pacientes de EE.RR. en Chile mueren esperando un tratamiento. Entonces, lo importante no es el conteo,
sino conseguir que esta ley cubra el financiamiento para cualquier enfermedad rara (E.R.), cuyos medicamentos
hayan sido aprobados por el Instituto de Salud Pcaeblica (ISP).

4. Tenemos una problemitica tZcnica de acceso y financiamiento por un tema economicista.
Dra. Gabriela Repetto destaca tres puntos importantes:

1. Concuerda en que se requiere de una definici—n y un nombre adecuado para este plan y que debiesen ser los
pacientes quienes elijan el nombre (haciendo alusi—n al tZrmino OrarasO o Opoco frecuentesO).

2. Pregunta a representantes del Ministerio de Salud (MINSAL), Pamela y Francisco, si existe la posibilidad de
poder desarrollar pol'ticas orientadas a la cobertura de EE.RR., de manera de alinearlas al fin que propone la
OMS que es otorgar Cobertura Universal de Salud. En el plan que estamos desarrollando se vislumbran los
objetivos de: Oportunidad y de Calidad en la atenci—n; sin embargo, quedar'a pendiente el de Protecci—n
Financiera.

3. APor quZ necesitamos cobertura para EE.RR? Las dos grandes pol'ticas de salud que tiene el pa’s (GES y
Ley Ricarte Soto) dejan fuera a muchas patolog’as catalogadas como raras. Por un lado, se tiene a las GES, las
cuales estfn enfocadas en enfermedades de mayor prevalencia; por otro, est} la Ley Ricarte Soto, la cual estt
orientada hacia tratamientos de alto costo. Esta situaci—n que se genea, deja sin ningcen tipo de Provisi—n de
Servicios a patolog’as que quedan en medio de estas opciones.

Dr. Cabello opina que:

1. Se deber'a realizar, en primer lugar, una introducci—n a este plan de salud, definiendo los criterios_que
diferencian a una E.R. de una poco frecuente, valiZndose para ello de fundamentos que justifiquen el porquZ de
la elecci—n de tal nombre.

2. Dentro de las competencias de provisi—n y servicios asistenciales esttn el diagn—stico y el tratamiento.

Necesitamos un buen catastro, es decir, saber lo que tenemos, porque muchas veces hay desconocimiento
sobre la cobertura que tienen algunas patolog’as.
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3. AC—mo ordenamos o priorizamos el acceso? Habrt un grupo reducido de pacientes con EE.RR. que podrin
acceder a un tratamiento espec’fico. Por contraparte, habrt muchos pacientes y enfermedades que podrin optar
a terapias comunes (no espec’ficas), a terapias de rehabilitaci—n y/o derivaci—n a un especialista.

En resumen, debemos tener buena informaci—n acerca de lo que tenemosen Chile en cuanto a diagn—stico y
tratamiento. Asimismo, tenemos que ver c—mo facilitar el acceso tanto a terapias espec’ficas como no
espec’ficas.

Desde las agrupaciones de pacientes se propone:

1. Recoger y aprender de experiencias internacionales sobre EE.RR., para basar el trabajo que se realizarf en
Chile.

2. Pamela, representante del MINSAL, dice que existe voluntad real del Ministerio para que se pueda avanzar en
esta mesa de trabajo, teniendo claro que los recursos son escasos Yy las necesidades muchas. Comenta,
ademis, que se estfn llevando a cabo procesos de priorizaci—n. En este organismo se estt creando de un
documento con el estado del arte en la materia, el cual recopila toda la informaci—n disponible sobre las EE.RR. y
que serf entregado a todas las comisiones de trabajo.

Desde las agrupaciones se plantea:

1. La necesidad de que, existiendo ya un medicamento, estZ disponible para todos los pacientes (o enfermedad)
que lo requieran, tal como contemplaba la idea original de don Ricarte Soto.

2. Debe prevalecer el derecho a la salud y a la vida por sobre el economicismo.

3. Asusta que nuevamente se hable mucho de priorizaci—n, ya hace sospechar que serf, una vez mis, una ley
incompleta.

4. Hay enfermedades neurodegenerativas que, a pesar de estar cubiertas con algunos tratamientos,
constantemente requerirtn de nuevos medicamentos.

-Dra. Repetto comenta que en las EE.RR. es mucho mis dif'cil de tener evidencia cientfica, dada su naturaleza;
por lo tanto, no se pueden poner en Oel memo sacoO con las comunes. He ah’ otra raz—n de por quZ se debe
hacer un plan nacional de E.R., con caracter’sticas propias.

-Dr. Cabello llama a no perder la esperanza de hacer algo nuevo, porque hasta el momento s—lo ha habido
soluciones parches. El Plan Nacional de Desarrollo de Enfermedades Raras tiene una visi—n diferente, con
objetivos a corto, mediano y largo plazo.

-Gerardo agrega que el tema de la definici—n de las EE.RR. es transversal, por lo que va a tener que ser
discutido entre los distintos organismos para llegar a un consenso.

- Se solicita al MINSAL pueda hacer una breve exposici—n en la pr—xima sesi—n sobre la situaci—n de servicios
existenciales, a modo de contar con mis informaci—n sobre las EE.RR.

- La tarea de enero es arribar a un diagn—stico sobre la provisi—n de servicios asistenciales.

- Se solicita enviar el acta a mi¥s tardar el jueves por la ma—ana, para que pueda ser le’do
antes de la siguiente sesi—n.

ACTAN. 2
29 de enero de 2021

Presentaci—n Plan nacional EPOF
Segunda reuni—n de proceso de participaci—n ciudadana para la elaboraci—n de una propuesta de Plan Nacional
sobre Enfermedades Poco Frecuentes.

Acta Plan nacional EPOF
Elaborada por Gabriela Garnham.
Se establece que es una copia fiel al audio enviado por Gerardo Bacu—an de sesi—n 29 de enero de a—o0 2021.

Gerardo Bascu—fn, asesor de Senadora Carolina Goic, da la bienvenida y solicita a las personas que estin
participando por primera vez en la Mesa que se presenten.
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Luego se inicia la sesi—n, donde se conparte un breve resumen de la celtima reuni—n, con el nombramiento de la
secretaria ejecutiva: Paulina Stez, quien es parte de un equipo de coordinaci—n y evoluci—n junto con el resto de
los secretarios ejecutivos, serfn los encargados de elaborar el Informe de este proceso de participaci—n
ciudadana para elaborar el Plan de Enfermedades Poco Frecuentes. Silvia Vizquez fue la secretaria de la celtima
reuni—n, esta acta se encuentra en el Drive que se ha generado para este proceso.

Si alguno de los participantes, no le llego la invitaci—n, deben enviar sus datos de contacto directamente a
Gerardo, para ser incorporado en la base de datos.

En la celtima sesi—n se discutieron temas metodol—gicos y ademis cual ser'a la definici—n, de enfermedades
Raras o Poco frecuentes, se enuncio que no se harf una definici—n para cada comisi—n o todas las comisiones
sino que se trabajara en base un concepto amplio definido por la a posterior y se acord— en conjunto con el
equipo del Minsal se esta definici—n amplia relacionada ala prevalencia y la alta carga que representa para las
personas, este serf un concepto transversal para todas las Mesas; esto no descarta que la comisi—n de
regulaci—n pueda efectuar una propuesta espec’fica para este plan.

Se identificaron las brechas que existen hoy en tZrminos de acceso a tratamiento y poca cobertura financiera y
las zonas grises que no tiene cobertura por GES, ni Ley Ricarte Soto. Se mencion— contar con un buen catastro
de las prestaciones que actualmente ofrece la red de salud o la falta de articulaci—n y conocimiento de ello.

En esta sesi—n veramos una presentaci—n del Ministerio de Salud sobre el catastro de presentaciones
disponible. La representante del Ministerio de Salud, aclara que se harf una presentaci—n para todas las Mesas
no solo para esta mesa, seria Dino Sepadveda quien presentar’a este OEstado del ArteO.

Esta presentaci—n se efectuar'a la primera semana de marzo, se enviar'a una convocatoria especial para dicha
reuni—n.

Antes de dar por aprobado el acta de la reuni—nanterior, queda pendiente la aprobaci—n del Minsal.

Paulina resalta la importancia de contar con una definici—n y la presentaci—n del Minsal del estado de arte.
Patricia desde el Minsal comparte este punto y refuerza que se estt respetando un acuerdo en la reuni—n de
coordinaci—n.

Dr Cabello, comparte un estudio publicado por ISPOR del 2015, planteando el punto que la definici—n, que es un
tema relevante y complejo, por lo que no deber’a ser lim'tate para que esta mesa de proceso asistencial pueda
seguir avanzando.

Gabriela G propone que se recojan las mejores prifcticas en el ¥mbito asistencial tanto en lo nacional e
internacional para poder avanzar; Patricia, estt de acuerdo con la propuesta, ya que el Minsal se compromete a
compartir lo que se estf haciendo en Chile.

Silvia Visquez, el acta de la reuni—n anterior, es una copia fiel a lo que se dijo. Ella solicita un listado de los
asistentes para agregarlo al acta de la reuni—n anterior, Gerardo lo enviara.

En relaci—n a la definici—n Silva, refuerzk necesidad de establecer un acuerdo, en la definici—n o los criterios a
utilizar, sobre el criterio de prevalec’a por ejemplo Europa versus los pa'ses vecinos comenta sobre la Ley
Brasile—-a, la que fue promulgada en 2014, que hace relaci—n a 65 personascada 100 mil individuos, 1, 3
individuos cada 2000 personas. Se resalta que este trabajo debe ser significativo para los participantes,
asociaciones de pacientes. El contar con un catastro es importante y sugiere que el abordaje sea integral,
provisi—n deservicios asistenciales: identificando que esto incluye la prevenci—n, diagn—stico, tratamiento y
rehabilitaci—n. Se debe dejar los objetivos Claros desde el inicio.

Judith, en las prfcticas de otros pa’ses se observa que en la definici—n se generan criteios, la prevalencia es un
criterio utilizado que debe ser ajustado a la poblaci—n total, se releva la importancia de contar con un catastro.

La Dra Gabriela Repetto, comenta que se public— Orfanet, la realidad en Chile, parte de lo cual fue presentado
por Dino Sepulveda en la sesi—n inicial y que lo complementa, la Dra Repetto lo pone disposici—n del grupo de
manera de identificar las brechas y poder seguir avanzando.

*Gerardo solicita que los documentos compartidos en esta reuni—n se los env’en por corr® electr—nico para
subirlo al drive. Recapitulando a los temas planteados:

I Recopilar informaci—n sobre la disponibilidad de lo que existe hoy en Chile en relaci—n a Enfermedades Poco
frecuentes y pricticas que se estZn desarrollando en otros pa’ses.

I Se refuerza la necesidad de la definici—n de las enfermedades poco frecuentes, porque esto genera criterios
que permiten diferenciarlas de las enfermedades comunes Comisi—n Provisi—n de Servicios Asistenciales Dino
Sepulveda, refuerza el compromiso de parte del Minsal tanto a travZs del ministro, donde hay 2 representes en
cada mesa, el objetivo de la presentaci—n es presentar a todas las comisiones, el estado del arte que el Minsal
ha identificado y ha venido trabajando en el celtimo tiempo.
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Fernanda pregunta si el Minsal cuenta con un flujograma del Oviaje del paciente a travZs del SistemaO desde la
APS hasta los hospitales de Alta complejidad, que ser'a un tema para esta mesa, sino esta relevada por el
Minsal, la comisi—n debe considerarla.

Nicolts, plantea la importancia de que el tratamiento sea Integral, se pone como ejemplo las ayudas tZcnicas que
esttn definidas en la Ley Ricarte Soto, dado que no hay centros especializados, no estf claro como llegan estas
a los pacientes o como ellos pueden acceder a estas y como utilizarlas adecuadamente e incorporar otras
prestaciones que son requeridas y no estfn incluida.

Sobre el Registro, comparte su experiencia que si la notificaci—n no es mandatorio se hace muy dif'cil, por el otro
lado los pacientes tienen un Catastro, pero al no contar con especialistas puede haber pacientes que no tienen el
diagnostico id—neo.

Mar'a Isabel, invita a la colaboraci—n entre agrupaciones de pacientes y el equipo mZdico y otros actores, para
que la informaci—n llegue con la flidez requeridas para los distintos actores.

Gerardo consulta sobre el tipo de informaci—n que se le#ant— para Orfanet, si esta estfcompleta o acen falta
informaci—n para poder hacer una evaluaci—n de la situaci—n.

Dino Sepulveda, responde que son dos temas distintos, uno es la informaci—n levantada desde el punto de vista
de planificaci—n sanitaria, se hizo a travZs de una encuesta requerimiento de distintos especialistas, laboratorios
referentes, acceso a extmenes coordinaci—n, referencia y contra refer@cia. En relaci—n en Orfanet no se
requiere levantar informaci—n por el momento, iniciativa que se retom— con el gabinete del ministro.

Leopoldo, comenta lo importante que es la inclusi—n, que este a—0 se logr— que el Congreso estableciera el d’'a
de Enfermedades Raras o Poco frecuentes o HuZrfanas. La Federaci—n implemento su propio catastro, sistema
de ayuda y soporte para las personas implementando planes como parte de la sociedad civil. Se solicita que el
Ministerio tenga una, ya que desde hace a—0s que se espera este catastro por parte del Ministerio de Salud, y se
solicita que Chile cuente con un Instituto de Enfermedades raras, que pueda cobijar a todas las personas en su
odisea diagnostica de manera de optimizar este proceso. Ignacio Acosta, plantea que para optimizar la atenci—n
se requieren contar con data que permita una adecuada planificaci—n, as’ como tambiZn destaca la necesidad de
dialogo entre los mZdicos y los pacientes con el objetivo de alinear los objetivos y optimizar los recursos.
Comisi—n Provisi—n de Servicios Asistenciales Dr Juan Cabello, plantea que el registro es probablemente tema
de otra mesa, no as’ el tema de la odisea diagnostica, por lo que sugiere enforcarnos delinear el trabajo de esta
mesa en torno al tema de Servicios Asistencial para llegar a marzo con un informe. Judith plantea lo relevante de
tener un diagn—stico y tratamiento oportuno, en especial cuando las enfermedades son degenerativas y al perder
tiempo esto impacta en la calidad de vida de las personas, por lo que solicita se dZ Znfasis a la oportunidad del
diagn—stico y acceso al tratamiento.

Gerardo refuerza lo planteado por el Dr. Juan Cabello, sugiere durante febrero avanzar elaborando un
documento drive, se propone la siguiente estructura, primero contar con un Diagnostico de la situaci—n actual,
abordando los siguientes ejes:

1. Situaci—n del Acceso a Diagn—stico y Tratamiento de enfermedades poco frecuentes

2. La protecci—n financiera (Cobertura) que se otorga hoy las enfermedades poco frecuentes

3. La situaci—n de la red asistencial Y en base a estos tres puntos poder elaborar una hoja de ruta actual que
recorre el paciente en Chile. En consideraci—n al contexto que elaboremos identificar las necesidades abordar.

Claudia, comenta que el catastro elaborado por FECHER, es muy vilido, se refuerza el mensaje de la
oportunidad del diagn—stico y la atenci—n sanitaria y sociosanitaria contando

con un equipo multidisciplinario, se requiere impulsar investigaci—n para tratamiento de las

personas con enfermedad rara y se requiere educar a los profesionales de la salud Mar’a Isabel, apela a que se
requiere un avance ripido, porque estamos hablando de vida de personas, dado que la enfermedad rara es por
lo general de avance ripido, por lo que la pZrdida de tiempo en el diagnostico oportuno o la falta de
conocimiento, por ello tiene un impacto cr'tico y recalca la urgencia de abordarlo. Fernanda, considera que
podra ser mi¥s viable, que, en ciertos hospitales de alta complejidad, encabezado por un genetista o0 un
neur—logoe cuenten con un policl'nico de enfermedades raras, que otros mZdicos puedan derivar al policl'nico,
donde se pueda hacer la evaluaci—n, incluyendo diagn—stico molecular, que el centro tenga la capacidad de
derivar a los especialistas a los especialistas que corresponda con atenci—n priorizada que incluya test molecular
y tambiZn el apoyo psicol—gico.

Gerardo presenta una propuesta de trabajo, se—alando que el objetivo esta Mesa es hacer un Diagn—stico de la
situaci—n actual, si bien en febrero no habrit reniones, el plan es poder seguir avanzado, por lo que quedara en
el drive un documento al que cada uno puede ir contribuyendo, completando con la siguiente informaci—n y
Paulina colabora en sistematizar la misma que se comparta en el drive, al que se le agregara la informaci—n que
comparta el Minsal en marzo.

Comisi—n Provisi—n de Servicios Asistenciales
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1. cutl es la capacidad de la red asistencial, especialistas, capacidad de screning, extmenes, etc y los servicios
que puede ofrecer actual.

2. c—mo estfrespondiendo el sistema, cual es la situaci—n de acceso y la cobertura de protecci—n financiera

3. en base a los puntos anteriores identificar las necesidades y problemas que se deben abordar en el contexto
de la situaci—n identificada.

4. Recopilar la percepci—n de los pacientes sobre el sistema de TambiZn sera importante identificar quZ
informaci—n que no estZ disponible, se debiZsemos recopilar. Ignacio, con respecto a las coberturas una
enfermedad poco frecuente entre 5 % de la Poblaci—n tendr'a una efermedad poco frecuente y el 70 % de ellas
son genZticas, hay tecnolog’as disruptivas de alto costo en el tratamiento, por ello pregunta c—mo se ve el
panorama econ—mico Ximena, acoge la invitaci—n del Dr Cabello a continuar trabajando en febrero, soliatse
incorpore la formaci—n en enfermedades poco frecuentes, tanto en la APS y en las mallas curriculares
acadZmicas, para todos los profesionales. En relaci—n a la definici—n, plantea seguir el modelo de los otros
pa’ses latinoamericanos. Siguiendo modelos como MZxico, generar consultorios de especialidad y difundir a
travZs de redes sociales a donde debe consultar.

Dra. Repeto se—ala que en el documento drive considere los 4 puntos planteados con espacio para que
podamos ir complementado, pero que tambiZn recoja propuestas de soluciones, si bien este no es el objetivo
prioritario, se han ido identificando algunas buenas ideas, ella propone mis que un Instituto de Enfermedades
Poco frecuente se genere una Red, sobre todo considerando el aporte de telesalud que nos ha ense-ado la
pandemia, en especial considerando las personas que viven en regiones.

Ella comparte la necesidad de crear un repositorio que recopile las experiencias de los pacientes y sus
familiares. Aprovecha la oportunidad de compartir que se ganaron un fondo de ANID, donde hay un paciente
como coinvestigadora. Se recuerda que no podemos dejar pasar el d'a de las enfermedades raras Silvia, vuelve
a plantear la necesidad de la formaci—n de los mZdicos de APS, ya que el tiempo de derivaci—n puedser de 2
a—o0s 0 m¥s. Respondiendo a las preguntas de Gerardo, dado que el paciente no tiene acceso en forma oportuna
en el sistema peceblico, recurre al sistema privado donde no tiene cobertura por ejemplo de medicamentos, lo que
genera in gasto extra para los pacientes, por la falta de oportunidad.

Fernanda comparte su experiencia como general de zona, que desde la APS no se puede derivar a genetista,
aun existiendo los recursos en el hospital.

Comisi—n Provisi—n de Servicios Asistenciales Gerardo planglas tareas como cierre de la reuni—n:

1. Se generart un repositorio con las experiencias y vivencias de los pacientes, con un formato definido, lo que
se abrirf a las otras mesas de trabajo.

2. Se generar este documento drive con los temas planteados, en el cual cada uno podrf plasmar su aporte y
Paulina en calidad de secretaria ejecutiva, va a ir sistematizando la informaci—n que se va agregando al
documento.

3. Comienzo de Marzo en conjunto con el Minsal se efectuart la presentaci—n con la informacique ellos han
levantado en relaci—n a las enfermedades poco frecuentes.

4. Gerardo incluirt en la n—mina de esta mesa a las personas que se incorporaron.

5. Se define que la pr—xima reuni—n ser} el 5 de marzo de 10:30 a 12:00, el objetivo de esta reunin sert hacer
una revisi—n de los aportes efectuados al documento drive, sin perjuicio de esto, se elaborarf un formato de
informe, para ir recogiendo

6. Dino Sepulveda, menciona que se va a elevar a la autoridad la necesidad de la conmemoraci—n del Diade las
enfermedades poco frecuente. Resalta que el objetivo de esta mesa es relevar la provisi—n de servicios
asistenciales.

El acta de esta reuni—n debe estar disponible el 4 de marzo, previo a la pr—xima reuni—n ya citada.
Para hacer Plan se debe requerir evidencia de los pacientes.

Para hacer Plan se debe considerar acceso universal a la salud.

Para hacer Plan se debe proteger la vida de cualquier paciente.

Para hacer Plan aplicar lo aprendido en otras realidades del mundo.

Acta Reuni—n 29 de enero de P21

Ser? incorporada a carpeta Drive de Comisi—n de Provisi—n de Servicios Asistenciales.

Pr—xima reuni—n 5 de marzo 10:30 Ubicaci—n

Concluye reuni—n 13:00 hrs d’a viernes 29 de enero.

ACTAN. 3
5 de marzo de 2021
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INICIO REUNIIN :

Coordinador Comisi—nProvisi—n Servicios As., asesor legislativo Senadora Carolina Goic, Gerardo Bascu—in,
saluda e inicia esta tercera reuni—n solicitando a los asistentes colaborar en la redacci—n del Acta reuni—n; se
ofrece Javier Aguirre, paciente con esclerodermia, quien, reciZn se integra, quien reemplaza a presidenta de la
Asociaci—n de Esclerodermia Chile, a petici—n de la misma, Silvia Visquez, quien no pudo asistir por tratamiento
y cuidado de su madre. Puntualiza que se compart— Documento de Trabajo sobre esta lineaestratZgica de
Provisi—n servicios asistenciales, para elaborar la primera secci—n dePlan de acci—n de provisi—n servicios
asistenciales para las Enfermedades poco frecuente, (EPOF), indicando que sistematizart y enviart a secretaria
Comisi—n, Paulina $ez, para VB general.

Sugiere examinar entre los presentes presentaci—n (PPT), con los comentarios realizados al Documento, analizar
cada ltmina entre todos y levantar aportes; informa que adem#s, subi— a carpeta Drive un formato modelo para
guiar cada una de las comisiones. Gabriela Garham inquiere por el OpendienteO informe MINSAL, Opara incorporar
su valiosa data al Documento global y no reescribir historiaO; asesor, confirma que habl— con Dino Sepcelveda, del
MINSAL, quien asegura que se estt haciendo una recopilaci—n de toda la informaci—n sobre las EPOF, pero que
acen no estt lista, lo estar'a en la 3» semana de marzo; Bascu—fn afirma que se convocart a reuni—n ampliada
para la presentaci—n de dicho informe y poder analizarlo entre todos. Por lo que eldocumento de esta comisi—n
estart incompleto a la espera de poder integrar lo recopilado por MINSA.

Interviene Paulina Stez, secretaria comisi—n, quien reclama por el atraso, advierte que en el informe final saldrfn
Olos datos de nuestras organizaciones porque sert un tremendo trabajo que haremos nosotros al MINSAL, que
quede claro esoO. Reitera que es un enorme esfuerzo de los pacientes hacia el MINSAL, quienes estfn en
tratamiento; por ejemplo, se—ala, que hay 3 — 4 personas excusadas de esta reuni—por tener que acudir a sus
tratamientos, incluso hospitalizados. OAEsto es ya, hoy, no ayer, porque ya ma—ana quizts uno de ellos no estZ!0,
exclama.

Por su parte, la Dra. Repetto, si bien coincide con Stez, a—ade que esto es una oportunidad para los pacientes
de aportar, Odesde el mundo realO, y no solo desde las pol'ticas pceblicas, de dar esa perspectiva, no preocuparse
tanto del sistema; Bascu—fn recoge lo positivo, que hay presencia de MINSAL en todas las comisiones, pero,
enfatiza que sin el empuje de las organizaciones de pacientes este espacio no se tendr'a.

Se comparte presentaci—n (PPT):Se—ala que la estructura est} definida: en primer lugar, situaci—n actual de
redes de salud, funcionamiento, modelos de atenci—n, capacidad diagnostica, tratami@to, RRHH, y otros. En
segundo lugar, de quZ manera responde MINSAL al acceso a programas y garant'as de protecci—n financiera y
otros; en celtimo lugar se definen las conclusiones, necesidades, oportunidades, desaf'os y adonde avanzar.

El primer punto redes at. Salud, estructura, funcionamiento, se coincide que es informaci—n que se debe solicitar
a MINSAL, recoger desde esta PPT, e informe pendiente mencionado. Se sumaron recomendaciones para dar
un orden |—gico; se menciona proponer elaborar mecanismos protocolos, arancel Fonasa, fortalecer inclusi—n de
agrupaciones de pacientes y academia, entre otros.

Interviene Garham, quien se—-ala representar a Asociaci—n gremial industria de dispositivos mZdicos, acerca de
que muchas veces se piensa que el tratamiento es farmacol—gico; sin embargo, enfatiza, desde el diagn—stico
hasta lo quircergico, Otodo tiene relaci—n con dispositivos mZdicosO; incluso lo relacionado con: evaluaci—n sanitaria
para dispositivos mZdicos es totalmente diferente de lo que se hace en OfarmaQ; son dos mundos, se—ala, con
formas de operar completamente distintas, lo releva porque se tiende a igualar ambos mundos.

Contincea presentaci—n: en el sistema MINSAL, distinciones de los sistemas primarios, secundario y terciario,
como se articulan para dar operatividad y tratamiento a las personas EPOF. La siguiente Ifmina es sobre los
modelos de atenci—n, hay Interrumpe Dra. Repetto, para sugerir que, ademis de los dispositivos se debe la
evaluaci—n de resultados y actualizaci—n de estas nuegincorporaciones, de saber que estt funcionando si hay
problemas u otra cosa mejor; ejemplifica con Catflogo FONASA , donde hab’a temas que Oeran de los a—0s «70
y nunca nadie las hab’a mirado.O Tener en forma expl'cita un proceso de evaluaci—n continua ynecanismos de
actualizaci—n.

Asesor pide aportes. Garham afirma dos cosas: situaci—n actual de situaci—n de redes. AEs como una OfotoO?,
pero Aesto sert una propuesta de futuro?, consulta. As’ es, responde el asesor, es un insumo de MINSAL.
Paulina Stez opina que ser’a mejor poner un punto nuevo, el 1.3 que efectivamente se—ale lo que no funciona,
porque, OMINSAL cree que funciona, en cambio los pacientes en la prictica experimentan que no.O

As’ es, afirma Bascu—in, se pone un punto sobre la percepci—n delos pacientes, en el papel! funciona!
perd—n, exclama Stez, OAno es percepci—n, es realidad, son conceptos diferentes; si tee me derivas a un hospital y
no funciona, Aeso es la realidad !0.

Interrumpe Judit Vitaro, de la Federaci—n chilena de enfermedadesraras (FECHER), paciente con Disautonom’a,
quien propone una nueva estructura del documento, una nueva forma de ordenar por medio de un esquema de
brechas, necesidades y recomendaciones. Defiende esta idea, Gabriela Garham, quien opina que ser'a mejor de
esa forma, poner de inmediato brechas y recomendaciones en cada punto, a lo que asesor accede como otra
forma de ordenar.
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Interviene el doctor Juan Cabello, (minuto 25.50), quien respalda dicha forma de ordenar por brechas,

expresando su opini—n sobre Ia redes (de salud) existentes: El gran problema, -advierte- es que MINSAL sabe

poco de las EPOF, porque son redes de atenci—n informales . Cuenta que es Oel gran problema que tenemos
en MINSAL, cuando se propone hacer levantamiento de enf. Metab—licas, nosmuestran lo que sabemos que no

es real, ya que lo hacemos todos los d’as! (Se corta audio) continua poniendo como ejemplo un programa

perinatal del MINSAL, que diagnostica (pesquisa neonatal) a paciente y luego se desentiende; paciente hace

seguimiento, pero, debe ver como viaja a Santiago, sin cubrir seguimiento. Pese a no existir una red de atenci—n
instalada formal, la red informal (mejor decir, no formal, sugerencia redactor), funciona bien hace 30 a—os. Minsal

no reconoce estas redes de derivaci—n. Sinembargo, advierte que el Odetallar cada red no formal que existe,
pero que MINSAL desconoce, sert un trabajo infinito.O

Como conclusi—n, en cuanto a modelos de atenci—n,afirma el doctor- es que hoy existen redes no formales de
atenci—n de salud que déen ser visibilizadas, reconocidas y formalizadas, que el informe debe hacer notar para
que nazca la necesidad de ser formalizadas. Se—ala como ejemplo el proyecto, Ohospital digitalO, Oestamos
tratando de formalizar las redes de atenci—n, mediante centrosde referencia regional, nacional, para que los
pacientes con Aacetonuria? sean visibilizados y apoyados por el Estado.

Gabriela Garham: complementando propuesta de Dr. Cabello, solicita no dejar fuera la red privada; Minsal,
Fonasa, Sceper de Salud, Odedr’an tener rector’a sobre todo el sistema y no solo la red peeblica.O, concluye.

Dra. Neur—loga, Fernanda Martin: propone generar una ruta, un recorrido, de un paciente desde que se
sospecha una enfermedad rara, o poco frecuente, hasta que se diagnostica o lo que se crea que es el
diagn—stico. Sobre el modelo atenci—n, se—ala que, Oestt tratando de conseguirO el modelo de EEUU, de un
centro diagn—stico de enfermedades raras, que funciona de forma ideal, llega un paciente y lo atiende un equipo
multidisciplinario, se hace diagn—stico, y sugerencias de tratamiento. Por su parte, Garham, apuntando a lo
internacional, releva la experiencia espa—ola, alojada en Drive. Su organizaci—n de enfermedades Raras logr—
levantar informaci—n, pese a sus autonom’as, y aritular la red. Propone levantar mejores pricticas y hacer como
comisi—n una propuesta.

Dr. (neur—logo), Nicholas Earle, en cambio, plantea que es un desaf'o levantar un centro de referencia nacional
porque cada EPOF es diferente entre s': Necesidades y especialistas diferentes, mi percepci—n, acota, Oes
generar los incentivos adecuados y recompensar a los equipos de trabajo que logren cumplir con las
expectativas de manejo de los pacientes.O Pone un ejemplo: los neurepediatras de la cl’'nica L. Condes tienen
una unidad neuro muscular y EPOF y funcionan bien, tienen precios Fonasa! . Hay que ocupar toda la red,
reitera, y que se compita para tener mejores capacidad de resolver.

En tanto, Leopoldo Cubillos, dirigente FECHER, concuerda con la visi—n del Dr.Cabello sobre las redes no
formales, y enfatiza con la necesidad de crear un Olnstituto de enfermedades rarasO, como centro de
derivaci—n para que la Oodisea diagnosticaO sea mis precoz hoy en Chile. Anota que lo compartieron en Drive y
que como FECHER esttn cumpliendo una funci—n en este sentido de ser un centro de referencia de EPOF.
Gerardo Bascu—#n, continua leyendo I¥mina sobre capacidades diagn—sticas y tratamiento, MINSAL nos dart
informaci—n. Refiere a lo identificado por Judit Vitaro, FECHER, sobe el problema del diagn—stico y la tardanza
de entre 8 a 10 a—os en el diagn—stico y tratamiento. El dif'cil acceso tecnol—gico y por ende credibilidad ante
falta de pruebas, ausencia de pesquisa amplia, falta acceso tratamiento integral, renuncia de los pacientes y
ausencia de protocolos, entre otras conclusiones.

Se abre a comentarios: G. Garham, opina como madre de paciente, que es muy importante Oconocer las redes
internacionales de apoyo y c—mo articularlas porque ningcen pa’s ha resuelto el tema pos’ soloO; hay ya redes
desarrolladas, mts allf de Orpha.net, pide habilitar redes de apoyo de resto del mundo, con telemedicina, tele
salud, con lo que hay se puede hacer mucho sin viajar; Ono veo nada de esta brecha, de c—mo usar la red
internacional que hoy existe. Bascu—fn le pregunta si hoy existe alguna red de apoyo internacional dentro del
pa’s. Responde Gabriela que Europa y EE.UU. tienen pero no estamos conectados.

Interviene Leopoldo Cubillos sobre redes internacionales: lo que hay son redes informales que (sin audio),
dependen de amistades, del Oamigo, del amigo del amigoO. Refuerza lo dicho por Garham sobre a la red
internacional europea, ORFANET, citada, (www.orpha.net portal sobre enfermedades raras y medicamentos
huZrfanos creada en Francia en 1997) que hace un registro de capacidades diagn—sticas, lo que ayuda mucho
aungue no soluciona el problema; enfatiza que Chile debiera ser un pa’s miembro de dicha red. (NOTA redactor:
Argentina es el cenico miembro sulamericano de este consorcio).

Anota Cubillos: Red de tele genZtica: en estos dos a—0s que hemos estado formando la red de telemedicina
para enfermedades metab—licas se ha discutido que esta plataforma sea escalable a otras enf. Poco frecuente
que no sea metab—licas. Por eso solicita exigir al hospital digital crear una cZlula, o una secci—n de EPOF al
interior de este. En s'ntesis, dos propuestas: Integrarse a la red de tele genZtica y a orpha.net.

Doctora Repetto, carencia de Gu'as Cl'nicas (GPC): agrega ausencia de estas gu’as; para algunas EPOF y no
tan raras existen, pero para las enfermedades ultra raras no existen, porque dichas gu’'as esttn basadas en las
experiencias de muchas personas. Hay generar espacios de tratamiento y reconocimiento dentro del MINSAL,
aludiendo a la integrante de la comisi—n, Katherina Hrzic, del Depto. de prevenci—n y control de enfermedades,
MINSAL, quien a continuaci—n se suma a la conversaci—n. Katherine se presenta y agradece la invitaci—n. Afirma
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que las gu’'as de pricticas cl'nicas (GPC), se ha desarrollado por MINSAL siguiendo el modelo de la metodolog’a
GRADE. Nota del redactor: OThe Grading of Recommendations Assessment, Development and EvaluationO
(GRADE), adoptado por mis de 80 organizaciones elaboradoras de gu’as como: World Health Organization,
Cochrane Collaboration, National Institute for Clinical Excellence (NICE), The Scottish Intercollegiate Guidelines
Network (SIGN), Canadian Task Force on Preventive Health Care, British Medical Journal (BMJ), The Canadian
Agency for Drugs and technologies in Health (CADTH), UpToDate, entre otras).

Se demoran entre 12 y 14 meses, bajo este modelo. Se responden 10 preguntas cl'nicas. Se apoya de la
evidencia y con criterios de evaluaci—n del usuario. Sin embargo, hay otros doumentos tZcnicos, del tipo
orientaciones cl'nicas, que, sin tener tanta fuerza, permiten con otras metodolog’as hacer recomendaciones, por
casu’stica o mejor evidencia disponible. Por lo que sugiere que esta comisi—n solicite al MINSAL usar estos
celtimosdocumentos tZcnicos. Advierte que la mayor'a de las GPC son de patolog’as GES, muy pocas no GES.

Dra. Repetto agrega que la metodolog’a GRADE funciona OregioO para las enfermedades prevalentes, pero no
para las que no cumplan con dicha metodolog’a.

Katherine, reitera que existen estos otros documentos de apoyo, de mucho desarrollo tZcnico, muy visitados por
los equipos, por lo que insta abrir la posibilidad a que se promuevan para las EPOF, orientaciones cl'nicas,
ripidas, que han sido eficaces; comenta que gracias a la contingencia, pandemia, MINSAL tuvo que desarrollar
documentaci—n v’a on line, muy rpido, dentro de 2 a 3 meses, lo que permiti— apoyar a los equipos en diversas
patolog’as.

Interviene Javier Aguirre, periodista, representante de la Asociaci—n de Esclerodermia, contando la experiencia
de la tardanza de su diagn—stico de dicha enfermedad auto inmune, (esclerosis sistZmica), que le provoc— una
fibrosis, cirrosis pulmonar o Oalveolitis fibrosanteO, as’' definida por su mZdico tratante, Sergi Aguilera
Covarrubias, reumat—Ilogo y cient'fico especializado en la enfermedad de Sjogren. Por la falta de conocimiento
general en la poblaci—n, y debido a que, en particular, las enfermedades autoinmunes es una tendencia en
aumento, sugiere realizaci—n pri—dica de campa-as de prevenci—nh y de promoci—n del conocimiento o
OautoconocimientoO, de dichas enfermedades que, cuando se presentan, lo hacen con s'ntomas poco
reconocidos en forma individual, e incluso en el sistema familiar, de parentesco, porque muchas pueden ser de
origen genZtico. Con la difusi—n, se podra facilitar un diagn—stico precoz, no demorar su tratamiento, que
tambiZn implica ajuste de tiempo importante en encontrar medicamento justo. Cita al cientfico, Dr. Sergio
Aguilera quien le afirm— que las enfermedades auto inmunes, han incrementado su prevalencia en EEUU, del 3
%4 % al 20%, aprox. lo m¥s probable por los graves problemas medio ambientales..

Dra. Fernanda Martin: sobre el tema RRHH: sugiere recopilar la informaci—n de los labor#orios que hacen

prestaciones genZticas, cubiertas por FONASA, sistematizar esta informaci—n; as’ tambiZn extender la base de
especialistas en genZtica a otros especialistas que tratan enf, autoinmunes, identificarlos y ponerlos a

disposici—n de pacientesque sufren esas enfermedades. Bascu—fn lee la siguiente I¥mina del informe, un

punteo resumido de recomendaciones formuladas en el documento. Por su parte, la Dra. Repetto, sugiere que en

el punto 7, en vez de centro de EPOF, se tenga una Red Nacional de EPOF. Donde las personas estZn cerca de

las instituciones de salud, cercanas al lugar donde habitan. No es partidaria de un centro cenico, sino de una
articulaci—n en red.

Paulina Stez: (desde la regi—n, Coquimbo), apunta a que se debe considerar la falh de financiamiento para el
transporte, viajar, ir al especialista es mucha plata desde que se hace el diagn—stico, por el tiempo que
transcurre. Plantea duda de porque se habla solo de Fonasa, (la echaron de la ISAPRE), Asert porque con el
c—digo Fonasa & cubre la prestaci—h ? En efecto, responde Gerardo. En su caso, continua, ningcen tratamiento
es cubierto por dicho c—digo. Aguirre, de Asoc. Esclerodermia, pregunta, APor quZ Fonasa no codifica extmenes
muy utilizados? As’ las Isapre no las cubren. La respuesta es porque Fonasa no tiene financiamiento para todas
las prestaciones.

Katherine se-ala que sera mis eficiente usar en el documento, el tZrmino de: OSeguros de SaludO, as’ se
integran las Isapre, Fonasa y tambiZn las FFAA. Los c—digos y arancelesse renuevan casa dos a—os, afirma.
Tiene que ver con presupuesto, por eso no estfn todos los c—digos de todas las prestaciones porque se van
incorporando en raz—n al sistema y cobertura financiera prevista por el Ministerio de Hacienda. En relaci—n a lo
mismo, que en el caso de no existir c—digo existe el procedimiento de homologaci—n con otra prestaci—n similar.
Paulina Stez comenta que usa ese protocolo hace 14 a—os, pero le preocupa que en general no es usado por no
ser conocido. Javier Aguirre afirma lo mismo, ni siquiera la Isapre lo informa, poniendo un caso real.

Por otra parte, Leopoldo Cubillos, apoya la idea de proponer una ORed Nacional de EPOF. La gente de regiones
debe venir a la capital, su federaci—n le da apoyo, tienen un OpaperO sobre ehta. Proponen generar asesores
de diagn—stico, crear la figura de Ofacilitadores diagn—sticosO de nivel regional que orienten ayuden a las
personas.

Cifras de genetistas cl'nicos: Gerardo da a conocer cifras sobre esta realidad de RRHH y capacidad diagn—sica.
Existen 40 genetistas cl'nicos en todo el pa’s, de los cuales el 50 % estf en la RM. Hay una persona con
especialidad de genetista de salud familiar, que existe en EEUU. Especialidad no reconocida en Chile. OOdisea
diagnosticaO: dramttica, porque haypoco conocimiento EPOF de las redes de salud primaria. Es importante que
se discuta para todos los profesionales de salud de los que son las EPOF. Paulina, ser’a bueno definir que son
las EPOF. No son solo de causa genZtica, aunque, s’ ser'an del orden del 80 % causa genZtica, acota asesor.
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Dra. Repetto: el mejor incentivo para aumentar el conocimiento de las EPOF en el RRHH SALUD, es poner la
pregunta en el examen EUNACOM, Ono fallaO, asegura la Dra. Se propone como estrategia para relevar el tema.

Estudio de brechas de especialistas: Aexiste en el pa’s? Dra. Repetto: OMS Uno por mill—n de habitantes,
(problemas de audio) esas recomendaciones existen para otros profesionales. La OMS propone para los
profesionales de la salud un estfndar de tasas en relaci—n a la poblaci—n. Para los genetistas es dif'cil abocarlo
para este grupo EPOF. Propone tasas de cobertura de profesionales segaen poblaci—n pa’s.

Katherine, del MINSAL, informa que la Divisi—n Personas de ese ministerio tiene las cifras globales de tdo el
personal de salud en los diferentes servicios, por lo que desde all’ se puede obtener informaci—n sobre brechas.

Bascu—%n, finalizando la reuni—n. En recomendaciones, se propone aumentar RRHH, incluir psicologa,
facilitador, definir grupo responsables de varios 'tems; lee propuestas segundo 'tem: Acceso a servicios de la
poblaci—n, derivaci—n diagnostico complejo; protecci—n financiera, Ley Ricarte soto, Plan piloto condiciones,
ctncer infantil y adulto; trasplante medula —sea, acetonuria, centrosy servicios rehabilitaci—n como la Telet—n,
salud mental pacientes, cuidadores, entre muchos otros. Paulina Stez, acota que todo lo le’do es modificable
porque faltan muchos programas. Interviene Gabriela Garham, expresa, como madre, que hay extmenes de
rutina, resonancia magnZtica, esctner, peri—dicos, que OdisparanO, los costos. Por lo que el tratamiento debe ser
integral, dimensionar el conjunto de todas las prestaciones, ya que son un impacto grande.

Asesor lee, al final, algunas conclusiones finales: reestructurar documento segoen brechas, propuestas y
recomendaciones, de tal manera que cada cual agregue lo que falte; en la semana elaborarZ el documento con

Paulina, que de VB; Ola idea es que pr—ximo viernes tengamos avance del documentoO. Solicita qims aportes

sean punteos, no redacciones extensas, incluir estudios, estad’sticas, es muy importante, e incluir link de

referencias bibliogrtficas.

ACTAN. 4
12 de marzo de 2021

Inicia Gerardo Bascu—fn, Coordinador Comisi—n Provisi—n Servicios Asasesor legislativo
Senadora Carolina Goic, saluda e inicia esta tercera reuni—n solicitando a los asistentes colaborar en la
redacci—n del Acta reuni—n; se ofrece Judit Vilar— directora FECHER y Presidenta de Disautonom’a Chile.

Interviene Paulina Stez informa que hay personas que no han asistido a las reuniones de la comisi—n por estar
con Covid o recuperfndose de Covid e invita a los que no estfn asistiendo a que informen los motivos.

Interviene Gerardo Bascu—ifn informa que el documento de objetivos no ha tenido cambios e invita a revisar en
esta reuni—n la segunda parte del documento de trabajo que quedo pendiente exponer la reuni—n pasada, para
de esta forma el junto con Paulina Stez redactar el diagnostico de esta comisi—n para la pr—xima semana.

Interviene Gabriela Garham, habla de la importancia de recoger las percepciones y testimonios de las
agrupaciones de pacientes, para que quede plasmado dentro de la realidad actual.

Interviene Judit Vilar—: comunica que FECHER ha dejado a disposici—n el lknpara descarga del libro de
FECHER en el documento de trabajo y que en el 'tem de este documento de trabajo han sido agregados algunos
testimonios y cifras obtenidos de este libro.

Interviene Gerardo Bascu—fn: con respecto de la pregunta realizada por Gabriela y complementando al trabajo
de FECHER, invita a realizar una propuesta de las preguntas que deben ir contenidas en esos testimonios para
despuZs poder compartirlas al resto de los participantes de las comisiones y as’ hacer ese repositorio, solicita
que esa propuesta sea dada por las agrupaciones quienes tienen la experiencia y el compartirla al resto de los
participantes Interviene Ximena Romo habla del trabajo realizado en Vasculitis la importancia de las preguntas
principales son como llegan al diagn—stico y la indiferencia de los profesionales al no creerle al paciente o
escuchar el relato del paciente y posteriormente el acceso al tratamiento que no lo tenemos y acceso al
medicamento que no lo tenemos que sin esas preguntas no se puede hacer mucho, y que le enviara a Gerardo
Bascu—%n las preguntas que hacen en Vasculitis.

Interviene Gerardo Bascu—fn: agradece y solicita a Judit que si puede guiarlo en la redacci—n de esas preguntas
Interviene Judit Vilar—: incluir la dificultad diagnostica, trataniento, problema econ—mico, la dificultad en que el
medico no les crea, recalca la importancia de realizar preguntas a los cuidadores, y las dificultades que tienen los

cuidadores al dejar sus actividades al realizar el cuidado, invita a abrir el dialogo sobre que mis preguntas

deber’an ser incluidas Interviene Ximena Romo, Vasculitis Chile: El sufrimiento y angustia de que no les creen,

que ellos que tienen heridas al llegar al mZdico creen que se hacen da—o, los pacientes se estfn informando

porque ellos se estfn informando, y cuando un paciente llega al mZdico el medico les responde Austed es
mZdico? Enfatizar en ello.
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Interviene Gerardo Bascu—fn: aqu’ en el chat hay una propuesta de Juan cabello incorporar testimonios
recogidos en el libro de FECHER y paralelamente proponer una herramienta de recolecci—n de datos en el palan
nacional Comenta que solo para aclarar el punto, es importante lo que esttn comentando y desde el punto de
vista no solo del paciente, para los mZdicos es un tremendo desaf'o entregar una noticia de este tipo al paciente
y sus familias y para ello hay formaci—n formal en temas de comunicaci—n que recientemente se han integrado en
los curriculum de pregrado y posgrado, por lo que ver estos testimonios para los mZdicos es relevante para
distintos grupos e incluir estos, no solo quedarnos con un par de testimonios en nuestro informe sino que sea
algo mts permanente en un plan nacional donde se le dZ importancia a los relatos ya que creo que es muy
relevante para todos entenderlo , asumirlo y tomar acciones al respecto, desde la perspectiva de la duplicaci—n.
Interviene Fernanda comenta: que en ese mismo sentido agregar el equipo de salud mental que ojalt que
siempre deber’a estar adosado al equipo que realiza el diagnostico o que va a llevar las enfermedades raras ya
que no siempre todos tengan las habilidades para acompa—ar en ese sentido, ojalt que siempre exista un equipo
con psic—logo, psiquiatra, asistente social.

Interviene Judit Vilar— comenta: los testimonios que nos llegan desde ls mZdicos, aqu’ hablo desde FECHER y
como presidenta de disautonom’a Chile , la principal duda es a donde derivo, nos llegan a diario mensajes de
mZdicos que no saben a d—nde derivar, nosotros tenemos un listado, creo que si se creara un sistema de un
registro de mZdicos especialistas o a quien derivar por lo que el paciente pasa por muchos mZdicos hasta que
por fin llega a uno o bien llegan a una agrupaci—n de pacientes a pedir esta informaci—n, y tambiZn los mZdicos
llegan a nosotros, si se pudiera crear un sistema de informaci—n de estos datos o un protocolo de derivaci—n. Yo
tengo disautonom’a y puedo ir a 10 neur—Ilogos y de estos 1 va a saber algo y es una realidad y as’ le debe pasar
a Ximena con vasculitis y es algo que se repite en distintas enfermedades, yo voy al mZdico y digo mi
enfermedad y la goglean, tengo Riley Day y probablemente sea la cenica en Chile y hoy en Chile no hay
especialista para m'.

Interviene Ximena Romo: es nuestra realidad, ese tiempo es vida, si a esa persona no le doy esa informaci—n no
tendr} diagn—stico precoz, y luego el tratamiento es algo fundamental que hay que apurar. Y a las personas sin
diagnostico tambiZn hay que tomarlos en cuenta porque a ellos les dan pastillas para la ansiedad para dormir
etc., y cuando descubren la enfermedad es porque estfn graves y ya no hay vuelta, por lo que es un punto muy
importante para considerar.

Interviene Judit Vilar—: muchas veces los mZdicos y especialistas, los mZdicos dioses no derivan, creen que
pueden con todo y lo saben todo, y al no derivar no hay una pesquisa a tiempo, hoy en d’a hay una chica que
estt en disautonom’a que su mZdico no la derivo y luego fue a un cardi—logo y le encontraron vasculitis y ese era
su origen de su disautonom’a, por a—0s estuvo en tratamiento con medicamento para la disautonom’a y con toda
la sintomatolog’a ya que obviamente el medicamento para la hipotensi—n ortostttica su disautonom’a no es para
vasculitis, ella por todo este tiempo empeoro su calidad de vida, hoy estt en situaci—n de discapacidad yporque
su mZdico nunca la derivo.

Es por ello que enfatizar en un protocolo de derivaci—n es importante para disminuir esto, y pesquisar a tiempo
otras comorbilidades, porque si bien tengo un diagnostico este me puede generar una comorbilidad que necesito
pesquisar a tiempo para no disminuir la calidad de vida.

Interviene Ximena Romo: los mZdicos que no sean especialistas y los especialistas tambiZn deber'an participar,
pedir su opini—n, por ejemplo, los reumat—logos hoy en d’'a son muy pocos los que venasculitis.

Interviene Gabriela Repetto: 2 cosas que se han ido tocando en las dos celtimas intervenciones. 1j reconocer que
las personas que llegan a un diagnostico hoy son la punta del iceberg ,efectivamente visibilizar a las personas
que todav'a esttn dando vueltas y no llegan al diagn—stico y a las agrupaciones y todos tenemos la visi—n que
son muchos mis de los que todos conocemos, reconocer en que hay que hacer un esfuerzo por ir a esas
personas que est¥n deambulando en este laberinto .Y 2j con respecto a la informaci—n, nos pasa tener que ir a
googlear y a veces llega esa persona que es super experta sobre su condici—n y ah’ reconocer nuestra limitaci—n

Una estrategia es lo que ha hecho Orphanet en un sitio centralizado de buena calidad, con un equipo
profesional a cargo de la informaci—n y adaptaci—n permanente de un repositorio, generar un repositorio de
informaci—n es una estrategia ya que la alternativa de que sepamos todo es una que no vamos a cumplir.
Interviene Esteban: agregar a los comentarios, podramos aterrizar a la propuesta no solo esta disyuntiva de a
quien deriva el mZdico y a lo propuesto anteriormente de tele consulta, sino que tambiZn las teleconsultor'as
entre mZdicos y explica c—mo podr'a ayudar en los distintos hospitales.

Interviene Fernanda: tomando lo que dec’a Judit de la dificultad que tienen los pacientes de llegar a un
especialista a nosotros tambiZn nos pasa en que hay que derivarlo a distintos especialistas que conozcan de
enfermedades raras y as’ tenemos una peque-a lista de ellos, ser'a importante tener una red de especialistas
gue este m¥s establecido.

En base a la pregunta inicial hemos llegado a un acuerdo en que la unidad de percepciones y realidades de los
pacientes, en esta parte nosotros recoger'amos el ejercicio de la FECHER de los testimonios sin perjuicio de que
una de las iniciativas que vamos a proponer es un repositorio de los testimonios tanto de los pacientes
diagnosticados como los que no han sido diagnosticados.

Interviene Paulina Stez: hay muchos que no estamos en el testimonio de FECHER, por ejemplo, yo no estoy
porque no se me pregunto en ese minuto. Establecer que van a llegar
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testimonios de personas que no estfn en el catastro de FECHER.

Interviene Gerardo Bascu—fn: de quZ manera podr'amos recoger estos testimonios que no est¥n contemplados
en el Interviene Paulina Stez somos mis de setenta y tantas organizaciones que algunas estfn en FECHER y
otras no.

Interviene Gerardo. Ah’ lo que estoy pensado paulina es hacer un resumen no en colocar todos los testimonios

Interviene Paulina Stez: no ser’a malo incluirlos todos resumidos de todas las enfermedades que encontremos,
porque somos muchas asociaciones y enfermedades distintas

Interviene Gabriela: podramos hacer ambas cosas un resumen que valla en el documento y otra que sea una
propuesta de crear un repositorio nacional que podamos entregar que incluya a todos y que sea un entregable
de este plan, y podr'amos ver con las personas de comunicaci—n cual ser’a la estrategia.

Interviene Gerardo Bascu—fn: efectivamente esa es la propuesta que les se—ale, materializarla nosotros mismos,

es complejo ya que sin querer vamos a excluir a algunas, lo que les propongo es que nosotros le propongamos

al ministerio de salud una estructura, un mecanismo una metodolog’a.

Interviene Judit Vilar—: independientemente de excluir o no excluir hay cosas que son globales que pasan
independientemente de la enfermedad a o la enfermedad b, obviamente hay enfermedades mis caras y
obviamente hay mits posibilidades de llegar a una quiebra econ—mica, creo que es bueno ir viendo cuales son
los temas, en el documento FECHER incluyo textos que son peque-os de 2 o 3 I'neas que reflejan las

dificultades de forma resumida.

Interviene Paulina Stez: ver lo que dice Ximena Romo en el Chat de incluir la informaci—n del listado de las
agrupaciones para facilitar que las personas lleguen a su agrupaci—n.

Interviene Gerardo Bascu—in: lee los testimonios incluidos en el documento de trabajo, donde luego se adjunta
el link del libro de FECHER. Indica que de manera as’ de forma resumida realizar este documento y luego incluir
el repositorio. ALes parece que si seguimos revisando el documento?

Interviene Manuel, economista salud y priorizaci—n en salud: una de las cosas que veo es que no queda clarcel
marco de valor que se va a utilizar en chile en priorizaci—n de enfermedades raras. Da ejemplo de otros pa’ses, Y
si estos deben competir con la priorizaci—n de otras enfermedades pacientes oncol—gicas o si debe tener un
sistema propio (hay errores en el audio, que no me permiten comprender el hilo) Cuando eleg’ incluirme en este
grupo pensZ que este sera el grupo que tratara estas priorizaciones, pero no veo en este documento estos
temas... El segundo punto tiene relaci—n con el proyecto de ley de Fomasa y la creaci—n de INETESA y la
participaci—n de los distintos actores.

Interviene Gerardo Bascu—fn: yo creo que esas materias corresponden a la comisi—n de Rector'a, me puedes
escribir y te envi— el Enlace:

Interviene Judit Vilar—: Tengo una duda tZcica AETESA y INETESA es lo mismo?

Interviene Manuel: INETESA es la sigla que le dio la comisi—n de expertos del Ministerio de Salud en el a—o0 2020
al instituto nacional de excelencia cl'nica y evaluaci—n de tecnolog’as sanitaria, es una propuesta de nomlye
Interviene Pamela burdiles, le aclaro a Judit como bien dice Manuel, INETESA es lo que el proyecto propone
como nombre y que sea un organismo aut—nomo.

Interviene Gerardo Bascu—%n: continuar con la revisi—n del documento En el punto Respuesta del sistena de
salud: se realiza la recomendaci—n de Priorizar la derivaci—n de los pacientes ante sospecha diagn—stica o
diagn—stico complejo.

En el punto Programas y garant'as de protecci—n financiera: vemos la Ley Ricarte Soto, Programa Nacional de
Pesquisa Neonatal y expansi—n a 26 condiciones de Pesquisa neonatal en Chile, Programa Nacional de Ctncer
Infantil y Adulto (Programa de trasplante de mZdula —sea, programa de trasplante hepitico, etc.). Centros y
servicios de rehabilitaci—n y programa salud mental paientes y cuidadores. En el punto Percepci—n de los
pacientes y sus familias sobre la respuesta del sistema de salud. y ah’ La respuesta del sistema de salud a las
ER es insuficiente, retrasada e inoportuna, ya que los servicios no satisfacen las necesidades de la poblaci—n
con ER. Se a—aden cifras y testimonios contenidas en el libro de catastr de FECHER.

de cada 10 personas solo 3 han tenido acceso a un genetista.

76% de las personas sus medicamentos no son cubiertos ni por Isapre ni Fonasa.

solo un 3% tiene cobertura para su enfermedad versus un 36% en Espa-a.

8 de 10 pacientes no tienen cobertura de salud (ni AUGE ni Ricarte Soto).

1 familia gasta en promedio $1.155.000 al mes en tratamiento.

23,8% de los encuestados han enfrentado problemas judiciales por sobreendeudamiento en salud.
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Y se a—ade lo que anteriormente hab’amos conversado sobre los testimonios. En el punto conclusi—n:
Necesidades identificadas: incrementar el ncemero y distribuci—n nacional de genetistas cl’'nicos. Considerar
formaci—n de pst'tulo en asesoramiento genZtico para enfermeros, psic—logos, matronas, etc Formaci—n en
diagn—stico genZtico y gen—mico para profesionales de laboratorio. Aumento de capacidades y cobertura para
test gen—mico. Incorporaci—n de bioinformitica a laborata$ cl'nicos. Generar un registro de capacidades
diagn—sticas y centros de tratamiento. incorporaci—n a Orphanet.

Problemas identificados: Escasez de expertos con interZs en las enfermedades raras En el punto Oportunidades
y desaf'os: Articular estrategias ya existentes en un Plan Nacional de Enfermedades Raras. Generar una
institucionalidad relativa a Enf raras. Establecer una red de Telegenetica para facilitar atenci—n cerca del
domicilio y centros locales de los pacientes.

Ese documento es parte del diagn—stico, nosotros lo vamos a incorporar en el formato que hemos propuesto
para todas las comisiones, en la parte por ejemplo de diagn—stico ah’ nosotros vamos a incorporar todo lo que
hemos conversado en estas comisiones y lo vamos a sintetizar, pero posteriormente que es la tarea que vamos a
tener la pr—xima semana para poder revisar en la siguiente comisi—n es definir el objetivo general. Por ejemplo:
mejorar la cobertura de tratamientos y diagn—sticos, crear una articulaci—n en red con estructura de demci—n, la
idea es que cada uno haga una propuesta y en la pr—xima reuni—n podamos llegar a un consenso de un objetivo
general. Y luego es que propongan objetivos espec’ficos que abordaran la I'nea estratZgica de esta comisi—n por
ejemplo ampliar y mejorar cobertura screening neonatal, y la estrategia de intervenci—n va a ser gesti—n y
articulaci—n de la red de salud y dentro de las iniciativas a proponer, por ejemplo, realizar un estudio de brecha.

Organismo o0 instituci—n responsable, probablemente la sbsecretara de redes asistenciales y como
organizaciones participantes o intervinientes, los servicios de salud que existen en el pa’s, la idea es que cada
uno pueda proponer objetivos espec’ficos en el documento en la carpeta Drive, el objetivo es que para la pr—xima
reuni—n se puedan discutir en base a las propuestas realizadas durante la semana.

Interviene 0?0: AEI diagnostico por parte del Minsal en quZ quedo?

Interviene Gerardo Bascu—fn: Es probable que el viernes podamos citar a reuni—n para realizafa presentaci—n
de la propuesta Interviene Judit Vilar—: lo que yo entiendo es que para redactar los objetivos podemos tomar
como base lo escrito en el documento de trabajo y redactarlo como objetivos, y las recomendaciones que
hicimos como estrategias Aestoy bien?

Intervienen dfndole respuesta que si es as’.

Interviene Gabriela Repetto: yo creo que hay un gran objetivo comaen que es mejorar los resultados de salud de
las personas con ER. Ese como unitario y de ah’ dividir en diagn—stico, tratamiento, proteci—n financiera
Interviene Paulina Stez: es como el resumen de la primera comisi—n donde estin detallados los puntos a
considerar.

Interviene Ximena Romo: otro punto a considerar es la creaci—n de gu’as cl'nicas.

Interviene Gerardo Bascu—in. La pr—xima senana de aqu’ al jueves cada uno coloque sus propuestas y el
viernes los discutimos, no es el documento final, sino mis bien recoger los aportes de ustedes.

Interviene A: invita a realizar la herramienta de comentarios y a hacer redacciones breves.

Se inicia conversaci—n sobre documentos anexos que han sido cargados en la carpeta del drive.

Gerardo Bascu—#n termina la reuni—n, agradeciendo a todos por su asistencia.

ACTAN. 5
23 de marzo de 2021

Gerardo recuerda que el informe final de la comisi—n se dbe entregar el lunes, antes de hacer las celtimas
ediciones formales. Por lo tanto, esta es la celtima reuni—n antes de finalizar el tema.

Los dos temas de fondo que quedaron pendiente fueron:

1. Red de atenci—n de salud para la atenci—n de pacientes con EPQF
2. Sistema de protecci—n financiera.

En cuanto al sistema de protecci—n financiera, expone la discusi—n que hubo en la subcomisi—n: EIl objetivo es
crear un mecanismo que asegure la equidad en el acceso a tratamiento, diagn—stico, manejo integral y
seguimiento a todos los pacientes con EPOF. La propuesta es la creaci—n de un fondo que garantice protecci—n
financiera para estos fines.

Para los representantes de organizaciones de pacientes es dif'cil proponer algo distinto que signifique una
priorizaci—n. Elprincipal fin al que se apunta es a que no se postergue ninguna enfermedad.
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Desde esa perspectiva, Manuel Espinoza manifest— su preocupaci—n de que se repitan procesos como el que se
experiment— con la Ley Ricarte Soto, donde no se cumpli— con las expeativas del sistema de protecci—n
financiera. Entonces, plante— a—adir 4 puntos:

1. Que el fondo debiese ser suficientemente grande como para cubrir todas las EPOF.

2. Que, si el fondo no lograra cubrir todo, debe incluir un mecanismo de priorizaci—n guiado porun marco
de valor propuesto por la comunidad.

3. Debe dotar a quien lo administre y ejecute de capacidades para implementar un proceso de negociaci—n
y compra estratZgica mejores que las que operan hoy en el pa’s.

4. No debe incluir un monto finito del fondo, sino que un sistema de evaluaci—n y estimaci—n del fondo
basado en elementos de valor sanitario y social, que pueda ajustarse al alza en el tiempo.

Se da a entender que la mayor’a de los participantes de la subcomisi—n apoyan esta propuesta. Se abre la
palabra para posibles comentarios sobre c—mo expresar el punto en el informe final.

Gabriela manifiesta estar de acuerdo, pero pregunta c—mo se va a crear este fondo ceniceya que lo social y lo
sanitario normalmente van separados en cuanto a presupuestos-.

Otra participante pide repetir las diferencias entre esta proposici—n y lo que dijo Manuel.

Gerardo le explica que la propuesta de Manuel es crear un plan universal de salud y que, dentro de ese plan,
uno pueda establecer un sistema de criterio basado en un marco de valor determinado, sin embargo, las
organizaciones de pacientes optan por la creaci—n de un fondo que garantice la protecci—n financiera focalizado
en las EPOF, que para ellos es complicado plantear algo que genere una priorizaci—n.

Entonces, Manuel plantea que se entiende que todos quieran tener acceso a esta protecci—n financiera, y en
esta idea de plantear la creaci—n de un fondo-que es algo que Zl no comparte totalmente- plantea que se debe
expresar espec’ficamente que este fondo sea lo suficientemente grande para cubrir a todos en primer lugar.

En caso de que no ocurriese esto, debe incluir un mecanismo de priorizaci—n, y de ah’ integra o incorpora los
otros dos elementos antes mencionados (dotar de capacidades para un proceso de negociaci—n y compra de
medicamentos, y no incluir un fondo finito).

Carmen manifiesta preocupaci—n por el mecanismo de priorizaci—n, porque habr'a que generar los argumentos
suficientes como para decirle a las personas que sean excluyentes el por quZ sus patolog'as no van a ser
cubiertas; y si se genera un fondo cenico, Ac—mo se va a competir contra enfermedades como el ctncer, que ya
tienen suficiente visibilidad y consciencia social?

Gerardo dice entender que puntos como el de dotar de capacidades para un proceso de negociaci—n y compra
de medicamentos es compatible con lo que han propuesto las organizaciones y que se ha mencionado como
algo que se debiese incorporar.

Dice que la generaci—n de un sistema de evaluaci—n del fondo que pueda ajustarse al alza en ¢iempo tambiZn
puede ser compatible con lo que se propone.

Carmen pregunta si pudiese existir algoen mecanismo de auto sustentabilidad, ademis de la transferencia estatal
directa. Se le responde que como organizaci—n de pacientes les satisface mis la creaé—n de un fondo (pceblico o
privado) que si estuviese s—Ilo destinado a las EPOF no competir'a con otras enfermedades.

Una participante dice estar de acuerdo, dice que un fondo que cubre a todos es pricticamente hablar de
cobertura universal, que es a lo que se aspira. Pregunta c—mo este fondo es dintmico, y dice que un sistema de
evaluaci—n permanente de resultados y nuevas incorporaciones debiese ser algo expl'cito.

Ximena dice que la principal prioridad es la urgencia, el evitar que la gente muera. Entonces, su prioridad es dar
el medicamento para evitar una discapacidad permanente y darlo para las enfermedades que producen la
muerte. Debe ser antes de que la persona se agrave, 0 a una persona que no estf respondiendo a los
tratamientos convencionales.

Otra sugerencia que hizo es eliminar el IVA de los medicamentos, compra en el extranjero de medicamentos
tambiZn (porque es mfs econ—mico que la compra en el territorio nacional).

Gerardo entiende que ya se lleg— a un acuerdo sobre el tema, por lo que se & a expresar como se se-ala en la
propuesta, y a eso se le va a a—adir lo que se—al— la doctora Repeto.

Carmen se-ala que para evitar instaurar terapias para que eviten la discapacidad en relaci—n con las EPOF se
necesita un estudio con suficiente trayectoria, dice que recopilar esta informaci—n toma tiempo, por lo que es un
tema complejo. Pregunta c—mo se puede optimizar eso a lo largo del fondo, para poder generar este mecanismo
de priorizaci—n y asegurar que sea equitativo.

Ximena se—ala que lo que se convers— es en relaci—n con la decisi—n del mZdico. Dice que tambiZn se propuso

tomar en cuenta la evidencia cientfica extranjera.
Se propone formar una comisi—n que evalcee este tema y se discute al respecto.
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Pamela pide la palabra, dice que existen estos comitZs certificados de especialistas en la ley Ricarte Soto y que

est} de acuerdo con un sistema de priorizaci—n mifs espec’fico para las EPOF, pero que muchas veces hay
criterios para refractariedad que muchos mZdicos del sector privado pueden malinterpretar para acceder a

medicamentos de alto costo, ocupando una parte del fondo y quittndole la oportunidad a otro paciente que s’

puede ser realmente refractario.

Dice que el que no exista tanta evidencia cient’fica no impide realizar un protocolo de manejo.

Ximena dice que en vasculitis presentaron evidencia internacional y que jamis se llam— a un mZdico que sepa
tratar la vasculitis, por lo que no sabe c—mo se prioriza. TambiZn dice que en las Isapres se puede costear el
medicamento, que la priorizaci—n @&be estar en el sistema pceblico.

Judith pide la palabra. Dice estar de acuerdo con que alguien decida ademis del mZdico, ya que el mismo podr'a
tomar recomendaciones no seguras para el paciente. TambiZn cree que una comisi—n por cada enfermedad es
volver a una ley Ricarte Soto. Propone que una comisi—n cenica tome esta evidencia y la estudie, pero invitando a
asesores (especialistas de cada enfermedad).

Ximena recalca que ellos propusieron agregar tambiZn las enfermedades ultra raras. Propone mostrar el informe
que realizaron ellos (desde vasculitis).

Otra participante propone separas las enfermedades por grupos, con el fin de dar cubrimiento a todos los tipos
de EPOF.

Gerardo pregunta lo que se va a proponer respecto de la evaluaci—n de los tratamientos Se decide redactarlo en
tZrminos amplios, como criterio participativo. Ximena insiste en la idea de evaluar caso a caso con el mZdico y
asesores internacionales.

Gabriela pide la palabra. Dice que es ineludible exigir dos niveles de comisiones: una comisi—n rectora general
(relacionada con lo que se convers— sobre las decisiones de compra y control de calidad) y respecto a
situaciones espec’ficas (como lo que proponen Judith y Ximena). TambiZn apoya lo que dice Judith respecto a
no confiar s—lo en la pabra del mZdico.

Judith estt de acuerdo con esta decisi—n respecto a los mZdicos debido a posibles errores de diagn—stico por
parte de estos.

Leopoldo comparte lo que dice Ximena y Judith e insiste en la creaci—n de un Instituto de EPOF, y pregunta
quiZn va a ser la «cabeza® de esta red. Bastndose en el caso del INTA, aboga por que este instituto sea hacia
donde llegue toda la informaci—n.
Otra participante le dice que esto tomarf a-o0s, y que hay que pensar en relaci—n con los pacientes que
necesitan ayuda de forma urgente.

Gerardo pide pasar al siguiente punto (creaci—n de una red de atenci—n) para en relaci—n con ello discutir la idea
de Leopoldo. Pregunta si hay algoen representante de esa subcomisi—n que pueda comentar quZ se discuti— y
quZ se propone al respecto.

Una participante dice que se habl— de un Instituto de EPOF, pero que eso va a tomar a—0s, y que lo que se
necesita -por temas de tiempo- es algo inmediato. Propone a corto plazo un fondo de emergencia para dar el
tratamiento que necesitan los pacientes con inmediatez y, a largo plazo, la creaci—n de un instituto de EPOF con
sedes mis peque-as en las freas mis pobladas del pa’s.

Con respecto a la subcomisi—n de Creaci—n de una Red de Atenci—n, Judith dice que se hizo un cambio en los
objetivos, separtndolos. El primero ser'a la creaci—n de la red, definiendo por quiZn estar'a conformada. Luego
se agreg— la visualizaci—n de la red a travZs de la incorporaci—n de esta red a Orphanet.

El tercer punto es generar cZlulas dentro de la iniciativa de hospital digital. Estas cZlulas ser'an un tele comitZ de
EPOF, la cZlula de dismorfolog’a y del tele comitZ perinatal.

El cuarto punto es generar flujogramas de referencia y contrarreferencia a policl'nicos diagn—sticos desde otras
especialidades y atenci—n primaria en todos los servicios de salud.

Otro punto es la formaci—n de tele comitZs para el abordaje de diagn—sticos, con el objetivo de facilitar el acceso
de atenci—n a las personas.

Gabriela pregunta si hay otros puntos enfocados en tratamientos y no en diagn—sticos. Se le responde que s’ los
hay y que se abordan en el punto tres. Se recomienda en los puntos agregar al rol de la red no solo el
diagn—stico, sino el tratamiento.

Se explica que no se logr— avanzar mis en los indicadores, pero que ya & agregaron los objetivos en el
documento de los indicadores, abordando 2 de ellos. Gerardo explica que para el lunes todos los diagn—sticos y
las iniciativas deben estar listos.

Se pide compartir un documento que se realiz— sobre la redacci—n de indicades, para que lo vea el resto de la
comisi—n. Gerardo accede.
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Carmen pregunta si al hablar del sistema privado y poeblico en los puntos se incluye a las FF.AA. Se dice que en
este aspecto entrar'an en el sistema poeblico.

Se comienzan a revisar los comentarios hechos en el documento en el per'odo de consulta.

El punto 1.1 fue reformulado en funci—n de lo que se coment— en la subcomisi—n: En la articulaci—n de
establecimientos de salud, laboratorios poeblicos y privados, nacionales o extranjeros y centrosacadZmicos o de
investigaci—n generando una red que permita conocer las capacidades diagn—sticas existentes y facilite el acceso
de las personas con EPOF a extmenes, considerando variables econ—micas y geogrificas.

Se propone eliminar este punto, ya que estt integrado en el objetivo 6.

Se propone un nuevo 1.1, que se-ala priorizar la atenci—n mZdica de todos los especialistas necesarios en la
confirmaci—n y diagn—stico ante sospecha de EPOF.

Judith dice que los puntos de los objetivos no abordan la priorizaci—n de la atenci—n mZdica. Otra participante
dice que esa iniciativa es casi igual al punto 4.4. Se comparan los puntos mencionados, ya que uno estf
enfocado a diagn—stico y el otro a seguimiento y tratamiento.

Habiendo comparado, se accede a dejar el punto mencionado.

En el punto 1.3 (establecimiento de laboratorios como centros de referencia nacional para el diagn—stico de
EPOF, considerando hospitales que ya atienden EPOF como referencia), Gabriela dice que le parece que hay
dos Freas en un punto: atenci—n cl'nica en centros de referencia y laboratorios de diagn—stico. Dice que son dos
puntos separables.

Carmen consulta sobre un sistema de notificaci—n obligatoria de diagn—stico, que se una al registro nacional de
EPOF. Una participante propone incluir esta idea en la secci—n de referencia y contrarreferencia.

Otra participante dice que plante— en el punto 4 hacer un estudio de cufntas horas deber’an ser necesarias para
materias de diagn—stico, tratamiento y seguimiento, para darle garant’a a unpaciente de los tiempos de demora.
Se propone reformular el objetivo para entregar una garant’a de oportunidad.

Respecto a considerar los hospitales que ya estfn atendiendo EPOF, se acuerda eliminar esa secci—n porque ya
est} especificada en otros puntos.

Se pasa al punto que trata del establecimiento de una exenci—n del impuesto adicional a aquellos estudios o
eximenes de salud que se deban realizar a pacientes con EPOF. Una participante se—ala que esto podra

beneficiar s—Ilo a quienes tienen mis recurss, y que ella entiende que no hay un impuesto para las pruebas

genZticas en general, ya sea nacionales o internacionales.

Otra participante aclara que en su patolog’a s’ cobran IVA por extmenes internacionales, por lo que el punto se

mantiene. De igual manera, se cambia el concepto de impuesto por carga tributaria.

En el punto 1.9, Judith plantea que, a pesar de que muchos extmenes tienen el c—digo CIE, cuando el mZdico
diagnostica este no aparece, por lo que no se refleja en su ficha clI'nica. Esto dificulta el tratamiento y las
estad’sticas.

TambiZn se a—ade un punto 10 -incorporar herramientas computacionales de asistencia al diagn—stico y la ficha
cl'nica electr—nica. Gabriela dice que es importante tener el apoyo del hospital digital, mts que las herramientas
computacionales.

Otra participante dice que a veces ni siquiera hay reconocimiento de que se puede estar frente a una EPOF, pero
que existen mecanismos por los cuales se pueden generar alertas en base a los diagn—sticos que fueron
incorporados.

Se propone el desarrollo de un algoritmo que permita identificar signos relacionados con EPOF a partir de
ciertos s’ntomas y comorbilidades propias del paciente.

El punto 2.2 tiene una propuesta de errores innatos del metabolismo. Rosa pardo ampl’a esta propuesta a las
EPOF en general y enfermedades huZrfanas, pero el Dr. Cabello se-ala que el punto se refiere a pesquisa
neonatal, y por eso el punto se refiere s—lo a errores innatos.

Se concuerda con esto, ya que el punto 2.5 estt relacionado con las EPOF en general y no con tamizaje
neonatal.

Fernanda dice en este punto que podr'a agregarse que exista participaci—n de un comitZ de Ztica en la toma de

decisiones de priorizaci—n de incorporaci—n de nuevas patolog’as a programas de tamizaje, y tambiZn a los
programas o leyes de protecci—n financiera.

Juan pide la palabra, dice que respecto a eso el punto se refiere -nuevamente- s—lo a pesquisa neonatal. Dice

que al tener un evidente aspecto Ztico a considerarse per se, el punto ser'a redundante.
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Sobre el punto 2.4, el Dr. Cabello hace Znfasis en la diferencia entre el tamizaje neonatal y la pesquisa selectiva.
Dice que ese punto debiese ir, al igual que los puntos 2.3, 2.5, 2.6 y 2.7, en otro objetivo relacionado con la
medicina prenatal.

Se dice que el punto 2.5y 2.7 no est} necesariamente relacionado con el frea prenatal.
Otra participante propone separar todo el punto de medicina prenatal de tamizaje para incluir los puntos que dice
el Dr. Cabello.

Fernanda sugiere dejar los puntos 2.1 y 2.2 en el objetivo 2. Dejar tambiZn los puntos 2.3y 2.4 en lo perinatal, y
aparte el punto 2.5. El punto 2.6 dice que es casi parte del objetivo 1.

TambiZn recalca que realiz— una correcci—n en el punto 2.7, agregando que se podr'an crear normativas,
recomendaciones o capacitaciones con relaci—n a la elaboraci—n de un documento por un comitZ de pesquisas y
prevenci—n de factores de riesgos laborales asociados a EPOF.

Gabriela coincide con lo que dice Fernanda, pero dice que los puntos 2.5 y 2.6 tienen que ver con capacidad de
diagn—stico de laboratorio.
Gerardo pide ver quZ se va a mantener en el objetivo 5 por temas de tiempo. Deja abierta la palabra para saber
si se elimina o se mantiene.

Gabriela sugiere a-adir acceso a diagn—stico y pruebas genZticas, incluyendo sluciones terapZuticas y
medicamentos biol—gicos, para no limitarse s—Ilo a los medicamentos. Judith concuerda con este punto.

Con respecto al punto 5.2 no hay comentarios. Con respecto al punto 5.3, tampoco. Con respecto al punto 5.4,
Gerardo duda si tiene relaci—n con las EPOF, se acuerda la modificaci—n de una palabra.

Respecto de las referencias al GES, una participante duda si esto ayuda realmente a la protecci—n financiera, ya
que lo GES se incluye por cada patolog’a, y las EPOF son demasiadas. Dice que las EPOF deben ir por un
camino distinto al de fortalecer el GES y a la ley Ricarte Soto. Varias participantes concuerdan.

Gerardo pregunta si Judith y Fernanda pueden modificar los objetivos del documento. Algunas participantes se
comprometen a colaborar.

ACTAN.6
26 de marzo de 2021

Presentaci—n Plan Nacional EPOF

Gerardo comienza el acta compartiendo el avance en el informe:

¥ La primera parte de la estructura es lo que se convers— con respecto a la estructura de diagn—stico: se
hace un repaso de la situaci—n actual de las redes de atenci—n de Salud, revisando la estructura y
funcionamiento de estas, los modelos de atenci—n, la capacidad de diagn—stico y tratamiento, ademis de los
RR.HH.

¥ Luego se ve la respuesta del Sistema de Salud en materia de acceso a servicios por parte de la
poblaci—n, programas y garant’as de protecci—n financiera, percepci—n y realidad de los pacientes y sus familias
sobre el sistema de salud.

¥ Las conclusiones son las necesidades y problemas identificados, ademifs de las oportunidades y
desarrollo.
¥ Destaca que luego se van a revisar los objetivos generales y espec’ficos, los indicadores del proceso vy,

finalmente, los anexos (dentro de los cuales irkn algunos papers y actas de cada reuni—n).

En la secci—n de diagh—sb se destaca que falta redactar los dos primeros cap’tulos relacionados con la
estructura de funcionamiento de las redes de atenci—n de salud y los modelos de atenci—n. Sin embargo, en
cuanto a la capacidad diagn—stica y de tratamiento se llevan avancessignificativos.

En materia de RR. HH se recogi— en gran parte lo que expuso Dino en la reuni—n anterior, junto con otros datos
extra’dos del documento de trabajo en el cual cada uno ha hecho sus respectivos aportes.

Respecto con la respuesta del sistema de salud, se ha desarrollado la secci—n de accesos a servicios por parte
de la poblaci—n.

Luego se puede ver la situaci—n actual de los programas y garant'as de protecci—n financiera, donde se hace una
descripci—n del GES, la ley Ricarte Soto y otros prgramas. Acen falta la redacci—n de la percepci—n y realidad de
los pacientes y sus familias sobre la respuesta del sistema de salud, ademts de las conclusiones.

Gerardo solicita ayuda en la redacci—n del informe. Una mujer responde diciendo que ella y Fenando se
ocuparfn de aportar la secci—n de Estructura y Funcionamiento de las Redes.
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Gabriela se ofrece a colaborar con una secci—n de Experiencia Internacional y en cap’tulos que falten. Judith pide
la palabra y afirma estar trabajando en el cap’tulo de Percepciones.

Gerardo estima que faltar'a el desarrollo de Modelos de Atenci—n, Necesidades y Problemas Identificados, y la
secci—n de Oportunidades y Desaf'os. Dice que Gabriela aportarf tambiZn en una secci—n de experiencia
comparada (refirizndose a la Experiencia Internacional) y pregunta respecto a quZ sert.

Gabriela responde que serf respecto a Modelos de Atenci—n, a c—mo se armaron las estructuras y los recursos
que hay disponibles en las redes internacionales.

Con respecto a los celtimos cap’tubs (conclusiones) se destaca que varias personas incluyeron sus ideas en el
documento de trabajo. Gerardo se compromete a reunir estas ideas en una sola secci—n.

Algunas personas alegan no tener acceso al documento. Se deja en claro que el documento se va a compartir y
que, al tZrmino de la reuni—n, todos los participantes van a poder acceder a Z| para editarlo y agregar ideas o
modificar errores.

Una participante (sin identificar) solicita agregar informaci—n con respecto a la vasculitis, ya que afirmaque la
realidad de las personas con esta patolog’a es muy distinta a la de los pacientes con enfermedades genZticas.
Se le dice que, si considera que hay testimonios que les gustara agregar, puede hacerlo, ya que es un
documento colaborativo.

Otra participante (sin identificar) comenta que le gustar'a a—adir el resumen del documento de FECHER, el
resumen de percepciones e, incluso, los documentos de otras organizaciones.

Pregunta si lo que se requiere es el resumen de las percepciones y no las percepciones en su totalidad, se le
responde que s—Ilo se requieren los rescemenes.

Carmen pregunta c—mo se va a proponer el proyecto, si serf un plan para generar un Instituto de Enfermedades
Raras o una red que se distribuya en todo el territorio nacional con centros que se dediquen a, por ejemplo,
especialidades en enfermedades neurol—gicas o reumatol—gicas (haciendo alusi—h a que sea una red
descentralizada).

Se le responde que eso se revisart pr—ximamente. TambiZn se dice que en las celtimas semanas se compti— un
documento en donde cada uno puede realizar aportes con especto a objetivos generales, objetivos espec’ficos e

iniciativas asociadas a cada uno de los objetivos. Se agradece tambiZn el aporte de Esteban San Mart'n, que

envi— aportes respecto a ese @dcumento. Se explica que se compartirt ese documento para que lo revisen entre

todos.

Se procede a compartir el documento de objetivos. Se llama OFormato Plan Nacional EPFO:

¥ El objetivo general asociado a esta comisi—n ser'a establecer y optimizar los pocesos de atenci—n de
personas con Enfermedades Raras o Poco Frecuentes y sus familias en todos los niveles, garantizando un
servicio integral y que implique un abordaje de calidad y eficacia comprobada en salud.

0 Se proponen 5 freas: o Screening neonatal

o Tamizaje prenatal, diagn—stico precoz y asesoramiento genZtico
o Tratamiento espec’fico e investigaci—n

0 Apoyo, seguimiento y rehabilitaci—n

0 Gesti—n de GES, ley Ricarte Soto y listas de espera

0 Se proponen, a su vez, 8 objetivos espec’ficos, cada uno teniendo asociada una iniciativa: o Mejorar la
cobertura del screening neonatal.

La estrategia de intervenci—n est} asociada a la provisi—n de servicios asistenciales y fortalecimiento de la red,
comprendiendo, a su vez, 3 iniciativas: implementar el screening neonatal metab—Ilico ampliado, mantener el
screening auditivo e implementar el screening neonatal ecogrifico de cardiopat'as congZnitas.

En cuanto a los organismos e instituciones responsables de este objetivo, se nombran la Subsecretara de
Redes Asistenciales. Los organismos o instituciones participantes o intervinientes de dicho objetivo ser'an los
Servicios de Salud, los laboratorios de screening neonatal, el INTA, la Unidad de Parto y de Neonatolog’'a en
cada Hospital.

Carmen pregunta si, con respecto a los objetivos, podr'a haber la posibilidad de homologaci—n con
enfermedades como, en el caso de esclerodermia, el tratamiento con medicamentos, por ejemplo, el lupus o la
artritis reumatoide, que podr'a favorecer el tratamiento precoz. Dice que, en ese caso, ser'a como llegar mifs
ripido el permitir que los tratamientos sean homologables con otras enfermedades, para agilizar la respuesta.
Una participante (sin identificar) concuerda dando el ejemplo de que la enfermedad metab—lica si et cubierta,
pero si es genZtico no lo estt.
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Otra participante (sin identificar) explica que a ellos les pasa, como caso de vasculitis, que el medicamento que
necesitan -y que les salva la vida- estt en la ley Ricarte Soto para artritis reumatoide, pero no para vasculitis.
Dice que ellos tambiZn necesitan otro tipo de extmenes, ya que no solo ni-os sufren de esta patolog’a, sino
tambiZn muchos adultos en edad laboral, sobre todo entre los 30 y 55 a—o0s. No s—Ilo necesitan extmenes como
el screening neonatal.

Otra participante menciona una situaci—n similar en cuanto a cobertura con la disautonom’a, donde se cubre el
tratamiento para la disautonom’a secundaria a algunas enfermedades, pero no para las demis, incluyendo la
disautonom’a de origen cardiopitico.

Un participante menciona que existe un programa piloto en Chile para ampliar la pesquisa del screening neonatal

que existe desde el a—0 1992, para ampliarlo desde 2 hasta 26 condiciones. Este proyecto estt detenido debido

a la pandemia. Siendo un proyecto que parti— en septiembre de 2017, siendo el a—0 2021 deber'amos haber
estado en la etapa 2 de las 4 que estaban dise—adas desde un informe que se hizo el 2015. Es un proyecto que

est} ampliado, pero detenido.

Teniendo en cuenta que esto ya existe, el participante sugiere retomar lo que ya estaba planteado desde el 2015
e implementado desde el 2017.

Este participante tambiZn menciona que, con respecto al screening neonatal de cardiopat'as congZnitas, se hace

con un protocolo de oximetra de pulso que, si sale positivo, se confirma con ecograf'a, pero es un protocolo

internacional que estf implementando ya en algunos pa’'ses. Reuni—n del 26 de marzo de 2021.TambiZn se

refiere a que, m¥s allf de la cobertura del screening neonatal, este no puede ser un examen. Dice que no es la

oximetr'a ni la ecograf’a, tampoco una espectrometr'a de masas estfndar para enfermedades metab—licas. No
es solamente eso, sino que debe incluir la confirmaci—n y el seguimiento. Eso es algo que en Chile no estt bien
implementado desde la pesquisa del PKU DCH (esto no se entiende en la grabaci—n, pero por las siglas asumo
que se refiere al test de fenilcetonuria).

Afirma que en Chile se diagnostican los pacientes, pero nadie se hace cargo de ellos formalmente en un
programa de seguimiento desde el Ministerio de Salud.

Dice que recomienda redactar un poco mejor el tema de screening neonatal, en tZrminos de que no s—lo sea
cobertura del examen y del ncemero de patolog’as involucradas, sino tambiZn de la confirmaci—n y el seguimient
Explica que hoy se tiene un buen programa, en el sentido de que la cobertura es pricticamente total para las dos
patolog’as, pero debe ampliarse no s—lo para aumentar el neemero de patolog’as, sino tambiZn lo mencionado
anteriormente: confirmaci—n y segimiento.

Esteban pide la palabra. Da las gracias por el reconocimiento que se le hizo anteriormente y repara en que todo
lo que se ha mencionado son s—Ilo ideas. El formato que estt para rellenar es para presentar propuestas,
idealmente discutiZndolas e ir siempre apuntando a la realidad, ya que uno tiene nociones desde su perspectiva
respecto a ciertos temas, pero no de todo.

Gerardo pide revisar el resto de los objetivos:
¥ Articular una red de tamizaje prenatal capacitada para el diagn—stico de EPOF.

La estrategia de intervenci—n estt relacionada a la misma I'nea estratZgica anterior, que es la previsi—n de
servicios asistenciales y fortalecimiento de la red. En ello se propone, como iniciativa, articular la red de
referencia perinatal con telemedicina, incorporar a genetistas dismorf—logos en el proceso de evaluaci—n prenatal
y toma de decisiones, ademzs de habilitar estudios genZticos moleculares en I'quido amni—tico.

Los organismos o instituciones responsables corresponden a la Subsecretara de Redes Asistenciales. En
cuanto a los organismos e instituciones participantes o intervinientes esttn los Servicios de Salud, las Unidades
de Perinatolog’a y Medicina Fetal, Serco y las unidades de genZtica.

¥ Implementar un modelo de diagn—stico precoz:

La estrategia de intervenci—n est¥ relacionada con la previsi—n de servicios asistenciales y fortalecimiento de la
red. En cuanto a las iniciativas estfn:

- Establecer un laboratorio nacional de referencia para EPOF que incluya tecnolog’a de secuenciaci—n maiva,
ademis de marcadores inmunol—gicos y psicolog’a poco frecuente.

- Crear un programa de tamizaje de EPOF por secuenciaci—n masiva en pacientes ingresados o unidades de
intensivos neonatales y pedittricos.

- Crear un sistema de derivaci—n para eximees poco frecuentes desde especialidades afines hacia el
laboratorio nacional de referencia.

- Implementar un sistema de tele consultor'as entre profesionales referentes o facilitadores diagn—sticos de
EPOF y mZdicos desempe—tndose en centros que no cuenten con estos especialistas.

- Conformar unidades o secciones de oncogenZtica para evaluaci—n diagn—stica y asesoramiento genZtico en
ckncer.

- Incorporar a sistemas de registro y ficha electr—nica el diagn—stico con c—digo Omint y/o Orphanet.
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En cuanto a las organizaciones, organismos o instituciones responsables, ser'a la Subsecretara de Redes
Asistenciales. En cuanto a los organismos o instituciones participantes estin el Laboratorio Nacional de
Referencia de EPOF, Servicios de Salud, Hospitales de alta complejidad de especialidades afines (genZtica,
neurolog’a infantil, reumatolog’a, inmunolog’a, etc.), Unidades de Intensivos pedittricos y centros de alta
complejidad del ctncer.

¥ 0 Asegurar acceso a asesoramiento genZtico adecuado, mejorando la calidad de la cobertura
geogrifica.

La estrategia de intervenci—n est} asociada a la provisi—n de servicios asistenciales y fortalecimiento de la red.
Se proponen como iniciativas:

- Articular una red nacional de tele asesoramiento genZtico

- Establecer plazos normados para recibir asesoramiento genZtico ante confirmaci—n diagn—stica de cuadros
genZticos -ya sea por estudios en el sistema poeblico o particular (similar al Art. 20 de la Ley nacional del ctncer).

- Aumentar la oferta de programas formativos en asesoramiento genZtico para profesionales de la salud, ya sea
general o por treas espec’ficas (oncogenZtica, perinatal, farmacogenZtica).

- Incorporar en malla curricular de las carreras de pregrado de medicina, enfermer’a, obstetricia y psicolog’a
cl'nica t—picos de genZtica cl'nica y asesoramiento genZtico.

En cuanto a los organismos e instituciones responsables, ser'a la Subsecretar'a de Redes Asistenciales. En
cuanto a los organismos o instituciones participantes respecto de las iniciativas 1 y 2, ser'an el Hospital Digital y
las unidades de tele medicina en cada hospital. En el caso de las iniciativas 3 y 4 ser'an las universidades.

¥ Facilitar la instauraci—n y acceso a terapias espec’ficas.

Asociado a la previsi—n de servicios asistenciales y dértalecimiento de la red. Las iniciativas son:

- Fortalecer la ley Ricarte Soto, acelerando los procesos de antlisis de pertinencia y costo-efectividad en terapias
de alto costo, normando plazos de respuestas desde ingresos de solicitudes y aumentando personal.

- O conformar una red de expertos para generar gu’as de manejo espec’fico de EPOF con terapias de bajo costo
ya disponibles a nivel nacional (s’'mil al Art. 7 de la Ley Nacional del Cfncer.

Los organismos responsables son el Ministerio de Salud y la Subsecretar’a de Redes Asistenciales. En cuanto a
los organismos e instituciones participantes, estt relacionado con la Ley Ricarte Soto y todas las instituciones
que intervienen en ella, ademis de las sociedades mZdicas y cient’ficas afines.

¥ Fomentar la investigaci—n cient'fica, biomZdica, cI'nica y de salud poeblica en EPOF.

TambiZn asociado a la previsi—n de servicios asistenciales y fortalecimiento de la red la iniciativa es coordinar
con el Ministerio de Ciencia instancias e incentivos para promover la investigaci—n en EPOF.

Los organismos e instituciones responsables son el Ministerio de Salud y el Ministerio de Ciencias, Tecnolog'a,
Conocimiento e investigaci—n. Los organismos e instituciones participantes ser'an el Ministerio de Salud y el
Ministerio de Ciencias, Tecnolog’a, Conocimiento e Investigaci—n, la ANID, universidades, etc.

¥ Apoyar el seguimiento y rehabilitaci—n en pacientes con EPOF.

TambiZn asociado a la previsi—n de servicios asistenciales y fortalecimiento de la red. La iniciatia es contar con
casas de acogidas para pacientes que deban desplazarse a centros de alta complejidad para estudios o
tratamiento, y asegurar acceso o rehabilitaci—n adecuada de acuerdo con una evaluaci—n de brechas por centro
y gu'as cl’nicas elaboradas p or comitZs de expertos nacionales.

A cargo de la Subsecretar'a de Redes Asistenciales. En cuanto a los organismos e instituciones participantes
est} el Ministerio de Salud, los Servicios de Salud, casas de acogidas, corporaciones o fundaciones afines .

¥ Garantizar oportunidades en confirmaci—n diagn—stica y el tratamiento de EPOF.

TambiZn asociado a la previsi—n de servicios asistenciales y fortalecimiento de la red. Las iniciativas son:
- Generaci—n, sistematizaci—n y difusi—n de informaci—n.

- Revisi—n de patolog’as incluidas en Ges y no Ges

- Mapas de redes para cobertura de patolog’as GES y no GES.

- Elaboraci—n de una propuesta para mejorar la gesti—n de patolog’as GES en la red

A cardo de la Subsecretar’a de Redes Asistenciales. Como organismos participantes se incluyen el MINSAL y los

Servicios de Salud.

Gerardo pide realizar una discusi—n respecto a las iniciativas y los objetivos propuestos.

Judith pide la palabra y afirma que falta la incorporaci—n de un mayor ncemero de coberturas que tegan

codificaci—n FONASA, lo que permite un mejor tratamiento, diagn—stico y seguimiento.

Otra participante habla sobre el costo de los extmenes y buscar alguna forma de facilitar la entrada al GES o

hacer alguna especie de canasta comecen para enfermedadesy sus subtipos.

Fernanda pide la palabra y agradece la presentaci—n. Pide que cada uno vea algo que le gustar'a agregar al
documento y ligarlo a un objetivo espec’fico correspondiente.
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Camila pide la palabra. Se presenta como representante de la agrupaci—n de las auto inflamatorias de Chile.
Comenta brevemente que su enfermedad es genZtica y que son 16 pacientes a nivel nacional. Dice estar de
acuerdo con que se adhiera la genZtica de las EPOF en las carreras de pregrado, tambiZn el acceso a los
extmenes.

Esteban pide la palabra. Comenta que reconoci— cierta estructura en el documento del Plan Nacional del Ctncer
e invita a los participantes a leer este documento.

Judith pide la palabra. Y consulta si est} disponible ese formato en los documentos guardados. Se le dice que lo
van a adjuntar.

Se discuten detalles relacionados a otras mesas de trabajo y Carmen hace una celtima pregunta. Se consulta si el
jueves se va a poder ver una integraci—n de toda la informaci—n de las comisiones, a fin de ver comogzientes

un flujo mits llevado a la realidad de lo que tendr'a que pasar un paciente. Gerardo responde que le va a pedir al

resto de las comisiones que env’en un cattlogo de los objetivos que ellos mismos definieron quZ frea estt

abordando cada uno, cosa de hacer un reordenamiento de los objetivos. Otra participante dice que lo que se

consulta no se vio y hay que incorporarlo.

Se discute la fecha de la pr—xima reuni—n y se da por finalizada el acta.

ACTAN. 7
1 de abril de 2021

Se agradece por el trabajo realizado durante la semana, avisando que los trabajos realizados se van a
sistematizar para la redacci—n del informe final. Se informa tambiZn de los siguientes hitos:

¥ El d’a 9 de abril el Ministerio de Salud va a realizar un Webinar sobre metodolog’a Grade y el desarrollo
de gu’as de prictica cl'nica, que estf principalmente enfocado a las agrupaciones de pacientes. Sin embargo, las
personas involucradas en este proceso de participaci—n ciudadana tambiZn pueden participar. Debiese durar no
mis allf de una hora.

¥ El d’a 10 de abril es el plazo que se propuso para entregar un informe preliminar de cada comisi—n. Ese
d’a cada comisi—n va a compartir el estado de avance de sus informes. Lo ideal es que, para entonces, al menos
las iniciativas ya estZn determinadas, para que cada participante pueda revisar y comentar respecto a las
propuestas de otras comisiones.

¥ El d’a 16 de abril se va a hacer un plenario con todos los participantes de todas las comisiones, donde
cada comisi—n va a exponer los objetios e iniciativas que han propuesto en torno al frea estratZgica
correspondiente a su comisi—n.

¥ El 26 de abril es el plazo para entregar el informe final de cada comisi—n.
¥ El 30 de abril se hace entrega del informe final al Ministro de Salud.

Se destaca entonces que el primer hito corresponder’a al d'a 10 de abril, donde se publicara un informe
preliminar que se debe compartir con todos los otros participantes de este proceso de participaci—n ciudadana.

Se pide un voluntario para realizar la transcripci—n del acta y Carmen Gonztlez se ofrece.

Se procede a revisar el documento donde se indicaron los objetivos generales, objetivos espec’ficos y las
iniciativas asociadas a cada objetivo espec’fico, a fin de comentarlos y cerrar el tema. La idea es que, en esta
reuni—n, se puedan determinar las iniciativas que se van a proponer como comisi—n para ser implementadas en
esta trea estratZgica.

Con respecto al objetivo general, este es:

OEstablecer y optimizar los procesos de atenci—n de personas con EPOR sus familias en todos los niveles,
garantizando un servicio integral y que implique un abordaje de calidad y eficacia comprobada en salud.O
Gabriela R. pide la palabra. Comenta que le parece estar bien definido el objetivo general, ya que es la
aspiraci—n que todos tenemos. Sin embargo, siente que falta algo que incorpore tambiZn la preferencia de los
usuarios, que es un tema relevante en salud en general.

TambiZn dice OEsto es ignorancia m’a, no sZ si esa definici—n de Ocalidad y eficacia® incorpat o si esto es
solamente una mirada desde los prestadores.O

Gerardo anota la idea y sugiere que la edici—n sea O Garantizando un servicio integral y que implique un
abordaje de calidad y eficacia comprobada en salud, y que incorpore -0 algo por el estilo- la preferencia de los
usuariosO. Gabriela concuerda.
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Se pasa al siguiente punto, donde se definen ciertas freas de trabajo:
Screening neonatal.

Tamizaje prenatal, diagn—stico precoz y asesoramiento genZtico.
Tratamiento espec’fico e investigaci—n

Apoyo, seguimiento y rehabilitaci—n.

Gesti—n GES.

Ley Ricarte Soto y listas de espera.

Registro nacional de pacientes.

KKK KKK K

Se menciona que se han hecho una serie de comentarios respecto a estos puntos. Por ejemplo, Ver—nica
coment— con respecto al sceening neonatal que Ono todas las EPOF son genZticas ni de ni-os. Si se va a hacer
una ley de EPOF debe ser como es en todo el mundo, por incidencia cada 100 mil personas y sin dejar a nadie
fuera. Si no, esto sert otro GES o Ley Ricarte Soto. Creo que hay que sincerar y aclarar esto, pero no puede ser
ley ni plan para EPOFO.

Luego, respecto al tamizaje prenatal, diagn—stico precoz y asesoramiento genZtico, Gabriela se-ala que OAEste
punto se refiere a diagn—sticos y asesoramiento prenatal o a lo largo detodo el ciclo vital?O. Se le responde que
debiera ser lo segundo.

Respecto al Registro Nacional de Pacientes, Gonzalo comenta que agreg— el Registro Nacional de
Enfermedades Raras. A su vez, Fernanda se—ala tener la duda de si eso corresponde 0 no a esta comisi—n.

Con respecto a la pregunta de Fernanda, se le responde que el Registro Nacional de Pacientes forma parte de la
Comisi—n de Registro, Informaci—n y Vigilancia. Por lo tanto, la materia debiese ser tratada en esa comisi—n.
Respecto del Screening Neonatal como una de las treas, Gerardo dice OTengo la idea de que el screening
neonatal no excluye el tratamiento de otro tipos de enfermedades (que no sean de carfcter genZtico). Es una de
las treas de abordaje de esta comisi—n, pero no excluye las otas. TambiZn, respecto a lo de diagn—stico precoz
y asesoramiento genZtico, podemos agregar lo que se-ala Gabriela, a fin de poder determinar que esto sea a lo
largo de todo el ciclo vitalO.

Gabriela pide la palabra nuevamente. Dice que cuando ley— los pumos le pareci— todo correcto, pero pide
reorganizar los temas, ya que hay temas generales y otros espec’ficos. Propone que sea algo similar a:
Diagn—stico oportuno a lo largo del ciclo vital.

Tratamiento integral a lo largo del ciclo vital.

Promoci—n deiniciativas espec’ficas como el screening neonatal.

Gesti—n del sistema GES, entre otros.

KK K K

Bisicamente, pide reordenar las ideas en torno al ciclo del paciente. Concuerdan con ella y se proponen
reorganizar.

Judith pide la palabra y dice OMe pas— lo ismo que a Gabriela. Cuando entrZ al documento me hizo falta una
estructura en relaci—n, por ejemplo, al documento de trabajo, donde hab’a una estructura separada con respecto
a diagn—stico, tratamiento y otras iniciativas.

Dentro de eso, una de las cosas que se habl— en las otras comisiones, que no veo en este documento, es el
tema de mejorar la equidad de la cobertura geogrifica. Creo que tiene que estar dentro de las freas principales y
presentarse iniciativas que den soluci—n a esto.O

Se pregunta si lo que Judith menciona ser'a otro objetivo espec’fico. Judith responde OClaro, dentro de lo que

incluye diagn—stico, tratamiento y, finalmente, todas las freas. Algunas de las soluciones que hab’amos
propuesto para la equidad geogrifica era el tema de la tele medicina y tele genZtica. TambiZn los mismos

centros o programas de derivaci—n y el que los mZdicos se reaenan entre ellos para hacer ayuda y asesor'a
mutua, cosa que se puedan consultar en casos de pacientes con dif'cil diagn—stico.O

Gabriela G. pide la palabra. Se disculpa por integrarse tarde al estar en reuni—n con el Ministerio de Salud y
manifiesta estar de acuerdo con la idea de reordenar las ideas como se propuso.

Una participante dice OEI objetivo uno, por ejemplo, ser'a el global, que s&’a mejorar las coberturas de acceso a
diagn—stico y tratamiento. Dentro de esta estrategia de intervenci—n estar'an los objetivos que ser'an mejorar la
cobertura en el per'odo neonatal.O.

Explica que si lo separan por freas va a ser m¥s simple el definir la estructura y ubicar los planes de acci—n.
Otra participante propone dejar solo diagn—stico en una secci—n del documento. Dejar tratamiento y seguimiento
en una secci—n aparte, y en ella incluir la ley Ricarte Soto, rehabilitaci—n, etc.

Felipe dice OPara m’ es soeper importante, esto es un gran avance. Pero en mi organizaci—n nosotros atendemos
la anemia parox’stica nocturna, que no est¥ relacionada con tamizajes y diagn—stico precoz.

gl



PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES
| |

Tengo la sensaci—n de que toda esta I'nea habla de antlisis genfico y nuestra enfermedad -si bien es una
enfermedad rara- no requiere ninguno de estos extmenes. Requiere de la prueba de Ham (que es una hem—Ilisis
eritrocitaria provocada en un medio fcido), que no tiene nada que ver con lo genZtico.

Entonces, mi pregunta es ASe va a dejar aqu’ s—Ilo lo genZtico? Porque tengo la sensaci—n de que si s—lo
ponemos esto vamos a dejar a un mont—n de enfermedades raras afuera-como la m'a-, que requiere de
ex¥menes no tan espec’ficos para ser detectada, pero s’ requiere un tratamiento en espec’fico.O

Ximena pide la palabra para aclarar la intervenci—n anterior. Dice OEn este momento, nosotros no estamos
catalogados como enfermedad genZtica y tenemos eximenes bastante espec’ficos (se refiere durante un
momento a los extmenes relacionados con su patolog’a, pero se corta la conexi—n y se hace inentendibl§.O

TambiZn manifiesta que el conocimiento de los mZdicos respecto a su patolog’a es muy poco. Afirma estar de
acuerdo con Felipe, diciendo que es estupendo para las enfermedades genZticas, pero tambiZn pregunta: Para
el resto de las enfermedades! nuestros extmenes, nuestros tratamientos, lo que necesitamos Ava a ir incluido
aqu’, o s—lo se incluyen los extmenes genZticos?

Felipe vuelve a tomar la palabra para terminar su pregunta. Dice OSi estamos hablando s—lo de enfermedades
genZticas, no tenemos nada que hacer nosotros aqu’. Pero si estamos por todos los tratamientos y exfmenes
para personas que tengan casos raros, entonces s’ somos una parte importante y ah’ deber’an ser todos los
tipos de extmenes que estZn incluidos dentro de la previsi—n de enfermedades raras. Pienso yo, esa es mi
pregunta.O

Una participante pregunta OAEntonces, deber’a ser un tamizaje integral lo que estZ en el objetivo?0

Felipe responde OYo creo ques’. Creo que el tamizaje no es s—lo la respuesta, sino todos los exfmenes
necesarios y que se conozcan para determinar las enfermedades raras: son 7 mil. Entonces, de las 7 mil debe
haber apenas mil que son genZticas.O

Otra participante dice OLo que estten el documento es lo que la gente se ha dado el tiempo de contribuir,
colaborar y escribir. Que no estZ no significa que la mesa lo quiera dejar fuera, eso que quede bien claro.

Yo pido disculpas, porque me enfoquZ en trabajar en el otro documento y puse todo eso en el otro documento.
Me comprometo a escribirlo en el actual. Yo represento a la Asociaci—n Gremial de la Industria de Dispositivos
MZdicos, y es nuestra intenci—n que todo lo que tenga que ver con diagn—stico y con tratamiento que no sea
farmacol—gico tambiZn estZ incluido, en el amplio espectro y entendiendo que lo que estt hoy d’a no es
necesariamente lo que va a estar ma—ana. Entonces, no lo podemos dejar muy acotado, porque la tecnolog’a
evoluciona muy ripidamente.

Lo que he visto aqu’ es que quien empez— a contribuir lo hace desde su frea de expertiz. Obviamente, se nota
que ha habido una mayor contribuci—n por la gente que estt en el tema genZtico, pero no es excluyente ni es la
intenci—n de la mesa segoen lo que conversamos al comienzo.O

Una participante manifiesta no haber visto espacio para incluir lo que se necesitaba para vasculitis, por lo que le

va a mandar el documento al respecto a Gerardo ya que, en su opini—n, las enfermedades que no son genZticas
tambiZn deben tener especificaciones y se debe consultar a mZdicos que tengan conocimiento de estas

enfermedades. Entonces, propone que cada agrupaci—n que tiene sus estudios los env’e a Gerardo.

Juan C. pide la palabra. Dice que con respecto a lo que se pregunt— de la inclusi—n, @sestt incluido mis
adelante en el documento, cuando se consulta sobre los tratamientos. Estt de acuerdo en que esto tiene que ser
un Plan Nacional que sea inclusivo y no s—Ilo para las metab—licas o genZticas, y por eso se deben integrar
especialistas (onc—logos, reumat—logos, inmun—Ilogos, internistas, entre otros).

Con respecto a c—mo lograr eso, dice OM3s que con un registro de pacientes, se va a lograr cuando exista un
registro o lista de Enfermedades Raras. Esos son temas que, por ejemplo, se abordan con la inclusi—n a
Orphanet, donde hay un listado de todas las enfermedades que se han mencionado y unas tantas ms.O

TambiZn se refiere a que es un gran error conceptual el ubicar la pesquisa neonatal como diagn—stico. La
pesquisa neonatal no puede ser mirada como un examen, y por eso le parec’a correcto que estuviese aparte ya
que, m¥s que ser un diagn—stico, es una estrategia de Salud Paeblica que parte con una red de derivaci—n y toma
de muestras (aspectos preanal’ticos) y luego con un diagn—stico, adenfs de los aspectos post anal'ticos
(seguimiento).

Explica tambiZn que por eso es tan importante que esta comisi—n nacional evalcee las eventuales patolog’as que
puedan ser ingresadas, el funcionamiento continuo, entre otros factores.

Dice tambiZn que en la secci—n de diagn—stico oportuno debiese ser mis explicado que para las condiciones que
no tienen hoy la posibilidad de entrar en la pesquisa neonatal -por no cumplir los criterios, en el caso de
patolog’as que se diagnostican cuando ya hay s'ntomas- se debiese dejar en claro que se debe hacer lo posible
por tener un diagn—stico oportuno.
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Se lo interrumpe para preguntarle si Juan propondr'a poner como primer punto la pesquisa neonatal y como
segundo el diagn—stico oportuno, o si sugiere dejarlo como m objetivo espec’fico aparte.

Juan responde que puede ser. Dice que no se est} escribiendo el programa del Ministerio, sino que es una
propuesta. Por lo tanto, la redacci—n que se use-mis allf de ser lo mts correcta posible- debe ser lo mis cetil
posible para poder destacar lo que importa.

Hace un Znfasis importante en que quien lea el documento debe entender lo que para esta mesa fue importante
en la discusi—n, que eso es mis importante que el orden en el que se va a implementar.

Fernanda M. pide la palabra. Dice que el haber puesto el screening neonatal al principio puede ser muy cetil para
quien lo lea despuZs, pero que en este momento gener— la sensaci—n de que el resto del documento estaba
orientado mis hacia lo genZtico.

Dice que en el objetivo 3 hay mucha informaci—n referente a las EPOF mis generales, y que ah’ se debe poner
Znfasis en los extmenes no genZticos y las evaluaciones por especialistas no genZticos. Comenta que hacer
una lista de todos los posibles extmenes no genZticos que puedan necesitar personas con enfermedades raras
de todas las treas suena poco posible porque siempre quedartn cosas afuera, por lo que sugiere un comitZ que
revise -sobre todo para las coberturas de Fonasa e Isapre- y que se vayan incluyendo de forma prioritaria. En
esencia, mfs que generar una lista de cada examen, propone explicitar que debe haber acceso a exfmenes no
genZticos y genZticos.

Judith pide la palabra. Dice que agregar’a dentro de las freas las Estrategias de Salud Pceblica, los Programas
de Salud Espec’ficos, la Equidad de la Cobertura Geogrifica y la Protecci—n Financiera de Salud. TambiZn se
refiere a que otras personas (aparentemente a otro comitZ, pero al momento de decirlo se le corta la se-al) esttn
desarrollando estrategias para aumentar los recursos y el capital humanos con interZs en las EPOF.

Carmen G. pide la palabra. Pregunta si se pudiese integrar:

¥ La educaci—n a la exposici—n con respecto a los factores de riesgo que conducen a la generaci—n de
EPOF en las madres.

¥ Si se pueden establecer indicadores de salud preliminares

¥ Si se pueden pesquisar los factores de riesgo asociados a una labor o tipo de profesi—n para poder

canalizar todas estas enfermedades que tal vez no son genZticas, pero que s’ tienen una alta probabilidad de
ocurrir debido a un factor ambiental asociado a algcen tipo de trabajo.
¥ Si puede existir una protecci—n y seguridad de la informaci—n que se genere en esta base de datos.

Gerardo responde que muchas de las cosas que mencion— las estfn manejando otras comisiones,por lo que
sugiere que, una vez que el resto de las comisiones compartan sus informes, revise si estos aspectos que
mencion— est¥n incorporados o no, como el tema de educaci—n y protecci—n de la informaci—n. De todas
maneras, qued— anotado.

Se procede a revisar los objetivos espec’ficos:

¥ Mejorar la cobertura del screening neonatal.

Estrategia de intervenci—n: provisi—n de servicios asistenciales y fortalecimiento de la red.

Iniciativas: Implementar un screening neonatal metab—Ilico ampliado. Reactivar ¢ plan piloto de pesquisa
neonatal para 26 condiciones iniciado el a—0 2017 en el Hospital San Juan de Dios en conjunto con el INTA.

¥ Crear una comisi—n nacional que evaloee permanentemente nuevas condiciones a ser incorporadas, as’
como optimizar de forma continua su funcionamiento.

¥ Mantener el screening auditivo.
¥ Implementar screening neonatal ecogrifico de cardiopat'as congZnitas.

Entre los comentarios, Gabriela dice que hay que agregar la evaluaci—n continua de los resultados de la comisi—n
nacional. Se deja abierta la palabra en caso de comentarios.

Juan C. pide la palabra. Rectifica su comentario sobre el screening neonatal metab—lico ampliado, cuando
debiese ser Oscreening neonatal ampliadoO. Explica que esa discusi—n se ha tenido desde el 20@desde que
est} la posibilidad de hacer pesquisas ampliadas en Chile) hasta el a—o 2015, que se entreg— un informe al
Ministerio de Salud y que se implement— el 2017, pero que ahora estf en pausa por la pandemia.

Dice que el punto 2 de los objetivos espec’ficos era para reemplazar los puntos 3 y 4. Esto es porque, en sus
palabras, tanto el screening auditivo como de cardiopat'as congZnitas son unas de las condiciones que no esttn
en las 26, pero que podran ser implementadas, al igual que la Inmunodeficiencia Combinada Severa y varias
otras patolog’as que esttn Oa la espera0 de entrar a la lista.

Pide que en el documento se evaloee tambiZn quZ se hace en otros pa'ses, quZ patolog'as tienen buenas
terapias, si hay una mejor proyecci—n del fenotipo cuandose diagnostican precozmente, entre otros factores.
Entonces, pide eliminar los puntos 3y 4 (ya que, segeen ZI, esttn comprendidas en el punto 2) y enfatizar en la
optimizaci—n continua del funcionamiento de la condici—n nacional, a fin de mejorar los pr@sos de diagn—stico y
tratamiento, enfatizando en el punto 2.
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Gerardo toma nota y, antes de pasar al siguiente objetivo, se—ala que los Organismos e Instituciones
participantes en este punto ser'an: Servicios de Salud, laboratorios de screening neonatal, Hospital San Juan de
Dios en Santiago, Hospital Guillermo Beltrfn Benavente en Concepci—n, INTA, Unidad neonatol—gica de cada
hospital pceblico y privado de Chile.

En este punto Gabriela destaca que tambiZn se deben agregar las unidades de tratamiento y seguimiento de los
pacientes, los test neonatales que son una parte de los programas de screening.

Juan C. y Gabriela realizan peque—as acotaciones, aclarando que los hospitales que salen mencionados en el
punto anterior aparecen porque, segoen un informerealizado previamente, tienen la tecnolog’a necesaria para
manejar los screening neonatales. TambiZn se recalca la importancia de este screening.

Posterior a eso, se procede a revisar el segundo objetivo:

¥ Articular una red de tamizaje prenatal capacitada para el diagn—stico de EPOF.

Iniciativas: Articular la red de referencia con telemedicina. Incorporar a genetistas dismorf—logos en procesos de
evaluaci—n prenatal y toma de decisiones. Habilitar estudios genZticos moleculares en I'quido amni—tico.

Juan y Gabriela reiteran nuevamente los puntos que mencionaron al principio del acta, con respecto a la
generalidad, a la estructura y al no enfocarse netamente en lo genZtico.

Gabriela insiste en tener en un objetivo todo lo relacionado con pol'tica pceebli@ orientada a la prevenci—n (en
relaci—n con el screening y toda el frea neonatal) y agregar un segundo objetivo que abarque el diagn—stico, a fin
de incluir todo.

Judith pide la palabra. Concuerda con lo mencionado anteriormente y dice que el primer punto debera ser
mejorar la cobertura de diagn—stico, y dentro de las estrategias de intervenci—n e iniciativas deber'an estar
mencionados los screening y el tamizaje de otras enfermedades metab—Ilicas, cardiovasculares e incluso
oftalmol—gicas.

Carmen G. pide la palabra. Pregunta si se podra hacer hincapiZ en el tamizaje en s'ndromes que comparten
diferentes EPOF -enfermedades raras que tienen una misma historia de enfermedad-. Ejemplifica el s'’ndrome de
Raynaud, que se ve en distintas EPOF de tipo reum#tico, con el fin de pesquisar a un paciente desde ah'.

Se le responde que el s’'ndrome de Raynaud s’ se presenta en muchas enfermedades, y son con modalidades
que se van repitiendo, muchas de las cuales no tienen cobertura. Dice que, en el caso de la disautonom’a,
ninguna tiene c—digo ni acceso al sistema de salud, y tampoco son considerados los trastornos del sistema
nervioso. Se dice que algunas de las disautonom’as, que son las mis raras, son consideradas como OrarasO para
Orphanet.

Gerardo se compromete a reordenar el documento en base a los comentarios realizados y hacerle una propuesta
a la comisi—n.

Gabriela insiste nuevamente en que los tamizajes o screening no son necesariamente diagn—sticos, sino que una
pol'tica de salud.

Se procede a revisar los siguientes objetivos:

o Implementar un modelo de diagn—stico precoz: ¥ En diagn—stico, la creaci—n de policI'nicos para EPOF
en hospitales de referencia a lo largo del territorio nacional, integrados por especialistas con experiencia en el
diagn—stio de EPOF y equipos de salud mental.

¥ Establecer flujogramas de referencia y contrarreferencia a policl'nicos de EPOF desde otras
especialidades y/o atenci—n primaria en todos los equipos de salud.

¥ Educar a profesionales de los equipos que derivartn atravZs de jornadas de capacitaci—n de EPOF.

¥ Crear disponibilidad de horas en policI'nicos de otras especialidades necesarias para el proceso
diagn—stico (como cardiolog’a, ecocardiogramas, traumatolog’a, otorrinolaringolog’a, oftalmolog’a, etc.)

¥ Imdementar un sistema de tele consultor’as entre profesionales referentes o facilitadores diagn—sticos
de EPOF y mZdicos desempe—tndose en centros que no cuenten con estos especialistas.

¥ Generar un sistema de derivaci—n para la realizaci—n de eximenes poc frecuentes desde
especialidades afines hacia el laboratorio nacional de referencia o laboratorios de citogenZtica y biolog'a
molecular ya existentes.

¥ Establecer un laboratorio nacional de referencia para EPOF que incluya tecnolog’a de secuenciaci—n
masiva, ademis de marcadores inmunol—qgicos y citolog'a poco frecuente.

Iniciativas: Reuni—n del 1 de abril de 2021 .
¥ Expandir de forma progresiva en el tiempo la cobertura del sistema de salud para eximenes
necesarios para el diagn—stico de EPOF, estableiendo prioridad segoen un comitZ de expertos.

¥ Crear un programa de tamizaje de EPOF por secuenciaci—n masiva en pacientes ingresados a
unidades de intensivos neonatales y pediftricos.
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_ ¥ Conformar unidades o secciones de oncogenZtica para evaluaci—n dign—stica y asesoramiento
genZtico en cincer.
¥ Incorporar a sistemas de registro y ficha electr—nica diagn—sticos con c—digo OMINT HPO y/u
Orphanet.

Como son varias iniciativas, Gerardo da la palabra para comentar las primeras seis.

Gabriela R. pide la palabra. Manifiesta estar de acuerdo con lo que se plantea en los puntos, pero pide formar
equipos de salud m¥s que solo mZdicos especialistas.

Leopoldo pide la palabra. Pregunta en quZ parte se va a considerar la cobertura a los medicamentos biol—gice
en relaci—n con el tratamiento de las enfermedades inmunol—gicas. Se le responde que esa iniciativa est}
contemplada por el informe de la Comisi—n de Rector’a, Regulaci—n y fiscalizaci—n.

Dice que se han hecho referencias respecto de la garant'a de protecci—n financiera de manera global para las
EPOF, pero que no han tenido cabida dentro de la ley Ricarte Soto ni del GES.

Carmen pregunta si eso podra entrar en el DAC (Diagn—stico y tratamiento de alto costo con sistema de
protecci—n financiera). Se esponde que hay una propuesta formulada por parte de la comisi—n mencionada
anteriormente, no solo en torno al tratamiento, sino tambiZn al diagn—stico.

Gabriela pide la palabra. Dice que es importante la creaci—n de policl’'nicos, pero propone-en base a la
experiencia internacional- la creaci—n de un Centro Nacional de tratamiento para EPOF y que este interactoee con
los policl'nicos, vea las tele consultas e interactcee con toda la red.

Se le responde que acen no se ha visto esa propuesta, pero que podra estar despuZs en el documento.

Judith pide la palabra. En relaci—n con la pregunta de Leopoldo dice que, si bien la Comisi—n de rector’a habla en
la regulaci—n de tratamiento y extmenes en algunas iniciativas, no desarrolla el c—mo hacer esta regulaci—Con
respecto al centro nacional, tambiZn se nombra esta iniciativa, pero no se desarrolla. Dice que cuando lo
conversaron en la comisi—n se habl— que era materia de esta comisi—n el desarrollar esos puntos.

Gerardo explica que la comisi—n de rector’aes la que debe elaborar la estandarizaci—n de ciertos procesos. Por
ejemplo, si proponemos la idea de un centro nacional para el tratamiento de las EPOF, es su trabajo el proponer
los instrumentos jurdicos y de estandarizaci—n de procesos para que eso selleve a cabo. En cuanto a
contenidos, le corresponde a esta condici—n. TambiZn dice que en cuanto a la garant'a de protecci—n financiera
para EPOF, no se hace una especificaci—n respecto a los medicamentos biol—gicos, pero se entiende que estos
debiesen estar incorporados.

Felipe pide la palabra y destaca que las cosas deben estar especificadas en la ley, o no existen. TambiZn dice
que en Chile existe un problema estructural con respecto a c—mo se financian los tratamientos, lo que hace que
se conflicteeenlos tratamientos y se deba pelear por acceder a los mismos. Si no se cambia la forma, tal que la
priorizaci—n de los tratamientos sea por un factor mZdico en lugar de econ—mico, se va a seguir en lo mismo.

TambiZn propone que los hospitales existentes se conviertan en referencia. Por ejemplo, los hospitales que son
referencia en hematolog’a, a donde se derivan directamente los pacientes cuando hay problemas en regiones.
Insiste en el fortalecimiento del sistema, mis que en el hecho de generar hospitales propios. Ejemplifica con el
Hospital El Salvador en el frea de hematolog’a. Enfatiza mucho en la importancia de tener especialistas, la
normativa y, sobre todo, los tratamientos para que los pacientes sobrevivan.

Gabriela pide la palabra. Dice OS—Ilo apa@y -como dec’a Judith al principio de la reuni—n el hecho de que los

pacientes tengan acceso a terapias cerca de su lugar de domicilio, y aprovechando las capacidades informtticas,

tenemos que considerar esto como una red nacional en la cual haya esttndares y comunicaci—n. Centralizar todo
en un solo lugar es sceper ffcil y entretenido para los doctores, pero es una dificultad de acceso para los
pacientes, as’ que mifs que centralizar, hay que armar una red interconectada con buenos estindares, como

control de calidad. Y eso aparece en las propuestas que estin mis abajo.O

Judith pide la palabra nuevamente para referirse a lo que dijo Felipe. Dice que cree que las necesidades de
protecci—n financiera debiesen incluirse como un objetivo, ya que-si bien la comisi—n de rector’a lo se—al—no se
desarrolla. Todo esto a fin de crear un sistema o fondo de dinero que pueda ayudar a las enfermedades que no
estfn cubiertas.

Por otra parte, explica que dentro de este punto de protecci—n financiera ser'a bueno agrega en los sistemas de
protecci—n a los activos (los bienes de las personas en caso de quiebra). Por ejemplo, que no se puedan
embargar sus sueldos ni sus pensiones, as’' como los bienes utilizados para vivienda, educaci—n y rehabilitaci—n.
Ximena pide la palabra. Comenta con respecto a lo que dijo Felipe que el a—o0 2015 se propuso al Ministerio de
Salud como fundaci—n el trabajar con el Hospital S—tero del R’o (donde estt la mayor cantidad de pacientes con
vasculitis) teniendo apoyo mZdico del hospital. Esto se rechaz— y cada vez que intentan postular a la ley Ricarte
Soto para tener acceso a medicamentos biol—gicos se dice que no hay recursos.
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Entonces, explica que, si no hay recursos para eso, no se puede llegar a pensar en un centro de referencia o en
especialistas exclusivos.

Felipe vuelve a pedir la palabra. Dice que lo que pretenden es 80/80: si hay 80 patolog'as en GES/AUGE,
deber’'a haber 80 medicamentos en la Ley Ricarte Soto. Cree que el problema de financiamiento es pol'tico, no
econ—mico. Cuentaque cuando se hizo la ley Ricarte Soto se produjo un 2% adicional de trabajadores para
financiar la ley, pero el gobierno dijo que pod’a financiar todos los medicamentos con los montos que iban a
establecer.

Entonces, enfatiza en que, si se propone un aumento de la Isapre para poder financiar los tratamientos no s—Ilo
de las EPOF, sino de todas las enfermedades disponibles.

Insiste en que hay que especificar de forma expl’cita en el documento que es inmoral que se deje algcen
medicamento fuera y que hay que insistir en todos los tratamientos.
Ximena propone eliminar el IVA a los medicamentos en lugar de aumentar los impuestos para los pacientes.

Para recapitular, Gerardo habla de 2 propuestas generales que requieren una mayor elaboraci—n y que estZn
consignadas en el informe, dada su importancia:

¥ Alguna propuesta respecto de la protecci—n financiera de diagn—stico y tratamiento de las EPOF.
¥ Creaci—n de una red nacional de atenci—n de EPOF.

Ambos temas requieren un abordaje que probablemente quede chico bajo el esquema que se propuso de
informe. Por ende, Gerardo propone formar una subcomisi—n (con 3 personas en cada tema). Se compromete
con enviar la posibilidad de formar estas subcomisiones por medio de un correo electr—nico.

Se compromete a reordenar el documento en base a lo comentado y se da por finalizada el acta.

ACTAN. 8
9 de abril de 2021

Presentaci—n Plan nacional EPOF
Octava reuni—n de proceso de participaci—n ciudadana para la elaboraci—n de una propuesta de Plan Nacional
sobre Enfermedades Poco Frecuentes.

1.- Gerardo Bustamante, asesor de Sra. Carolina Goic, da la bienvenida.
Se realiza resumen de la Primera reuni—n de proceso de participaci—n ciudadana para la elaboraci—n de una
propuesta de Plan Nacional sobre Enfermedades Poco Frecuentes.

-El d’a de ma—ana tenemos que subir el estado actual de nuestro informe, para que el resto de las comisiones
puedan tener acceso y ver cutles son las iniciativas que proponemos respecto del frea estratZgica de nuestra
comisi—n.

-Ya me hicieron llegar la comisi—n de educaci—n promoci—n e informaci—n, ya lo terminaron y estt muy bien, con
bastante detalle explicitan cada una de las de las iniciativas. Hay algunas otras comisiones un poco mits
atrasadas, entre ellas la nuestra en el desarrollo de cada una de las iniciativas que proponemaos.

-En la celtima sesi—n de la comisi—n se acord— la creaci—n de dos subcomisiones en funci—n de la importancia que
revisten esta iniciativas para el plan que vamos a proponer, una de ellas en la creaci—n de un stema de
protecci—n financiera para diagn—stico tratamiento y manejo integral de personas con enfermedades raras, la
segunda subcomisi—n creaci—n de una red nacional de atenci—n de personas con enfermedades raras.

-Al momento de abrir la invitaci—n a las sibcomisiones, se inscribieron las tres primeras personas, y luego se
inscribieron mis. Giselle, Camila y Ximena, primera comisi—n. Gabriel Repetto, Juan Cabello y JosZ Luis
Valenzuela, segunda comisi—n. Quiero dejar abierta la palabra si les parece este fpo de forma de composici—n
de estas dos subcomisiones, o prefieren que fuese algo abierto y que por ejemplo los participantes pudiesen
participar en una u otra. La idea es que no sean comisiones tan numerosas para que el trabajo sea operativo,
sino va a ser muy dif'cil llegar a acuerdos. Tenemos poco tiempo para poder presentar el documento, dej—
abierta la palabra para que ustedes se—alen cu#l es la forma correcta para trabajar en estas dos subcomisiones.

Interviene Gabriela G. Hola buenos d’as a todos. Yo creo que en las mesas muy numerosas, finalmente cuesta
llegar a un documento, por un tema de tiempo, por las disponibilidades, no hay problema en que se inscriba, no
limitar a nadie, pero que respeten los tiempos que se acuerden de trabajo, y el que no pudo participar en estos
tiempos que va a tener que seguir lo que la mayor'a defini—, porque si no, no va a terminar nunca. Yo me ofrec’
voluntariamente para colaborar por la mesa de asistenciales con Juan Cabello, Luis y Gabriela, yo me coordino
con ellos y as’ es mits ffcil, y la otra cosa que quer'a comentarle que justamente estamos coordinando una
reuni—n para tomar la experiencia de otros pa’ses, con el doctor Manuel Posada y con el doctor Barrera. Voy a

215



PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES

coordinar una reuni—n con Dc Cabello, Gabriela yLuis, para que puedan intercambiar experiencia y ver tambiZn
que podemos rescatar de la experiencia. S’, no hay ningoeen problema mindame el correo, hay que coordinarlo
con el horario de Espa—a y Colombia, pero en el fondo yo colabor— con la mesa y voy dandoayuda a ellos,
porque si no se desordena mucho.

Interviene Gerardo. Muchas gracias Gabriela, me pidi— la palabra Ximena.

Interviene Ximena, si es muy importante que en la otra comisi—n participen las agrupaciones de pacientes,
quienes somos los que tenemos las dificultades, en terreno la tienen las agrupaciones, y que hagan llegar sus
propuestas para sacar algo en comeen. Es el las agrupaciones donde estt la informaci—n exacta.

Interviene Gerardo. Pero las agrupaciones se agrupan en dos federaciones creo, o0 estoy equivocado.

Interviene Ximena, nos existen agrupaciones que no son paraguas, por ejemplo vasculitis somos 15 tipos, as’
que imposible est¥n en un paragua, nos invisilizamos, imposible ya hemos estado en tres paraguas y quedamos
nulas. Por eso decidimos trabajar independiente. Ahora no se si todas las agrupaciones son paraguas.

Interviene Gerardo. En todo caso se inscribieron para esta comisi—n, sistema de protecci—n financiera, Camila
Vidal, Jimena Romo, Giselle Rodr'guez, Manuel Espinosa, Ver—nica Cruchet y Mar'a Isabel Herrera, para una
reuni—n de coordinaci—n entre ellas. La idea es que se junten el martes y luego independiente se junten.

-Respecto de la celtima reuni—n, quiero revisar algunos de las iniciativas propuestas en el documento dé&abajo.
Voy a pasar a revisar rfpidamente y de respecto de las cuales todav’a no hay algcen disenso, las vamos a excluir
del informe preliminar, que se lo vamos a compartir a las personas.

-Voy a compartir pantalla de las que nos faltan por revisar, del 7 al 11. Entonces la iniciativa neemero 7, establecer
un laboratorio nacional de referencia para enfermedades poco frecuentes que incluye tecnolog’a de

secuenciaci—n masiva, ademts de marcadores inmunol—gicos y citolog’a poco frecuentes. Al respecto JosZuis

Valenzuela dec’a de que si bien es muy positiva la creaci—n de un laboratorio de referencia en Chile, es un
proceso de varios a—0s ya que hay que desarrollar capacidades que en este momento en Chile, no esttn, no se

trata solamente de la compra de secuenciadores masivo, sino que tambiZn deben desarrollarse profesionales en

biogu'mica, bioinformttica, etcZtera. Pero por otro lado en tZrminos econ—micos es muy difcil que dado el
volumen de extmenes de laboratorio en Chile, logre los mismos costos que laboratorios extranjeros al menos en

el corto plazo, por todo lo anterior pensando la necesidad de dar mayor acceso a eximenes genZticos y a menor

costo, sobre todo para los que no pueden esperar varios a—0s, sugiero que se propongan medidas que faciliten

la realizaci—n de extmenes genZticos en el extranjero en los siguientes Fmbitos: 1. incluir como prestadores a
laboratorio en el extranjero en el cofinanciamiento que dar'a Fonasa al codificar este tipo de exfmenes, 2. Eximir

a los estudios genZticos del extranjero del impuesto nacional del 15 % el cual estin grabados y aumentan el

costo del paciente. 3 regular las condiciones de envi— de las muestras en el extranjero para asegurar la
integridad y trazabilidad de la muestra y la calidad del estudio genZtico.

-Juan Cabello ante lo antes dicho ser'a mejor articular laboratorios pceblicos y privados generando una red
conocida que permita conocer las capacidades diagnosticas existentes. Eventualmente se podr'a determinar la
necesidad de generar tZcnicas que por su alta demanda requieran ser ofrecidas por centros de referencia
nacional.

Se genera un ditlogo entre ellos en el cual tambiZn Gabriela Repetto agrega que estt de acuerdo con configurar
diagn—stico como una red, y como se—ala Gonzalo una generaci—n de estiiares.

- AAlguien tiene alguna pregunta, quisiera hacer algoen comentario respecto de esta iniciativa? estf una de las
que genera disenso, pero hay algunas propuestas de reformulaci—n de la misma.

Interviene Gabriela G. Gerardo estoy de acuerdo con lo que proponen, el doctor Juan Cabello, de articular la red
como algo mis general, porque no sabemos que viene a futuro. Pero tambiZn estoy de acuerdo que pone JosZ
Luis Valenzuela, que tenemos que generar ciertos esttndares y que eso no implica que mientras se genera esa
red estos puedan ser financiados y eso conlleve al futuro del desarrollo local. Con colaboraci—n poeblico privado
dejamos citado como ponemos la primera piedra para el camino del desarrollo. Pero creo que es importante no
excluirlo porgue hay disensos no consensuar entre todos la mejor redacci—n.

Interviene Gerardo, no evidentemente vamos a incluir algo act sobre esta materia, a lo que voy yo no lo vamos a

incluir en el informe preliminar pero sin duda lo vamos a incluir en el informe final, hasta que lleguemos a un

consenso respecto de esta materia, ahora bien yo tambiZn coincido con la visi—n de personalmente en el sentido
de que competitivamente probablemente la creaci—n de un laboratorio nacional es muy compleja dada la
situaci—n de nuestropa’s y dado el avance tecnol—gico que han alcanzado otros pa’ses estamos todav’a a a—0s
luz probablemente de poder alcanzar un est¥ndar adecuado que sea competitivo con el extranjero.

Interviene Gabriela G. Yo estoy de acuerdo con esto y creo que todos tambiZn lo que pasa es que nuestra
experiencia nacional, cuando tce lo pones de esta forma pasa por el sistema actual de salud que nosotros
tenemos pasar’a y eso queda cubierto por el Libre elecci—n, pero no por el Mai, quZ es la prestaci—n de FONASA
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institucional, porque al no poder la red generar los recursos para, y €so son temas que tenemos que tener en
cuenta que si bien es cierto, no tendr'a nada que ver en este punto de desarrollo de tecnolog’a del sistema tiene
impacto en el financiamiento. Si la Mai no lo puede prestar, no lo cubre, porque la red paeblica no lo puede
prestar. Como va a ofrecer un financiamiento si obligan a contratar un servicio. Hay que ver como lo redactamos.

Interviene Gerardo. Alguien quisiera a—adir alguna respecto

Interviene ! . Yo quera hacer un breve comentario igual estoy de acuerdo con JosZ Luis Valenzuela, sin
embargo, no encuentro que sea incluyente proponer este tipo de iniciativas, independiente del momento y los
costos, y la demanda en el pa’s, no permita llevar a cabo exfmenes de este tipo a precios competitivos, si se
podr'a plantear dentro del plan a la estructuraci—n de un laboratorio de estas caracter’sticas. Ahora en nuestro
pa’s la instituci—n es el ISP como para poder desarrollar este punto de referencia nacion& Y tambiZn me da la
duda bajo que proyecci—n estamos planteando esta propuesta porque en el plan nacional del ctncer con toda la
articulaci—n de los centros de alta complejidad, proponen dentro de su normalizaci—n la implementaci—n de
estudios de secuenciaci—n, y eso no es solo en un punto de este pa’s sino en cada uno de los centros de alta
complejidad. Y para ello han tenido tiempo para proponer equipos, y presupuesto que van a referir para poder
darles esa estructura a los laboratorios de anatom’a patol—gica por ejemplo que estfn asociados a los centros de
ctncer. Vale la pena incluir este laboratorio como complemento de la prestaci—n que se esttn proyectando desde
los centros de referencia o de lata complejidad del ctncer.

Interviene Gerardo. Bueno, la idea, la temporalidad de este plan es de aqu’ a 10 a-os. Les parece, si dejamos
esta iniciativa como de largo plazo e incorporar las propuestas de JosZ Luis y del Dc Cabello como un periodo de
transici—n para llegar aqu’.

Interviene Fernanda, Yo de acuerdo, y creo que cuando estemos todos de acuerdo que es articular las cosas que
ya existen tanto en el extranjero y en chile y tambiZn fomentar el desarrollo de ese tipo de tecnolog’a. Que no
necesariamente tienen que ser un lugar centralizado pero si bajo un mismo paragua articulados como una misma
red, y eso va a ser en largo plazo. Y no olvidarnos de los otros extmenes que no son genZticos, pero si
inmunol—gicos, o de otro tipo de examen raro o costoso, que estZn bajo esa misma mirada.

Interviene Dc Cabello, tomando el celtimo punto que dijo Fernanda, no hay que olvidar que cuando uno ve por
primera vez a un paciente con algo, hoy no tiene donde ir a buscar un lugar donde se pide un examen en chile,

uno empieza a llamar a amigos, sabes d—nde puedo hacer sto, en los chat de grupo la pregunta frecuente es

donde se hace tal examen, articular es para eso, orphanet ofrece esa posibilidad, es un directorio de

laboratorios, los que estfn en chile se inscriben y ofrecen sus extmenes, de manera que si tuviZramos una

herramienta de ese tipo, yo en vez de preguntar a un amigo me meto al sitio y encuentro la informaci—n. Donde
se hace, cufnto cuesta, cual es el tipo de muestra, donde envi— al paciente y es un tremendo avance. Si no se
hace en chile tambiZn viene el cuento de donde se manda para realizar el examen. Ahora con respecto al futuro

y extmenes para todos en Chile, pero es un tema comercial, nos pasa en INTA cuando montamos tZcnicas

nuevas y evidentemente que el rendimiento comercial de una tZcnica tiene que ver muy poco con la decisi—n de
montar una nueva tZcnica, pero si es un examen que hare cada 2 a—-os la implementaci—n que me cuesta x
cantidad de plata es mejor mandar el examen al extranjero. TambiZn hay un antlisis que se debe hacer, la

articulaci—n de ed la veo como facilitar informaci—n y tener esa posibilidad.

Interviene Fabio, yo concuerdo con lo que dijiste toe quiero que era, dejar planteada la idea es como para hacer
algo a futuro, porque tambiZn escuchando digamos lo que esttn diciendo y concuerdo con ello Habra que ver
cufnto es realmente lo que necesitamos tener implementado un sistema de esas caracter’sticas. Entonces creo
que ser’a bueno, dejarlo planteado para futuro viendo costo-beneficio, lo que podramos lograr y la alternativa
que podr'amos tener porque si no si ho tenemos un uso tan grande, porque tampoco tenemos la estad’stica.
Ser’a bueno poder pensarlo a ver si realmente es necesario una implementaci—n de ese nivel, por medio del ISP,
estado o0 pago particulares. Habr'a que ver Interviene Giselle., la opini—n viene del lado de lo personal, cuando
me toc— ser paciente de alergia alimentaria coincidi— que hay muy muy pocos lugares que hacen toda la bater'a
de extmenes que yo requer’an, entonces al ser tan pocos los costos son muy altos. Mientras esta ley no tenga
un presupuesto que estamos trabajando act no tengo un presupuesto asignado. Estoy entendiendo entonces
quZ vamos a hacer los propios pacientes quienes debamos costear estos extmenes en ese sentido es posible
aplicar una pol'tica de un precio miximo Industrial as’ como se aplica los medicamentos lo dej— planteado, no sZ
si es posible en el fondo es como que hay un umbral m$ximo de pago. Porque te cobran, —sea no puede uno fijar
el precio por lo tanto cobrar lo que ellos consideran, los extmenes no se mandaban al extranjero quiere aclarar, y
eran solamente tres lugares que hab’a en este entonces que los hac’an. Entonces sal’a un poquito caro. Pero
bueno independientemente de eso el punto es ver si se puede poner como un sistema como el del precio
miximo Industrial que hoy d’a se usa en la ley Ricarte Soto, para ver un umbral de precio.

Interviene Gerardo, Aalguien pidi— la palabra sobre esto?

Interviene Gabriela G. solo para aclararle a Giselle y que lo refiere a tecnolog’a o prestaciones de Salud, si bien
es cierto que hoy d'a se estt generando toda la iniciativa de eso, yo creo que aqu’ en este proyecto en
espec’fico es que estamos discutiendo como generar y articular la red y desarrollar. Entendiendo que no quede
nadie fuera y entendiendo que el financiamiento es un desaf'o que est} planteado, entiendo que va a haber otra
comisi—n que va a estar trabajando. Nosotros nos acabamos de vivir el tema del financiamiento lo que s’ en lo
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que les puedo comentar desde la industria de dispositivos mZdicos, es que no se pueden aplicar los criterios que
existen para farma, hay otros y no creo que sea el momento como para plantearlos, pero se estt trabajando en el
tema en distintas entidades hoy d’a.

Interviene Gerardo, damos la bienvenida la gente que se ha incorporado.

Estamos revisando las iniciativas que nos hab’an quedado pendientes, en la celtima reuni—n. Luego zanjado el
punto de la iniciativa ncemero siete, la 8va es expandir de forma progresiva en el tiempo la cobertura del sistema
de salud para extmenes necesarios para diagn—stico de epof, estableciendo como seria segcen comitZ de
expertos, crear un programa de tamizaje por secuenciaci—n masiva en pacientes epof en intensivos, neonatales y
pedittricos, conformar unidades o secciones en oncogenZtica para evaluaci—n diagn—stica y asesoramiento
genZtico en ctncer, e incorporart a sistema de registro y ficha electr—nica diagn—stico con c—digo OMIN, HPO,
ORPHANET.

-Abierta la palabra para si alguien quiere hacer algoen comentario al respectoesta otra iniciativa.

-Vamos a continuar con el objetivo neemero 4, que es asegurar acceso a asesoramiento genZtico adecuado
mejorando la equidad de la cobertura geogrifica.

Se proponen 5 iniciativas, 1ra articular una red nacional de teleasesoramiento genZtico, 2da establecer plazos
normados para recibir asesoramiento genZtico ante confirmaci—n diagn—stica de un cuadro genZtico, ya sea por
estudio en el sistema pceblico como en forma particular, aumentar oferta de programas formativos en
asesoramiento genZtico para profesionales de la salud general o treas espec'ficas, incorporar en malla curricular
de las carreras de pregrado de Medicina obstetricia y psicolog’a cl'nica t—picos de genZtica cl'nica y
asesoramiento genZtico y aumentar el neemero de vacantes yprograma de formaci—n en treas relacionadas con
EPOF y de cargos laborales en todo el pa’s.

Respecto de esta iniciativa parece que al menos la iniciativa. Relacionada a formaci—n, por ejemplo, aumentar
oferta de programas formativos de un asesoramiento genZtico, la incorporaci—n de malla curricular de carreras de
pregrado y aumentar el ncemero de vacante y programas de freas relacionadas, son iniciativas vinculadas a la
comisi—n de Educaci—n formaci—n y capacitaci—n.

-Debiesen estar incorporadas en esa iniciativa y de hecho ellos ya terminaron en esa comisi—n su trabajo desde
ma—ana vamos a poder conocer y acceder al informe de esta comisi—n, es un trabajo bastante extenso y muy
bueno, el cual est¥n recogidas esta celtima iniciativa. Tres, cuatro y cinco nocon el nivel de precisi—n que se
se—alan, pero si en tZrminos generales para las enfermedades raras, y poco frecuentes. Pero respecto de las
iniciativas 1y 2 dej— abierta la palabra, si alguien quisiera comentar.

Probablemente. Falte alguna iniciativa que considerar para el objetivo ncemero 4.

Interviene Fernanda. No me acuerdo si estaba en otro punto, pero que no solamente el asesoramiento genZtico,
sino que el asesoramiento en enfermedades poco frecuentes asociadas a centros de referencias para que
puedan ayudar a los centros que no tienen ese tipo.

Interviene JosZ Luis, quera agregar, que en una reuni—n sobre la ley del ctncer y sobre el reglamento que fue
recientemente publicado, y ellos esttn desarrollando telecomites, como se hace a travZs del hospital digital con

otras especialidades, entonces la 1ra iniciativa podr'a ir muy bien en esta estructura del hospital digital. Y que en

el art'culo reciente de la ley del ctncer existe el derecho de este asesoramiento no solo va a estar limitado a

pacientes con diagnostico tambiZn a los familiares de primer grado. Y eso ser'a bueno plantearlo en la iniciativa.

Que los parientes en primer grado puedan recibir ese tipo de prestaci—n.

Ximena Romo, un poco refiriZndome a mismo tema es que enfermedades que no son genZticas, tenemos el
problema que no hay mZdicos que tratan las enfermedades y estfn en Santiago, se da un problema grande con
las regiones, y en especial con las regiones que son extremas. Ser'a importante aplicar en todo chile el hospital
digital, porque incluso se pueden hacer algunos extmenes a travZs del hospital digital, a auxiliar enfermedad
rara. Seria sceper buena idea extender el hospital digital a todo Chile.

Interviene Judith, acordarse de que en las primeras sesiones hablamos de la idea de telesonsultas entre
mZdicos, si el medico no conoce el diagn—stico y debe derivarlo, que puedan considerar la red Nacional de
mZdicos de enfermedades raras. La inequidad territorial existe, acceso a salud, rehabilitaci—n y un mont—n de
cosas en Santiago que regiones, y que los mZdicos puedan saber d—nde derivar o preguntar sera una muy
buena iniciativa.

Interviene Gerardo, Bueno, vamos a continuar con las siguientes iniciativas.

-Objetivo neemero cinco, que es facilitar instauraci—n y acceso terapias ggec’ficas

-Ncemero Uno, fortalecer la ley Ricarte Soto, acelerar el proceso de antlisis de pertinencia y costo de efectiva en
terapias de alto costo, normando plazos de respuesta de solicitudes y aumento de personal, y generar una
comisi—n de manejo de gud espec’fico de enfermedades poco frecuentes, con terapias de bajo costo y
disponible a nivel nacional. La iniciativa ncemero uno es una iniciativa que debiese ser revisada por la
subcomisi—n de iniciativa dos debiese estar incorporado dentro del objetivo 5 Porque no forma parte de una
materia que deba conocer esa subcomisi—n.

-Dej— abierta la palabra.

gl



PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES
| |

-De acuerdo todos.

-El objetivo ncemero 6 es fomentar la investigaci—n cient'fica biomZdica cl'nica y de salud peeblica. Estt tambiZn es
una iniciativa que est} desarrollando la comisi—n deregistro informaci—n y vigilancia. Por tanto, este objetivo
deber’a estar en el informe de dicha comisi—n.

-La iniciativa ncemero 7, que es apoyar seguimiento y rehabilitaci—n en pacientes con enfermedades poco
frecuentes. La iniciativa noemero 1 establecer protocolos de seguimiento de acuerdo a gu’as cl'nicas elaboradas
por comitZ de expertos, 2 asegurar horas de polic'nico de especialidades anexas para seguimiento de pacientes
con enfermedades poco frecuentes, cardiolog’a, otorrinolaringolog’a, medicina interna de hematolog’a, etc.
Asegurar cobertura, exfmenes de seguimiento, extfmenes de laboratorio, imageneol—gicos, de especialidades,
etc. Establecidos en las gu’as cl'nicas. Contar con casa de acogidas para las familias. Asegurar acceso
rehabilitaci—n adecuado de acuerdo una evaluaci—n de brechas por centro y gu'as cl'nicas elaboradas por comitZ
de expertos nacional y asegurar disponibilidad de seguimiento mediante equipo de salud mental.

-Dej— abierta la palabra para que ¢&guien quisiera dar algcen comentario, respecto de estas seis iniciativas.

-La cenica que yo tengo dudas es la numero 4, que creo estf siendo trabajada por otra comisi—n que es la
creaci—n de casas de acogida para pacientes que deben desplazarse en centrosde alta complejidad, pero el
resto de la de la iniciativa son pertinentes para esta comisi—n.

-Vamos a continuar con el celtimo objetivo, que es garantizar oportunidades en confirmaci—n y diagn—stico de
EPOF que y ah’ la iniciativa es la generaci—n y sistenatizaci—n y difusi—n de la revisi—n de patolog’a, que
incluyen canastas GES y no Ges, y mapa de red para cobertura de patolog'as y elaboraci—n de propuestas para
mejorar gesti—n de patolog’as es la red.

-Cedo de la palabra respecto de esto, y el punto 2 que todav’a puede estar subsistente dentro de este informe
igual que el punto 1. No se excluye de la creaci—n de un sistema de protecci—n financiera que es algo que lo va a
revisar alguna subcomisi—n.

-En la celtima iniciativa. Una de las iniciativas de lainclusi—n de Chile en Orphanet red que permite visibilizar los
centros que realizan diagn—stico y tratamiento de enfermedades poco frecuentes en un sitio centralizado, es una
iniciativa que ya estt incorporada en la comisi—n de rector’a as’ que ya estt reogido dentro de ese informe.

-Y la iniciativa ncemero 2, es una iniciativa que estt incorporado en el informe de la comisi—n de educaci—n.

-Esas son Todas las iniciativas, habiendo revisado todo quedamos con el compromiso de empezart con las
subcomisiones. La subcomisi—n de creaci—n de una red nacional para la atenci—n de personas con enfermedad
rara o poco frecuente, y la creaci—n de un sistema de protecci—n financiera.

-En el caso de la de la subcomisi—n de red nacional Gabriela G, estt coordinando la sbcomisi—n junto a

Gabriela Repetto, Juan Cabello y JosZ Luis. La idea que durante la pr—xima semana, en lo posible elaborar un

informe antes del d’a viernes 16, al igual que la subcomisi—n de sistema de protecci—n financiera. Al cual voy a
citar a todos los que me escribieron para inscribirse en esta subcomisi—n para reunirnos en el d’a martes 13 de

abril en un horario a convenir, que puede ser a las 12:30.

-Recordarles que ahora las 11:30 tenemos una charla que va a realizar el Minsal sobre metodolog’a Grade, la
elaboraci—n y desarrollo de gu’as de prictica cl’'nica, y el pr—ximo viernes 16 de abril a las 11:30 horas vamos a
citar a la comisi—n al plenario de las comisiones, d—nde vamos a revisar cada una de las de las iniciativas.

-Ustedes el d’a de ma—ana van a para poder tener acceso a cada una de las iniciativas que propone cada una de
las comisiones, yo a usted ma—ana, les va a llegar un correo en d—nde los voy a invitar a tener acceso al informe
de cada una de las comisiones.

-Entonces desde ese momento, desde el stbado hasta el 16 de abril, ustedes pueden hacer comentario a los
informes de cada una de las comisiones, puede ser de que estfn en desacuerdo con algoen informe, o creen que
hace falta alguna iniciativa en alguna de los de los informes.

-Ustedes pueden hacer comentarios en el documento Drive, pueden ir a—adiendo, y el d'a 16 de abril que va a
ser el plenario, solamente nos vamos a concentrar a revisar aquellos aspectos en que se ha generado algoen
disenso entre la comisi—n.

-Entonces desde el stbado A partir del sfbado ustedes van a poder conocer cada una de las iniciativas y el d'a
viernes a las 11:30 tendramos esa reuni—n de plenarias y la idea es que igual que hoy d’a el pr—ximo viernes
nos vemos a las 10 de la ma—ana.

-Tengo algunas palabras pedidas

Interviene Judith, duda lo que coloquemos en drive quedar o se elimina, el objetivo 5, por ejemplo, esa
informaci—n es entregada a esa comisi—n o se va a dejar que ellos vean que hacen con los comentarios.
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Interviene Gerardo, la préxima semana nos vamos a reunir con los secretarios de las comisiones. La idea es que
lo dejemos tal, cual, pero al momento de presentarlo de nuevamente nos vamos ya con los informes en mano
nos vamos a reunir con los secretarios, y vamos a revisar entre los secretarios.

-Vamos a revisar los disensos que se han generado en base al comentario y a la incompatibilidad por ejemplo de
algun informe con otro y sobre eso se ve en plenario del préximo viernes.

Interviene Leopoldo, me voy al punto 5, lo mas importante es tener acceso a los medicamentos biolégicos para
ER_EPOF, importante poner el acceso a los diferentes tipos de medicamentos de los pacientes, sobre todo en
medicamentos de alto costo. Sobre todo, por las diferentes terapias recomendadas. Acceso a canasta de
medicamentos en Ges.

Interviene Gerardo, en qué objetivo estaba disculpa Leopoldo, en el objetivo nimero cinco, ya anotado.

Interviene Ximena. Quiero contar lo que nos sucedié a nosotros, hemos postulado 2 veces a ley Ricarte Soto, y
no hemos sido aceptados, esta ley comenz6 como un fondo de medicamentos sin distincion de enfermedades,
para nosotros el retusinat, nos salva la vida, este medicamento esta para otras enfermedades en la ley Ricarte
Soto, pero esta terapia inmunolégica no fue admitida para nuestra patologia, lo cual no puede pasar en este caso
para todas las er-epof-eh, porque este medicamento me devolvié la vida pero es carisimo. Esas diferencias no
pueden existir y revisar.

Interviene Fabio, estamos todos dentro de un grupo que es autoinmune y realmente ocupamos los mismos
medicamentos, el sistema de la ley Ricarte Soto que se hizo en base a medicamentos al fin se derivd en base a
patologias. Eso es discriminatorio definitivamente, el costo de un biolégico en este momento para la mayoria del
pais es impagable, entonces creo que debiéramos tratar de entrar por ese lado en la parte de medicamentos
para poder alcanzar a mayor cantidad de pacientes.

Interviene Gerardo. Entonces si alguien mas quisiera agregar algo.

-con esto revisamos todas las iniciativas propuestas en el documento que habiamos compartido sin embargo nos
queda todavia una gran tarea que el inicio de estas dos subcomisiones que hemos creado y que la idea es que
nos puedan entregar algun resultado para el préximo viernes 16.

-la reunion de subcomision de creacién de proteccion financiera, les envid link para martes a las 12:30, y la
subcomision de red nacional ya esta en coordinacion con Gabriela G. junto a Gabriela Repetto, Juan Cabello y
se va a incorporar también alla José Luis Valenzuela.

-Manana les voy a subir el informe de acuerdo a la que hemos conversado entendiendo que un informe
preliminar y que todavia queda trabajo por realizar, pero en todo caso tener en cuenta de que tenemos que tener
nuestro informe final antes del 26 de abril. Si no hay mas que agregar le dejo la invitacion para mas tarde a las
11:30 en la sala del Misal, sobre metodologia Grade .

Muchas gracias a todos por su participacion y nos vemos pronto.

El acta de esta reunion debe estar disponible el 15 de abiril, previo a la préxima reunion ya citada.
Para hacer Plan se debe requerir evidencia de los pacientes.

Para hacer Plan se debe considerar acceso universal a la salud.

Para hacer Plan se debe proteger la vida de cualquier paciente.

Para hacer Plan aplicar lo aprendido en otras realidades del mundo.

ACTAN. 9
16 de abril de 2021

Presentaci—n Plan nacional EPOF
Novena reunién de proceso de participacion ciudadana para la elaboraciéon de una propuesta de Plan Nacional
sobre Enfermedades Poco Frecuentes.

1.- Gerardo Bustamante, asesor de Sra. Carolina Goic, da la bienvenida.
Se realiza resumen de la Primera reunion de proceso de participacion ciudadana para la elaboracion de una
propuesta de Plan Nacional sobre Enfermedades Poco Frecuentes.

-Primero que todo saludarlo y agradecerles nuevamente su participacion

-Hoy tenemos una jornada extensa porque tenemos esta comision, espero que podamos terminar un poquito
antes porque tenemos plenario a las 11:30 hrs. En el cual en el plenario vamos a revisar lo formulado en cada
uno de los informes.

-Vamos a revisar en el plenario, en 15 minutos para cada informe para poder hacer comentario, y en aquellos
casos en donde exista algun disenso, a lo ya planteado.

-La idea es poder zanjar en ese plenario cual va a ser la postura como comision.
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-TambiZn en la celtima reuni—n de esta comisi—n de elaborar alguna propuesta en materia de protecci—n financiera
de enfermedades poco frecuentes y la creaci—n de alguna red de atenci—n para personas con enfermedades
raras, y estas subcomisiones trabajaron durante la semana.

-A ' m’ me toc— participar en la comisi—n sobre protecci—n financiera y mis tarde Ximena Romo se va a conectar
para contarnos cutl es el resultado de esa subcomisi—n, y por otro lado la comisi—n de red naenal en la que
particip— Gabriela G, Gabriela Repetto, juan Cabello, y ellos tambiZn analizaron el tema del dise—o de alguna o
de quZ manera optimizar una mejor atenci—n a las personas con el objeto de otorgar una mejor atenci—n a
personas con enfermedad rara.

-Gabriela estt escuchando.

Interviene Gabriela G. La verdad que analizamos las propuestas, analice los otros grupos de trabajo y nos
hicimos cargo de algunas iniciativas. Lo que esttbamos especificando que debemos avanzar, hay una propuesta
de fortalecer la red actual, el antlisis de brechas de los recursos que estfn disponibles y que otros recursos se
requieren que hoy d’a no estfn presentes en la red y estfn mts o menos identificado y por el otro lado como
articular la red en la referencia y contra referencia. No sacamos nada con tener un modelo de alta complejidad si
no tenemos solucionados los problemas anteriores a eso y es parte de lo que retrasa el diagn—stico, por el otro
lado otro tema aparte es lo que se refiere a los laboratorios 0 exfmenes diagn—sticos que se requieren para
distintas enfermedades. C—mo se articula esa red. Yo sZ que hay otra mesa que estf a cargo de la formaci—n del
recurso humano tema sceper importante para que este modelo pueda funcionar. Y por otro lado propuestas de
mejorar infraestructura.

Y otro cap'tulo es c—mo se fortalece tambiZn la salud digital para tambiZn articular esta red de mejor manera,
entonces son como |os tres pilares estratZgicos.

No sZ si Juan o Francisco quieren decir algo, pero estamos desarrollando, pero estamos en las ideas como
centrales.

Interviene Gerardo, el doctor cabello va a estar en reuniones paralelas, va a estar conectado,

Interviene Gabriela G. Pero para contarles que tuvimos una excelente oportunidad de poder juntarnos con el

doctor Barrera y Posada. Uno es director de ISCOR y el otro trabaja en la red latinoamericana, ambos

especialistas en ER. Con el doctor Cabello y Gabriela Repetto y un poco nos contarfs sus experiencias, nos

dijeron que cada pa’s tiene que desarrollar su propia estrategia y acomodarla a sus sistemas y de los modelos

que han funcionado bastante bien estt el modelo francZs. Ellos partieron de un esquema de Educaci—n y
formaci—n de los profesionales y de ah’ fueron como ampliando y esto a travZs de toda su red que ya ¢én'a

formada. Dice que hay varios casos que son tambiZn exitosos pero que otra vez no hay una receta mfgica, como

copia si no quZ algunos ejemplos de las cosas que han funcionado tomarlas y ver c—mo Zsta se acomoda en
nuestro sistema.

-Fue compartir eso, no sZ si alguna preguntal duda...

Interviene Gerardo, dej— abierta la palabra, por si quiere plantear alguna duda

Intervienen Gabriela G, un punto importante que se incorpora es la rehabilitaci—n y todo el acompa—amiento en
salud mental integrado. Y el apoyo a la familia que tiene que ser parte del soporte que brinda la red.

Interviene Gerardo. Ah’ ser’a interesante desde el punto formato, ser’a Interesante como producto, generar algcen
texto con formato libremente. Pero la idea es que luego se concretice un punteo de iniciativa y acciones.

Interviene Gabriela G. s’ la verdad que ganas no nos faltaron. Nos falt— tiempo. para ser honesto.

Interviene Gerardo, pero yo creo que estamos complicado con el tiempo. Tenemos una semana mis, hasta el 30
de abril.

-Muchas gracias por el trabajo que han desarrollado, y espero que la pr—xima semana pueden seguir avanzando
en ello.

Interviene Gabriela G. solo comentar que Zstos son como los puntos generales y as’ pasar a un resumen, el
primer punto que tenemos que desarrollar es la creaci—n de una red de atenci—n de personas con egpof-eh con
establecimientos de salud de referencia a lo largo de Chile integrado por equipos de salud multidisciplinarios con
experiencia en diagn—sticos de enfermedades raras y equipos deSalud Mental, que den cuenta de la necesidad
a lo largo del ciclo vital.

-Ah’ estamos reconociendo freas donde es importante fortalecer o formar las redes que ya existen o crear
nuevas redes y tenemos genZtica, metab—licas, reumatolog’a, en neurolog’a y otras. C—mo podra ser
dermatolog’a, oftalmolog’a, otorrino, etc.

-En el hospital digital estt la cZlula de enfermedades metab—licas, hay una intenci—n o ya estt creada, o se estt
creando una cZlula genZtica de asesoramiento.

-Habr'a que hacer un comitZ de enfermedades raras, ese es el primer punto y ah’ tenemos que evaluar las
capacidades y necesidades de los distintos niveles del sistema de salud atenci—n primaria secundaria y terciaria.
Evaluar las capacidades y necesidades de la red asistencial. Incorporar la rehabilitaci—n, Salud Mental, evaluar
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los cuidados paliativos con la debida especializaci—n en el manejo enfermedades de personas con enfermedades
poco frecuentes y sus cuidadores. El segundo punto es la referencia y contra referencia a policl'nico de
enfermedades raras o poco frecuentes, desde otras especialidades a todos los servicios de salud. El tercer punto
es la conformaci—n de telecomites de abordaje de enfermedades raras o poco frecuentes para el asesoramiento,
por el objetivo facilitar el acceso a la atenci—n de las personas. Y por celtimo estt dentro de eso elaborar los
protocolos de diagn—stico oportuno, derivaci—n de pacientes y la actualizaci—n de las gu’as cl’'nicas pricticas. Las
orientaciones de tratamiento y quZ centros ofrecen diagn—stico y como eso lo podemos integrar a la iniciativa de
Orphanet.

-Y por celtimo generar una red de laboratorio con enfermedades rara como generaci—n de estfndares de
procedimiento.

-Un poco esas son como las grandes I'neas temifticas que queremos abordar y desarrollar, todas las
retroalimentaciones sceper bienvenida.

Interviene Gerardo. De todas maneras, con los secretarios de las comisiones nos juntamos en la semana para
revisar aquellas materias que estaban abordadas en dos comisiones y definimos a que comisi—n deb’a ir cada
cual. Pero en el caso nuestro estaba todo bien.

-Alguien tiene alguna duda o algeen comentario.

Interviene Fernanda. Vi las otras comisiones y me di cuenta que estamos bien en contenido. Y puse varios
cometarios en la de registro porque me acordZ que nosotros hicimos varias propuestas o iniciativas al principio
que dijimos esto corresponde mis a registro, que cuando le’ el informe les puse eso. Y creo que los 'tems que
dijo Gabriela estfn bien planteados, pero habr'a que agregar las cosas mis espec’ficas.

Interviene Gerardo, en cuanto a la subcomisi—n de protecci—n financiera, Ximena deb’a presentar, pero parece
que estt atrasada aun no entra. Pero les voy a comentar que lo que conversamos en dos ocasiones, en esta
comisi—n particip—Ximena, Camila Vidal, el doctor Manuel Espinosa y Ver—nica Cruchet. Y el doctor plantea que
un sistema de protecci—n financiera con un fondo, tiene sentido en la medida en que el fondo sea suficiente para
solucionar el problema de todas las enfermedades raras. La cenica manera que un fondo sea coherente es que
tengamos un muy buen c¥lculo de cufnto le cuesta a Chile solucionar el problema de las enfermedades raras,
pasando por una buena definici—n de lo que entendemos por tal. Y definimos lo que es la enfemedad rara.
Luego lo que cuesta otorgar tratamiento a esta enfermedad, y el gobierno se compromete a dar ese fondo
completo para solucionar todos los problemas de salud asociados a esas enfermedades. Como eso es altamente
probable que no ocurra, por la alta cantidad de dinero que ello significar'a ponemos, si lo que proponemos sigue
siendo un fondo espec’ficamente para este tipo de enfermedades, lo mis probable que sea un fondo insuficiente
para poder abordar todos los problemas de salud de las enfermedades ER-EPOF-EH.

-Probablemente sea un fondo que no sea significativamente superior al fondo que tiene asociado en la ley
Ricarte Soto, si no se logra un fondo que solucionZ el problema de todas las condiciones de salud, entonces hay
que poner el foco en c—mase va a priorizar el acceso.

-Considerando de que los recursos van a ser necesariamente o inevitablemente limitado, y ah’ el Doctor plantea
que no se le debe dejar al Ministerio de salud la implementaci—n de la de la priorizaci—n. Lo que plantea es que
se debe dise—ar un marco de valor y priorizaci—n si vamos a tener un fondo escaso, vamos a tener que priorizar
quienes accederfn. Y lo peor es que queda la priorizaci—n a cargo del Minsal solamente ya que se ha
demostrado que no es capaz de hacerlo, y una demostraci—n de eso actualmente lo hace a travZs del Dag. Si
hab’amos avanzado en transparencia con el Dag se ha empeorado en esta situaci—n y un conjunto de personas
define donde se invierten esos recursos, de esos fondos, pero sin ningcen tipo de particip&i—n.

-Entonces el Doctor plantea es que se debe implementar un bien marco de valor un buen sistema de priorizaci—n,
y lo mts importante determinar c—mo vas a ir priorizando. Se debe incorporar una transparencia mfxima ante
sistemas de apelaci—n, de rendii—n de cuenta en donde se rinda cuenta de quienes obtienen cobertura y as’
tambiZn de quienes quedaron postergados del sistema de priorizaci—n que se aplique.

-Asimismo se plantea un sistema de protecci—n financiera que debe ir aparejado de dotar a lospagadores
especialmente Fonasa, a implementar los mejores mecanismos de estrategia.

Interviene Pamela. Solo comentar que la verdad, que no estoy de acuerdo con el Doctor, sino que creo que no
entiende como estamos desarrollando los procesos de priorizaci—A en el Ministerio de salud. Y particularmente lo
que menciona de comitZ Dag (sistema de cobertura para drogas oncol—gicas de alto costo), se cre— el 2019, y
parti— porque antes exist’an los auxilios extraordinarios en el ministerio y que eran poco transpaentes.

-Esos recursos adicionales que ten’an tanto los hospitales como el mismo Ministerio, a—0 2015 o 2016, el Dag es
un comitZ que se cre— justamente para mejorar esto, de manera tambiZn de asesorar al departamento del
ctncer. Y ah’ efectivamente las drogas de alto costo que se ingresaron, fue un poco parecido a lo que pas— con
Ricarte Soto cuando parti— en el fondo aquellas drogas que ya estaban financiadas se traspasaron. En el caso
de Dag sucedi— lo mismo y se envi— un listado de 25 drogas de alto &0, que fueron efectivamente este comitZ,
pero que son expertos externos, no es gente del ministerio. Han demostrado que son transparentes y quZ
pueden no dejar contentos a todos, pero efectivamente se trata de priorizar, cierto para lo que sea mis efectivo.
El comitZ de Dag se formaliz— y ellos nos solicitan a nosotros al departamento de tasa, que haga las
evaluaciones de todos los ffrmacos que quieran incluir ahora, ya porque hay un decreto en este momento de
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nuevas drogas. Pero para esto nos estn pidiendo a nosotros efectividad e impacto presupuestario, que fue algo
que nosotros le sugerimos.

-A partir, es que vamos a partir con nuestro sistema que evidencia la decisi—n, sistema Grey, que es un marco de
valor, no como el que propone el doctor Manuel Espinosa, sino que es este marc— o juicio que toman un aspecto
importante y no s—Ilo a la efectividad. Los valores y preferencia de las personas, la equidad y los juicios de
implementabilidad.

-Se estt creando un panel donde tambiZn son personas externas que van a participar, y ademis este mismo
sistema de evidencia se est} haciendo para la ley nacional del ctncer, justamente con las intervenciones que se
quieren colocar, el panel tiene la tarea de tomar las decisiones, para que no sea por parte del ministerio.

Interviene Fernanda. A m’ me queda una duda que este sistema, o la comisi—n de protecci—n financiera que se
estt planteando estt orientada solo al tema de cubrir tratamientos o no, porque si partimos del mZtodo Grey hay
que tener financiamiento para poder hacer eso, entonces como partir de mis atrfs como darle financiamiento a
la ley, el financiamiento va ms otra que para el tratamiento de las cosas.

Interviene Gabriela G, yo desde la ignorancia neta y pura reconozco y vi la presentaci—n de la infomaci—n Gray,
y s—Ilo me surgi— una duda, y es que cuando hablamos de enfermedades rara en general hablamos de que existe
muy poca evidencia o pricticamente en algunos casos no hay y creo que el desaf'o es acen mayor, y creo que no
tenemos que ver c—mo se rsuelve. Porque s’ queremos fundamentar y entiendo que la metodolog’a influye
muchos otros aspectos, no s—Io la evidencia cl'nica, pero tenemos que partir de la base, de que tenemos, no
tenemos tanta evidencia en ER-EPOF-EH

Intervenci—n Pamela. Lo tenemossceper claro ya lo visualizamos y efectivamente la metodolog’a lo permite, si tce
ves umbrales de decisi—n, pero tiene que ver tambiZn con la incidencia y la prevalencia, la metodolog’a permite
bajar en esta jerarqu’a de estudios, pero no bajar la calidad de la evidencia, sino que disminuir los umbrales de
decisi—n.

Interviene Gerardo, se considerart dentro de la planificaci—n.

-Paralelamente al trabajo o a la discusi—n respecto est} esta materia, algunas organizaciones elaboraron un
documento, como una minuta, entre los cuales particip— Ximena Romo, Camila Vidal y Ver—nica Cruchet. En
donde hacen las siguientes sugerencias, para bajar los costos de los medicamentos se deben hacer compras al
por mayor, negociar con laboratorios internacionales para acceder y generar descuentos en tratamientos
biol—gicos de alto costo, muchos de los medicamentos que usan las enfermedades raras tambiZn se usan para
enfermedades de mayor prevalencia, como los biol—gicos y se debe crear un sistema de emergencia para
enfermos, que puedan comprar en SENABAST. Eliminar el iva de los medicamentos. Un fondo de emergencia
para aquellos que requieren ripido tratamiento para evitar agravarse, y evitar un da—o irreversible, que los lleva a
quedar con ditlisis, discapacidad permanente o la muerte. Y si el tratamiento existe el enfermo debe tener un
acceso ripido para mejorar su calidad de vida, y en lo posible llevar una vida normal y rescatarlo de la
discapacidad permanente o de la muerte.

-Y ah’ hacen una serie de observaciones, hay algunas que no necesariamente estin en relaci—n con protecci—n
financiera, pero de todas maneras les voy a dar lectura al resto de los contenidos para que tomen conocimiento
de lo que ellos plantean.

-Se se—ala que es importante crear un mecanismo que asegure la equidad en el acceso a medicamentos a todos
los enfermos de EPOF-ER-EH. Desarrollar gu’as cl'nicas, desarrollar una medicina centrada en el paciente. Las
enfermedades raras son muy variadas se debe codificar las enfermedades de su cuidado mZdico. Extmenes y
procedimientos en Fonasa. La creaci—n de un fondo que asegure la cobertura integral que asegure la atenci—n
oportuna, que cubran diagn—stico oportuno, tratamiento y seguimiento. Plantean estrategias de diagn—stico y
tratamiento para tener un tratamiento precoz y acertado. Extmenes y procedimientos mZdicos como biopsia,
extmenes genZticos en el extranjero segeen sea necesario para lograr un diagn—stico temprano. Para un
diagn—stico temprano es necesario capacitar a los mZdicos, tratamiento del acceso aos medicamentos que le
enfermo requiere visual o biol—gico para el que haya adherencia al tratamiento y as’ poder lograr ripido el
diagn—stico de la enfermedad y procedimiento medico requerido.

-Alguien tiene alguna consulta

Interviene Gabriela G, s—o preguntar cuando se menciona o se habla el tema de codificaci—n de las
enfermedades raras. Eso se refiere a generar como cierre, no me queda claro.

Interviene Gerardo. Estoy tratando de interpretar el documento, pero yo creo que se refiere a la codificaci—n de
algoen tratamiento espec’fico.

Interviene Fernanda, Es que alguien en los comentarios del documento nos agreg—, y otras personas obviamente
podr'an mejorarse, alguien pidi— codificar la enfermedad. Porque muchas no estin, y uno ni siquiera las
encuentra cuando va a poner el diagnostico, se puede mejorar incluyendo c—digos Orphanet, por ejemplo.
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Interviene Daisy. Lo que ocurre, por ejemplo que las enfermedades autoinflamatorias no tienen c—digo Fonasa,
son mis de 80, incluso algunas no se va a saber porque ni siquiera han sido descubiertas, se buscan y no hay
nadie que la tenga, en el caso de mi hijo no da con las 80 enfermedades que existen sus s’ntomas.

-Entonces generas una atenci—n y la debes pagar particular porque no tiene codificaci—n. Lo niso ocurre con
los extmenes genZticos, si te los cobran en euros o en d—lares, no hay nada que te los cubra o reembolse. Y por
lo general los que superan el mill—n el mill—n y medio de pesos tce los pagas en euro, entonces los pagas y nadie
te reembolsa.

Interviene Gabriela G. s—Ilo para aclarar lo que se codifica son las prestaciones, no la enfermedad, sino la
patolog’a que agrupa como un paquete. Por ejemplo, cirug’a de cadera agrupa un paquete de todo lo que
significa un paciente con este tema.

Interviene Daisy. Pero cuando tce vas a tomar un exoma este no tiene c—digo.

Interviene Judith. Cuando no tienes c—digo Fonasa, pasan varias cosas, entonces cuando el medico teclea la
enfermedad y quiere ingresar a la ficha cl'nica el diagnostico no estt disponible, entonces tiene que colocar otro
0 bien uno parecido, pero no coloca el diagnostico en s’. Lo otro que sucede es que las isapre podr'an decir no
voy a realizar una cobertura de los exfmenes que no tengas un prestaci—n o c—digo Fonasa, podr'a pasar, pero
en la practica el paciente no coloca ese diagn—stico porque no tiene c—digo, no aparece en su ficha cl'nica.
Entonces no lo declaran. Al no declarar obtienen la prestaci—n por otro diagn—stico.

-lo otro al no estar codificado no hay sistema de registro, —sa no existimos no puede haber estad’stica porque
no hay como colocar el nombre real.

Interviene Gerardo, entonces para poder entender, una cosa es que hay prestaciones actualmente que no esttn
codificadas en Fonasa, y por otro lado hay una falta de codificaci—n de la enfermedad misma. AAs’ se llama? O
tiene otro nombre.

Interviene Fernanda, si lo coloque en la comisi—n de registro, por ejemplo, en genZtica en la universidad de chile,
finalmente el diagnostico que queda gravado en la ficha, siempre colocamos asesoramiento genZtico, porque

siempre que vamos a buscar algo no estf. Pero si uno quisiera rescatar cuantos pacientes hay con tal s’ndrome

no hay forma de saberlo, y eso es porque no estfn los c—digos pertinentes para las enfermedades raras en el
registro, porque CIE-10 no est} orientado a las Er-Epof-Eh, a pesar que tiene incorporado cosas ins—litas. Y eso
es una barrera anterior para poder codificar las prestaciones.

Interviene Gabriela, de acuerdo Fernanda, pero creo que corresponde a la otra mesa, por un lado, a registro y
por otro a la de asegurarse que en la red asistencial y en la ficha la cl'nica en general se incorpore, lo que falta
en la red se incorpore a alguna nomenclatura.

Interviene Gerardo. Vamos a recoger eso para incorporarlo. Nosotros vamos a seguir trabajando durante la
pr—xima semana para hacerle al igual junto con la otra subcomisi—n alguna propuesta concreta respecto de
protecci—n financiera. Pero si alguien tuviste alguna sugerencia para que la podamos considerar en el trabajo &
la subcomisi—n.

Interviene Gabriela, no podemos olvidar que el Ministerio funciona con presupuesto anual, en el modelo de ley
de ci¥ncer si uno quiere hacer un proyecto de mi¥s de un a—0 no puede ir como, a menos que ya est}
funcionando, cuando toe tienesalguna cosa que estZn rutina y a mfs de un a-o, el ministerio por ley tiene su
presupuesto acotado a un a-o, la ley del ctncer tuvo que salir como ley y el fondo aparte y as’ todo cost—
much’simo por lo mismo porque el presupuesto Fiscal son aprobados por el congreso y tienen un caso acotado.
-Entonces c—mo se resuelve eso no sZ si con el mismo modelo de ley de ctncer, pero es un desaf’o.

Interviene Gerardo. isea, la ley Ricarte Soto tambiZn se estableci— el monto del fondo por ley,
independientemente de la ley de presupuestos al final la ley de presupuesto cada a—o0 va a tener que recurrir al
menos se va a tener que contemplar esos recursos para el financiamiento de la Ricarte Soto.

Interviene Gabriela, Eso conllevar'a que sea necesario una ley para poder asegurar el presupuesto que vaya
mis allf del plazo de un a—o y tenga continuidad en el tiempo.

Interviene Gerardo, les voy a proyectar el informe c—mo fue presentado al resto de los participantes, c—mo
pueden ver hay varias sugerencias, hay algunas mifs de forma que de fondo. Respecto de las iniciativas al
menos.

-Entonces quZ es lo que quisiera plantearles, de que nosotros nos podemos dividir la tarea de establecer los
indicadores, las acciones vinculadas a cada uno de los objetivos, hay que desarrollar de quZ manera vamos a
implementar en tres o cuatro pasos cada una de estas iniciativas.

-Hay algunas que estfn pendientes, como es el caso de las materias que estfn siendo revisadas por las
subcomisiones, que son la comisi—n de protecci—n financiera de anciones de salud, el objetivo 5 como tambiZn
el objetivo 6.

-Pero tenemos otros cuatro objetivos respecto de los cuales ser'a bueno que alguien se comprometiese a poder
desarrollar esa planificaci—n en base a un documento que estt arriba de la nube, peroquZ necesario empezart a

|



PROPUESTA DE PLAN NACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS, HUERFANAS O POCO FRECUENTES
| |

desarrollar, entonces para que ustedes tengan en consideraci—n cufles son las materias que tenemos que
desarrollar.

-Este yo lo modifiquZ y lo presente al resto de los participantes, y los reordenZ en base a lo que hab’amos
conversado en realidad volv’a a escuchar los audios de las reuniones y de ah’ hice una propuesta como de

reordenamiento de cada una de las iniciativas.

Interviene Fernanda, yo me comprometo con objetivo 5. Asesoramiento genZtico.

Interviene Gerardo, entonces nos queda el mejorar y fortalecer la capacidad diagnostica de EPOF-ER-EH,

mejorar la cobertura de screening neonatal y estipular una red de tamizaje, yo creo que el doctor Juan Cabello

podr'a ayudar en el desarrollo de ese objetivo, porque espero en esa materia en la cual ZI se maneja sceper bien.
Objetivo ncemero 2.

-Falta solamente el objetivo naemero 1, sobre todo el ciclo vital, y falta el 3, de tratamiento integral de todo el ciclo
vital, de ah’ lo que proponemos la conformaci—n de una comisi—n de expertopara generar gu'as de manejo

espec’fico enfermedades raras o poco frecuentes a nivel nacional, y la homologaci—n del acceso a tratamientos
para medicamentos que tengan cobertura financiera para determinar condiciones de salud extendiZndose a toda
enfermedad para la cual tenga una eficacia comprobada y considerar las tecnolog’as nos farmacol—gica que
puedan ser opciones terapZuticas como ejemplo cirug’a de implante coclear, implante de cadera sten, lentes,

ayudas para marcha y otros.

-Judith tu podrfs ayudar en esa parte ya que hiciste varios aportes, objetivo 3.
-Y le voy a pedir a la doctora Repetto que nos ayude con objetivo 1, en algo que ella se maneja.
-la idea es que podamos presentar la pr—xima semana porque ser’a la celtima reuni—n.

Con eso terminamos y nos vemos en un rato mts. Cu’dense.

El acta de esta reuni—n debe estar disponible el 22 de abril, previo a la pr—xima reuni—n ya citada.
Para hacer Plan se debe requerir evidencia de los pacientes.

Para hacer Plan se debe considerar acceso universal a la salud.

Para hacer Plan se debe proteger la vida de cualquier paciente.

Para hacer Plan aplicar lo aprendido en otras realidades del mundo.

ACTA N. 10
23 de abril de 2021

Inicia Gerardo Bascu—fn, Coordinador Comisi—n Provisi—n Servicios As., as®r legislativo Senadora Carolina
Goic, Saluda e inicia esta reuni—n contando a los asistentes que, hasta el lunes 26 de abril, se puede entregar
informaci—n para trabajo de dise—o del informe final de la comisi—n.

Concordar con cada uno de los de los informes, por tanto, estt en la celtima reuni—n que nos
lleva para zanjar temas de fondo.

-Hay dos temas a tratar, protecci—n financiera temay red de atenci—n de salud para personas con Epof, Er, Eh.
-Queremos partir con tema protecci—n financiera, porque esmuy relevante para las organizaciones, donde se
han planteado dos miradas distintas en la Subcomisi—n, damosminutos a debate y poder llegar a puntos
determinantes.

-En esa Subcomisi—n se ha trabajado con Ximena Romo, Ver—nica Cruchet, Camila Vidal, Mam Espinoza,
temas a tratar como objetivo es crear mecanismo que asegure equidad en el acceso a diagn—stico, y la
propuesta de la creaci—n de un fondo que garantice protecci—n financiera para la el acceso oportuno a
diagn—stico, tratamiento y seguimientontegral de las Epof, Er, EH.

-Para los representantes de organizaciones de pacientes, es dif'cil para ellos, a travZs de este instrumento
proponer algo distinto que signifique una priorizaci—n, porque es un factor tipo fantasmas, con el cual siempre
han tenido que convivir y lo que ellos aspiran es que no falte alguna enfermedad, es el sue—o0 al que apunta y por
tanto en una propuesta de plan que provenga de la sociedad civil en la que participen las agrupaciones de
pacientes les es complejo bajar de esa vara.

-De esa perspectiva tambiZn Manuel Espinoza planteo cierta preocupaciones, y preocupaci—n de que se repita
procesos como la ley Ricarte Soto, que no cumpli— con las expectativas que muchos esperaban, y por eso
plantea a—adir a esta propuesta otro punto, un 4to. Donde se debe especificar que el fondo debe ser
suficientemente grande para cubrir a todas las enfermedades raras, poco frecuentes o huZrfanas. Si el fondo no
lograra cubrir todo, debe incluir un mecanismo de priorizaci—n que estZ guiado por urmarco de valor propuesto
por la comunidad, debe dotar a quiZn lo administra y ejecute de capacidades para implementar un proceso de
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negociaci—n y compra estratZgica, mejores que las operan hoy en el pa’s y no debe incluir un monto del fondo,
como un monto finito, si no que un sistema de evaluaci—n y estimaci—n del fondo basado en elementos de valor
sanitario y social y pueda ajustarse al alza en el tiempo.

-Esos son los elementos que se pusieron sobre la mesa, cufl es la postura que han adoptado la mayor'a de las
organizaciones y de los participantes de esta subcomisi—n, voya abrir la palabra para que cada uno pueda hacer
algoen comentario para zanjar como lovamos a expresar en el informe final.

Se solicita poner la primera p¥gina del informe para compartir en pantalla.

Interviene Gabriela G. Yo estoy totalmente de acuerdo con el objetivo y con la propuesta, lo que siento es que no
sZ cutl va a ser el dise—o del documento que se quede entregar, cuando hablamos de lo social y de lo sanitario,
normalmente van separados, no son presupuestos que van juntos, entonces no sZ c—mo se vert, c—mo se puede
crear este Fondo onico. Entonces es mi cenica duda, pero del resto. Estoy todo totalmente de acuerdo. Y que lo
social en la educaci—n incluye la integraci—n, incluyégodo el resto de lo que hablamos, que no sea solo los
sanitarios.

Interviene Gabriela Repetto. No he estado en las Subcomisiones, puedes repetir lo dicho, y lo que dijo Manuel,
porque una de las cosas que se pueden hacer para tal vez para conciliar, que efectivamente hayan dos
alternativas, una mirada y otra mirada mostrando la diferencia de la primera propuesta.

Interviene Gerardo. La primera propuesta, de Manuel es crear un plan universal de salud, donde uno pueda
establecer un plan de criterio basado en un marco de valor determinado. Sin embargo, las organizaciones de
paciente en su mayor’a optan por la creaci—n de un fondo se garantice la protecci—n financiera espec’ficamente
para focalizada estas enfermedades Epof, Er, Eh.

-En su momento Manuel expreso que se mira complicaciones de que vayamos generando distintos fondos para
distintas enfermedades, por ejemplo, hay fondo finito para protecci—n financiera, o tratamientos de alto costo, o
fondo para ctncer u otra patolog’a, eso es algo que le complica la cobertura.

-Pero la mayor'a de los miembros de la lista de la comisi—n piensan que para ellos es complicado plantear algo
como generar una priorizaci—n, entonces luego Manuel plantea lo que dice en la segunda Ifmina, la que estoy
proyectando ahora. (Se muestra en pantalla)

-Y en esta idea de plantear la creaci—n de un fondo, y algo que Manuel no comparte totalmente, pero
entendiendo de quZ es la postura de las personas que viven con una enfermedad, plantea que primero este
fondo debe expresar expl’citamente que debe ser suficientemente grande para cubrir a todas.

-Y desde ah’ dice: dado de que eso es complejo de que llegase a ocurrir, si no se logra cubrir

todo debe incluir un mecanismo de priorizaci—n que estZ guiado por un marco de valor propuesto pola comisi—n,
y desde all’ el integra o incorpora los otros elementos propuestos, para proceso de fiscalizaci—n en forma
estratZgica y ademts no debe existir en un fondo finito, sino que un sistema de evaluaci—n y estimaci—n del pop.
Interviene! . Buenos d’as. Me preocupa eso del mecanismo de priorizaci—n porque habr'a que generar los
argumentos suficientes como para decirle a las personas que sean excluyentes por quZ que su patolog’a no va a

ser cubierta, y si se genera un fondo cenico como competimos conta otras patolog’as que si ya han generado

conciencia social y nosotros que estamos reciZn empezando a ser visibilizados. Es un tema complejo

considerando que el fondo no es infinito.

Interviene Gerardo. Entonces, yo al menos entiendo de quZ, esta parte que es, por ejemplo, la capacidad de
implementar un proceso de negociaci—n es algo en composici—n, es totalmente compatible con lo que han
propuesto en las Comisiones. Y que, de hecho, tambiZn en parte lo han mencionado, como algo que tambiZn se
debiese incorporar. Y la generaci—n de algaen sistema de evaluaci—n y estimaci—n del fondo basado en elementos
de valor sanitario y social y que puede ajustarse al alza en el tiempo creo que tampoco es algo incompatible con

lo que proponen la mayor'a de las organizaciones.

Interviene ! No sZ si podrt el mecanismo de auto sustentabilidad aparte de la transferencia estatal directa.
Puede ser una propuesta, pero no sZ si puede ser factible.

Interviene Leopoldo. Exponer que como agrupaci—n de pacientes claro que nos conviee mis la creaci—n de un
fondo, que viene a cubrir las enfermedades raras, enfermedades huZrfanas o poco frecuentes y no tendramos
competencia con las otras leyes digamos de los fondos del ctncer, tambiZn queremos hacer Znfasis que este
fondo pceblico priado y lo que nos llamar’a la atenci—n, es como se administra el fondo y c—mo se le da
sustentabilidad en el tiempo para que pueda ir increchendo, y como puedes crear mejores divisas para las
futuras prestaciones mZdicas y tratamientos.

Interviene Gerardo. AAlguien mis tiene consultas, estamos de acuerdo?

Interviene Gabriela Repetto. Yo estoy de acuerdo que haya cobertura universal, pero con un intertanto de un
fondo mis espec’fico para Epof, Er y Eh, me falta un poco tambiZn, incluso en la segunda Itmina, es como el
fondo es dinfmico y que va cambiando mucho la ciencia la tecnolog’a y todo entonces, no sZ si eso, es un
sistema de evaluaci—n permanente de resultado y de nuevas incorporaciones. Debiera ser tambiZn, yo creo que
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una cosa expl’cita en este ente administrador. Y yo lo digo por experiencia que tuvimos entre el a—o0 2014 y 2017
que muchas de las sociedades mZdicas revisamos los c—digos de Fonasa y en el fondo como no hay un
mecanismo de flexibilidad uno ve’a que hist—ricamente los cambios hab’an tendlo que ver con precisamente
lobby y otros. Entonces yo creo que tambiZn en este imbito que hoy hay mucho desarrollo tecnol—gico y
cient'fico y de la participaci—n ciudadana el mecanismo de administraci—n deber’a incluir un mecanismo de
evaluaci—n permanen¢ de nuevas tecnolog’a y resultados, etc.

Interviene Gerardo. Hagan sus comentarios porque luego de la reuni—n yo voy a editar el documento,
escuchando sus comentarios, vuelvo a escuchar el audio. Me parece sceper pertinente tu aporte.

Interviene Ximena. Llegue un poquito tarde, leyeron lo que nosotros expusimos, Averdad? Porque para las
agrupaciones la priorizaci—n es la vida, es la urgencia, si hay una persona tal como estt ocurriendo ahora en la
ley Ricarte Soto, que hay que esperar ingresar, la gente se estf muriendo a pesar de que tiene algcen
tratamiento, no tan extenso, mits tiempo acotado, la gente no ingresa y estt muriendo. Entonces para nosotros lo
mis importante dar el medicamento para evitar una discapacidad permanente y dar el medicamento para las
enfermedades que producen la muerte, por ejemplo, una persona que esta grave, no riesgo vital, porque nos
ocurri— como organizaci—n que el medicamento llego tarde, cuando lleg— el medicamento la persona estaba con
septicemia ya era imposible ponZrselo. Entonces tiene que ser antes que la persona este grave, un paciente que
no tiene medicamentos darle medicamento que corresponde eso son las cosas mts importantes para nosotros
como prioridad, o sea, una priorizaci—n ser'a esa para nosotros. Otra sugerenciaes eliminar el iva de
medicamentos, no es una ocurrencia nuestra, sino que estf viene de antes, eliminar iva de medicamento,
compra de medicamentos en el extranjero porque sale mfs econ—mico que comprar aqu’ en Chile porque se
porgue son caros act, esas ser'an las dos sugerencias principales.

Interviene! Gerardo mira lo que pasa es que ese informe que habla Ximena, no lo mostraste, solo se mostr—
este informe Interviene Girado. Es que el informe plantea la creaci—n de un fondo que garantice la protecci—n
financiera y acceso oportuno, y luego enumera todos los elementos que deben tenerse claro, pero el grueso de
la propuesta es la creaci—n de un fondo. Una es la propuesta de las organizaciones y otra la del doctor Espinoza,
cada una muy diferente.

-Bueno, entiendo de que ya llegamos a un acuerdo sobre esto, entonces lo vamos a expresar como se se—ala en
la propuesta, y a eso le vamos a a—adir lo que ha se—alado la doctora Repetto.

Interviene Carmen. Instaurar terapias para la discapacidad en el mundo de las enfermedades poco frecuentes
necesita un estudio con suficiente trayectoria, y como lograr generar estos protocolos, gu’'as y estudiar cada una,
y para tener esta evidencia toma un tiempo.

Entonces, lo veo como un poco complejo, como se puede optimizar esto a lo largo del fondo para poder generar
ese mecanismo de priorizaci—n y equitativo. Porque igual va a tomar un tiempo estudiar cada uno de los
tratamientos y otros. ASe comprende lo que digo?

Interviene Ximena. Carmen acuZrdate que era la decisi—n delmZdico, el mZdico dice esta persona necesita
medicamento ahora porque si se le da en un mes mis va a tener una discapacidad irreversible, o sencillamente
se va a morir, esa es nuestra prioridad. Ahora tambiZn lo propusimos que se tome en consideraci—n la gidencia
cient’fica extranjera, porque existe mucha evidencia y act al presentar estas evidencias se objetaron.

Interviene Carmen. Entonces deber’a existir una comisi—n aparte que pudiera validar esto, que pudiera dar ese
tema de la instauraci—n de tratanentos, porque como no existen gu’as cl'nicas para que las personas puedan
acceder a tratamientos en forma oportuna.

Interviene Ximena. ABueno es la decisi—n del mZdico, el decide lo tiene que dar? La urgencia la determina el
estado de salud de la persona, esa es una priorizaci—n y es lo que propusimos el a—0 2015, cuando Robinson
era presidente, se propuso al ministerio.

Interviene Carmen. Pero entonces en esta propuesta se debe generar la creaci—n de una comisi—n que evaluZ
eso, que pueda ordenar el tema. Para que todos podamos acceder.

Interviene Ximena. El medico es quien debe conocer, porque quizts los mZdicos en la comisi—n no van a
conocer de la enfermedad, como nos pasa en la Compin. Que no pase como en otras instancias, que no

conocen la enfermedad, que rechazan las licencias mZdicas, habr'a que buscar mZdicos que conocieran tantas

enfermedades, imag'nate 7000 enfermedades raras. Por eso la idea es que el mZdico tratante decide, y a lo

mejor el mZdico tratante pregunte a una comisi—n de esta espeialidad, pero para todas difcil. Pero que lo vea

alguien mts especialista en el tema a tratar. Que evaloeen al paciente mZdicos elegidos por paciente. Muchas
veces el ministerio no tiene idea que mZdicos tratan la enfermedad, ahora nos pas— con la vacuna.Porque no

estt vacunado, porque estt reciZn puesto un medicamento y hay que esperar lo que se dice internacionalmente

y esa informaci—n no la tiene el MINSAL.

Interviene Carmen. Por eso es importante la equidad en el acceso al tratamiento.
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Interviene Pamela. Solo para decir que en la ley Ricarte existe un comitZ peque—o tiene un comitZ peque—ito que
son los que son expertos patolog’a porque yo entiendo que evaloea y va viendo la severidad del caso de esa
patolog’a, que son raras, pero de alto costo. Estoy de acuerdo con plantear una priorizaci—n que sea mis
espec'fica para la enfermedad rara. Pero si, no es que el mZdico falte la informaci—n, pero hay algunos criterios,
por ejemplo, para que sea refractaria, que muchos mZdicos tratantes de la parte privada, por ejemplo, pueden
decirte que ya pas— todo eso para que pueda acceder el medicamento de alto cost— y a lo mejor todav'a no es
refractaria. Y al acceder al medicamento de alto costo ocupa una parte del fondo y le quita la opci—n a otra
persona que si es realmente refractaria. Entonces hay que tener mucho cuidado para ver el tema priorizaci—n,
que en el caso de Epof, Er, Eh es m¥s particular porque no existen protocolos o resguardos espec’ficos. Que
existan protocolos o gu’as cl'nicas para el manejo, no es descabellado, que exista una evidencia cient’fica, no es
que no nos permitan hacer un protocolo de manejo, se puede hacer que existan documentos, existen
protocolices en algunos casos para dar medicamento antes de tener protocolo, por ejemplo, para hacer
resguardos o gu’as de manejo.

Interviene Ximena. Pamela, como vasculitis presentamos evidencia internacional y no se ha llamado jamts a
ningeen mZdico especialista, ni se ha tampoco en consideraci—n, entonces yo no sZ c—mo se prioriza. Y por otro
lado la gente de isapre si puede costear medicamento, hablamos de sistema pceblico el que no puede comprar
ese medicamento porque no tiene ingreso familiar, ese es el que nos preocupa.

Interviene Judith. S’, estoy de acuerdo con ambas, estoy de acuerdo con pamela que no solo el medico es quien
decida, porque podr'a el mZdico tambiZn estar tomando un estudio una recomendaci—n que no fuera segura para
el paciente, por eso siento que no solamente Z| puede tener la celtima palabra, por otra parte, creo que volver a
una comisi—n por enfermedad es volver a una ley Ricarte soto donde solamente las comisiones de las
enfermedades que estZn hechas van a tener cobertura, que es lo que sucede hoy. Y quedan afuera las otras
enfermedades en la medida que no se puede hacer la comisi—n para la enfermedad, creo que la propuesta critica
que debe ser una comisi—n cenica con evidencia cient'fica que la estudie. Pero que invite a asesores que fueran
especialistas de cada enfermedad porque si vamos a hacer 7000 a 5000 Er, demora much’simo el proceso y en
la medida que este conformada esa comisi—n para x enfermedad tendr’a cobertura, entonces las necesidades de
los pacientes son muchas, para no dar la priorizaci—n a una u otra enfermedad creo debe ser una comisi—n cenica,
que se invite a asesores ya sean nacionales o internacionales de que tengan experiencia en esta enfermedad.

Interviene Ximena. Judith eso lo presentamos. Sobre todo, con casos de enfermedades ultrararas, a Io mejor va
a ser un caso en el mundo entonces ser'a bueno para evaluar, una enfermedad, o un ni-o y a lo mejor si no
hubiera habido act una resoluci—n para tratamiento o como tratarlo, que medicamentos dar, hay que tener
contacto con mZdicos internacionales, entonces ser'a bueno mejor mostrar el informe donde ya est} estipulado.
Interviene Judith. No lo he visto, la idea es que se puedan separar las enfermedades por grupo, pero creo que
debe ser trabajo de la comisi—n cenica, y que llame a un grupo asesorepor materia, hay enfermedades raras de
distintos tipos no solo genZticas. Para dar cubrimiento a distintos tipos de enfermedades, hay hasta —pticas que
no son genZticas.

Interviene Gerardo. AEntonces quZ es lo que vamos a proponer respecto de la evaluaci—n de lo de los
tratamientos, una comisi—n? AMuchas comisiones? ASubcorisiones?

Interviene Ximena. Yo creo que nosotros decir hoy donde hay muy pocas agrupaciones va a ser dif'cil decidir.
Interviene Gerardo. Entonces mejor redactarlo en tZrmino amplio como criterio participativo o algo as’.

Interviene Ximena. Nuestra posici—n es esa. Llamar a evaluar, si tu mZdico dice necesita tal medicamento porque
el da—o es irreparable, que tenga secuelas, discapacidad, quizts trasplante, que lo evaluZ un mZdico para el
diagn—stico que conozcan bien esta patolog’a y espero que eso sea tatado. Yo creo que eso tiene que ser
tratado paciente por paciente y con los mZdicos que saben tratar bien la enfermedad, y si es necesario recurrir a
instancias internacionales que se recurar, lo que se quiere es salvar la vida del paciente, entregar tratamiento en
el caso que tenga soluci—n. Hay instancias con telemedicina para dar soluci—n y contacto.

Interviene Gabriela Repetto, Yo creo que debe haber dos niveles de comisiones, una comisi—n rectora a nivel
general, compra, control de calidad, para proceso completo. Y otra comisi—n con experto para situaciones
espec’ficas, pero me cuesta imaginar que una sola comisi—n puede barajar niveles macro y pero deben estar
saeper conectadas, para tomar decisiones coherentes. Esto no debe caer en manos de un solomZdico, por
experiencia, deben ser un apoyo colectivo, tanto para generar gu’as como para situaciones eventuales donde
hay menos informaci—n.

Interviene Judith. La decisi—n no puede ser tomada solo por el mZdico tratante, incluso ha pasado que un mZdico
diagn—stica una enfermedad, y luego del examen genZtico se dieron cuenta de la realidad de diagn—stico y
tratamiento. Debe existir un diagn—stico acertado, para un tratamiento acertado.

Interviene Gerardo. ALo tomamos como un acuerdo?

Interviene Leopoldo. Puedo opinar. Por eso siempre en Fecher hemos tratado el tema de instituto de
enfermedades raras o el nombre adecuado, estamos de acuerdo con la red, pero nos complica quiZn va a hacer
la cabeza de esta red, una oficina que la genere el ministerio de salud, o el Instituto Nacional de Tecnolog'a
funciona sceper bien, y como agrupaci—n de pacientes queremos saber quiZn sert que articule el nivel de
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desarrollo a nivel nacional, indistinto el nombre, donde se construyan todas las informaciones, quien articule a
nivel nacional todo, que lleve la bandera y pueda apelar o que se habla en todas las subcomisiones.

Interviene Gerardo, avancemos en el otro punto, la creaci—n de una red de atenci—n, hay algoen representante de
la subcomisi—n.

Interviene Ximena, como secretaria de la subcomisi—n, se habla de instituto de enfermedades raras, pero como
dije va tomar mucho tiempo, va a tomar muchos a—o0s, nosotros necesitamos ahora soluciones por el tiempo,
ser'a ideal, pero con peque—os institutos en distintas partes del pa’s. Pero eso toma tiempo y se pide una
soluci—n ahora y un largo plazo. La propuesta un fondo de emergencia para dar tratamiento que necesitala
personay lo otro a largo plazo el instituto de enfermedades raras.

Interviene Gerardo. No claro, si sino no son incompatibles entiendo yo para poder avanzar en 30 minutos
tenemos que ver el tema de la red de atenci—n de personas con enfermedad rara.

Interviene Judith, nos juntamos el miZrcoles y quiero presentar lo efectuado, como objetivos de la red.

Objetivo 6. Dentro de lo conversado hicimos un cambio separando para hacer unos mis. Primero la creaci—n de
la red, definiendo por quien estar'a conformada, incluyendo la mayor cantidad de agentes, personas y entidades,
considerando que cada una de ellas jugar’a un rol importante en esta red.

Luego 6.2, ser'a la visualizaci—n de la red, a travZs de esta incorporaci—n a Orphanet. Ya que esta permite tener
acceso a su pfgina tanto a pacientes como organizaciones. As’ poder tener acceso a todo lo que se estf
realizando e incluso hace los link a las pfginas de cada uno.

Luego el punto 6.3, es generar cZlulas dentro de la iniciativa de hospital digital, estas cZlulas serian una tele
comitZ de ER, Epof, Eh, la cZlula de epidemiologia, la cZlula perinatal y todas estas estaran juntas en la iniciativa
de hospital digital.

Luego el 6.4, el establecimiento de flujogramas de referencia y contra referencia a policl'nico y diagn—stico,
desde otras especialidades o atenci—n de primaria, desde el servicio de salud.

El punto 6,5, ser'a la conformaci—n de tele comitZs para el abordaje de diagn—stico, para asesoramiento
genZtico.

Resumimos cutles son los objetivos de esta red, como se estar’a conformando, y como se organiza esta
integraci—n de distintos agentes a la red.
Interviene Gabriela Repetto. Pregunta, yo me vos a inscribir a esta subcomisi—n, no alcanzoa llegar a las
reuniones, me parece que esto estt enfocado en diagn—stico y asesoramientopero no sZ si aparece en otros
todo lo que tiene que ver con tratamiento.

Interviene Judith, El tratamiento se aborda en objetivo 3, donde tambiZn se hizo, el abordaje de la que estt en la
conformaci—n de las cZlulas, en hospital digital.

Interviene Gabriela Repetto. Yo pondr'a en 6.4, red de diagn—stico y tratamiento. Y en 6,5 tambiZn.

Interviene Judith, ya se coloc— si, estos cinco objetivos en la pfgina del documento de la vamos a tener para el
lunes. Faltara terminar indicadores. Les compart’ un documento que hizo Denis, ella estudia sociolog’a y nos
explic— c—mo era la forma de redactdos indicadores.

Interviene Gerardo, tengo que tener el lunes todos los objetivos e iniciativas, por lo menos Para poder cambiar en
correo el documento. Y porque hay que pasarlo a dise—ador.

-Vamos a revisar una vez que me llegue el lunes todos los informes, vamos a volver a revisar en los indicadores

y YO creo que nos podemos reuni—n con algoen se—or o alguien que tenga experiencia en esta iniciativa. C—mo
generar el indicador de la creaci—n de una ley, como estf o no est¥, pero hay otras iniciativas erlas que s’, claro,

si vale la pena hacer una reformulaci—n de la propuesta que hab’an hecho.

-Dejo abierta la palabra para algoen comentario.

Interviene Carmen. ATambiZn incluye a las fuerzas armadas, cunado dice pceblico y privado?

lo digo porque en el caso, por ejemplo, del c¥ncer, no pueden atenderse por la red paeblica,

Interviene Gerardo, es publico las fuerzas armadas. Voy a compartir documento que elaboro Ximena junto con
Ver—nica y con otras organizaciones.

-Lo cenico que nos queda por pasar. Ir al pnto 1. Voy a proyectar documento.

Punto 1.1, entiendo de que fue reformulado en funci—n de lo que trabajaron desde lo que trabajo la subcomisi—n,
la articulaci—n de centros de salud, laboratorios nacionales y extranjeros, centros acadZmicos o de
investigaciones, que genera una red que permita a eximenes, considerando variables econ—micas y
geogrificas.

Interviene Judith, esa iniciativa estf mis ligada a la red, esto estt integrado en objetivo 6.

Interviene Gerardo, luego se propone un nuevo 1.1, que se—ala priorizar la atenci—n mZdica

de todos los especialistas necesarios, en la confirmaci—n diagn—stica ante sospecha de enfermedad rara, poco
frecuente, huZrfana.
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-Judith quieres agregar algo. Interviene Judith, s’ que las otras iniciativas no abordaban la atenci—n medica por
eso0 que considere apropiado retirarlo.

Interviene Fernanda. Ese es casi igual que el punto 4.4, es generar disponibilidad para atenci—n de diagn—stico
de Er. Interviene Gerardo. Lo revisamos y ser'a mi¥s pertinente erradicarlo a diagn—sico.

Interviene Fernanda. Punto 4.4. Seguimiento y rehabilitaci—n, y van un poco de la mano. Y dice mecanismos
para asegurar horas de policlI'nica especialidades anexas para seguimiento de personas con ER, EPOF, EH, es
como lo mismo, pero aqu’ en diagn—stio.

En el fondo tambiZn como en los indicadores y las metas hacerlas parecido, tambiZn porque sera mfs o menos
lo mismo.

Interviene Gerardo. Luego, entonces lo dejamos como Zsta.

En el 1.3, dice establecimiento de laboratorios como centros de referencia nacional para el diagn—stico de
enfermedades raras enfermedades, poco frecuentes y enfermedades huZrfanas, considerar hospitales que ya
estin atendiendo a epof, er, eh, como centros de referencia. Y ah’ Gabriela se—ala que aqu’ hay dos freas
atenci—n en €nica y centros de referencia, laboratorios y diagn—stico.

Interviene Carmen, pregunta en el punto anterior, donde dice priorizar la atenci—n mZdica, de los especialistas
necesarios en la confirmaci—n ante la sospecha, priorizar supongo que tiene plazo iene como para generar un
indicador, Averdad? Lo que pasa es que en este caso ser'a bueno la notificaci—n obligatoria, una notificaci—n,
una base de datos que diga en tal fecha al mZdico notifico la sospecha de. Hacer un registro de enfermedades
raras memoria de diagn—stico.

Interviene Judith. isea hacer un registro de enfermedades raras memoria de diagn—stico. Informaci—n al
Registro Nacional.

Interviene Gabriela G. se podr'a colocar en la parte de referencia y contra referencia, ah’ lo podr'amos incluir

como indicador y meta.

Interviene Fernanda. Yo en el punto 4, lo plantee como primero establecer o hacer un estudio de brechas, o

cufntas horas ser’an necesarias para el diagn—stico o para el seguimiento de las enfermedades raras, y la meta
el cumplimiento de eso, a modo de entregar una garant'a de cuanto se va a demorar el paciente en su atenci—n.
Reformular punto.

Interviene Gerardo. Respecto del 1.3 lo de considerar hospitales que ya esttn atendiendo, no va mis bien en el
punto 1.1, dejarlo ah'? En la articulaci—n de los establecimientos de laboratorio. Yo me refer'a al agregado,
entiendo de quZ elementos de laboratorio puede tener un perfil distinto, pero hospitales como centros de
referencia, lo sacamos.

En el 1.9, incorporaci—n de sistemas de registo en sistemas de salud paeblicos y privados, ficha cl'nica
electr—nica y diagn—stico de Er, Epof, Eh. Con c—digo. Y ah’ Judith plantea algo que explicara.

Interviene Judith. Hay muchas que a pesar de tener c—digo CIE no tiene c—digo cuando el medico los
diagnostica, entonces es que es lo que pasa con esto es que no se vea la ficha cl’nica, entonces estamos con mi
caso. Esto no permite tener una buena ficha cl’'nica. Interviene Gerardo. Luego se a—ade un punto 10, incorporar
herramientas computacionales de asistencia, el diagn—stico en la ficha cl'nica electr—nica y que facilite la
bcesqueda al doctor.

Interviene Gabriela G. Yo creo que ah’ si nosotros pusimos en algcen minuto y lo conversamos con el doctor
cabello, el tema de tener el apoyo del hospital digital y en el fondo se pueda mifs que las herramientas
computacionales porque va a ser dif'cil que el doctor con un paciente encima se ponga a buscar otra cosa, c—mo
buscar quiZn lo puede ayudar. Si puede ser si existe un sistema de referencia y contra referencia con las cZlulas
del hospital y tal que hay, ya llegamos a eso, no, pero quZ cenamos varias que se pueden crear y otras que se
pueden crear podr'a ser un gran soporte para los mZdicos centrales y el centro herramienta no va a solucionar el
problema.

Interviene Gabriela Repetto. Un comentario que no est haciendo la boesqueda, pero lo que sucede a veces ni
siquiera hay el reconocimiento de que esto puede ser una epof, er, eh, existe un mecanismo por los cuales se
pueden generar alerta en base de los tipos que fueron incorporados, a todos los mZdicos de Chile para que
piensen alguna vez una enfermedad poco frecuente eso no va a suceder en su cabeza, no tenemos que hacerle
eso los textos mts ftcil mecanismos que generan alerta para despuZs, como dices tce deriar o derivar y todo. La
propuesta es generar mecanismos de alerta para poder derivar o contra derivar.

Gabriela Repetto

Interviene Judith. AUna consulta cuando se tienen como la sospecha cl'nica, existe algcen sistema de alerta?
Intervine Gabriela Repetto, sistema de alerta no podr'a un mZdico colocar un c—digo de sospecha de enfermedad
rara, que permite decir en sospecha de enfermedad rara. Las dos entradas pueden ser por iniciativa de un
profesional o por la gente que no tiene idea de una ER y hace saltar la posibilidad de un c—digo que lance la
alarma. Yo voy a poner un c—digo de sospecha de enfermedad.
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Interviene Gabriela G. Incorporar un algoritmo que permita identificar o correlacionar signos, tipo alarma que
cuente una enfermedad rara.

Interviene ! , quiero agregar un comentario de lo que est¥n conversando, lo de los c—digos de diagn—stico en el
hospital anterior donde yo trabajaba, aparte de la pesta—a de CIE exist'a otra donde uno pod’a integrar aparte
otra epof, yo creo que ser'a un gran aporte para los pacientes, al ingresar a la Unidad de Oncolog’a los pacientes
generan una encuesta, le preguntan un par de cosas familiares y eso genera una alarma a los centros, y genera
derivar a unidades especiales, creo que tiene un nombre. Como ayuda el mZdico.

Interviene Gerardo. Luego el punto 2.2, creaci—n de una Comisi—n Nacional y ah’ alguien agrega de Er, Eh, Epof,
y de trastornos del metabolismo, que evaluZ permanentemente nuevas condiciones hacer incorporar en los
resultados de aquellas que han sido incorporadas, as’ como optimizar de forma continua su funcionamiento.

-ah’ hay una propuesta de Rosa Pardo, a lo cual el doctor Cabello se—-ala que este punto referido a pesquisa
neonatal, por eso la referencia solo ha errores innatos del metabolismo. Creo que eso es correcto, Ano?
Interviene Fernanda. Si yo estoy de acuerdo, porque por ejemplo en el punto 2.5, ah’ es como orientado a
enfermedades raras en general, pero el del tamizaje neonatal es de enfermedades metab—licas.

Interviene Gerardo. Respecto del 2.2% podr'amos agregar que exista un comitZ de Ztica en

la toma de decisiones de informaci—n de nuevas patolog’as.

AQuiere a—adir algo Fernanda?

Interviene Fernanda. No el doctor Cabello respondi—.

Interviene Juan Cabello. Tener claro el punto 2.1, que esto solo se refiere a pesquisa neonatal. Por eso el
concepto de comisi—n nacional de pesquisa neonatal es el aspecto Ztico. Es como detallar el aspecto econ—mico,
de costo beneficio, que deben ser incorporados a evaluar una epof neonatal. Debe incorporar nuevas patolog’as.
Interviene Gerardo. Luego en el punto 2.4, incorporaci—n de especialistas en proceso neonatal y toma de
decisiones. Tales como genetistas cl'nicos.

Interviene Juan Cabello. Vuelvo a insistir en el punto anterior. Esos puntos no deber’an ir en punto 2, deber’an
estar aparte. Hay distintos tamizajes, punto 2.5, 2,6 y 2.7

deber'an ser parte de otro objetivo. No estfn necesariamente relacionados con el frea prenatal. Se propone
separar todo el punto de medicina prenatal de tamizaje.

Interviene Gabriela G. AEntiendo que estamos proponiendo crear un objetivo de Medicina prenatal y separado el
tamizaje? Pregunta doctores, no sZ si hay experiencias en otros pa'ses que pudiZramos tomar como
Areferencia?

Interviene Fernanda, dejar en punto 2, el 2,1y 2,2.

-despuZs respecto a lo perinatal ira el 2.3. Y el 2.4 y tambiZn hablamos de lo perinatal en otro de los objetivos,
tal vez buscar este otro objetivo, y dejar todos juntos como un objetivo perinatal. Y despuZs aparte vendra
siendo lo del 2.5, que es programa de tamizaje pero que es como en pacientes que estin en uci, que eso no sZ
si tiene que ir completamente aparte. Y en el 2.6, lo tratamos tambiZn como que estt aqu’ como medio volando.
-Y por celtimo el 2.7 cuando estaba haciendo lo de las iniciatias ah’ correg’ en el otro documento que podra
decir creaci—n un programa de pesquisa y prevenci—n de factores de riesgo asociados a epof, er, eh. Como
iniciativa, c—mo crear normativas o recomendaciones o capacitaciones en relaciona un documento elaboradopor
un comitZ de pesquisas y prevenci—n de factores de riesgo laborales asociados a epof, er, eh.

Interviene Gabriela Repetto. Si coincido con esos dos primeros yo creo que tal 2.5y 2.6 son mis diagn—stico de
laboratorio, y talvez hacer un objetivo aparte que tenga que ver con cosas preventivas globalmente a lo largo del
ciclo vital.

Interviene Gerardo. Estamos bien pasados, pero antes quisiera ver de los objetivos 5, que es lo que vamos a
dejar y que vamos a mantener. La creaci—n que garantice proteccif- financiera! lo adaptamos a lo
anteriormente conversamos.

-El Fortalecimiento de la ley Ricarte Soto acelerando el proceso de antlisis de pertinencia y cutntos extmenes
de alto costo, adecuando plazos de respuesta desde ingreso de solicitudes. Dejo abierta la palabra para ver si
esto lo eliminamos o lo mantenemos.

Interviene Gabriela G. Gerardo solo un comentario, que poner ah’ acceso a diagn—stico, pruebas genZticas,
incluyendo soluciones terapZuticas y medicamento biol—gico, porque si no sabemos lo que pede venir mis
adelante, que soluciones tecnol—gicas se pueden ofrecer y no cerramos solo los medicamentos biol—gicos. No
dejarlo tan encasillado.

Interviene Gerardo. AEntonces el 5 2? lo dejamos? Sl

-El 5.3, generaci—n sistematizaci—n y difusi—n de infaagi—n y revisi—n de patolog’as incluidas en canastas Ges 'y
no Ges y mapas de redes para coberturas para patolog’as Ges y no Ges. No hay cambios.

-Luego 5.4 elaboraci—n de propuestas para mejorar gesti—n de patolog’as en la red se tratan la relaci—n de kyl
cambiar el verbo rector 1

-El 5.6 debiera estar incorporado a la creaci—n de algcen tema de protecci—n.

Entonces nos queda, les quiero pedir ayuda con la edici—n de objetivos e iniciativas.

Fernanda y Judith, me pueden ayudar ya que esttn mis familiarizadas con los objetivos del documento y lo
entiende de mejor manera.

Interviene Gabriela G. me encantar’a ayudar, pero me declaro incompetente con el Google Drive.
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Interviene Judith, Podr'a hacer algunos puntos.

Interviene Esteban, me pongo a disposici—n corla orientaci—n adecuada.

Indicadores de tratamientos, ms indicadores de la red.

Interviene Gerardo, le pido a Leopoldo que me enviZ una propuesta, redacci—n, sobre fundamentaci—n de la
creaci—n de un instituto nacional de ER, el estado, revisamos y marts dejamos todo listo.

Interviene Gabriela Repetto tremendo avance de todo el grupo.

Documento carpeta de informes preliminares, link serf enviado por correo Gerardo Bascu—fn termina la reuni—n,
agradeciendo a todos por su asistencia.

Para hacer Plan se debe requerir evidencia de los pacientes.

Para hacer Plan se debe considerar acceso universal a la salud.

Para hacer Plan se debe proteger la vida de cualquier paciente.

Para hacer Plan aplicar lo aprendido en otras realidades del mundo.

ACTAN. 11
27 de abril de 2021

Presentaci—n Plan nacional EPOF
1lava reuni—n de proceso de participaci—n ciudadana para la elaboraci—n de una propuesta de Plan Nacional
sobre Enfermedades Poco Frecuentes.

1.- Gerardo Bustamante, asesor de Sra. Carolina Goic, da la bienvenida.
Se realiza resumen de la reuni—n anterior de proceso de participaci—n ciudadana para la elaboraci—n de una
propuesta de Plan Nacional sobre Enfermedades Poco Frecuentes.

-Gerardo da las gracias por la participaci—n, y da cuenta de la reuni—n deecretarios de las comisiones y
acuerdos tomados.

-En reuni—n de secretarios, se presenta equipo de dise—o0 para presentar el d’a viernes 30 de abril el informe final
de Plan nacional de EPOF.

-Se solicita nos saguemos foto del grupo presente para generar un video de presentaci—n de los involucrados en
este tiempo en este plan, dando Znfasis a la colaboraci—n en conjunto durante todo este tiempo.

-Se realizart un video de la Ruta diagnostica por el equipo experto.

-Nuestro lema OJuntos desarrollamos este fan de enfermedades raras huZrfanas o poco frecuentes.O

-En cuanto al trabajo de la comisi—n, por parte de la subcomisi—n de protecci—n de financiamiento, se incorpora
en informe el siguiente ptrrafo OAsimismo para dar una soluci—n a la fecha de coberturan tratamiento existente,

un sistema protecci—n financiera debe contemplar el acceso a medicamentos concluyendo dentro de estos
medicamentos biol—gicos relevantes de los primeros s’ntomas ademis de los equipos multidisciplinarios, segoen
corresponda, el seguimiento es uno de los elementos que la cobertura del sistema de salud debe contemplar
controles peri—dicos de las personasO. Preocupaci—n que me enviaron, yo lo copiZ y lo peguZ en este cap'tulo de
garant’a.

-Voy a subir los cambios una vez que terminemos esta reuni—n para que le den una celtima revisada, quedando
recogida la inquietud que me expresaron varios de los autores de ese documento.

El trabajo de hoy sert afinar los detalles de las siguientes iniciativas:

-2.2,- protecci—n, arreglo de punto dign—stico. Se arreglan p*rrafos y se deriva a la comisi—n correspondiente
uno de ellos. Agregar en ese ptrrafo Ogarant’as de accesoO.

-Objetivo ncemero 1, se deben ordenar los subjetivos.

-1.2. la incorporaci—n de Orphanet, cambiar palabra por Ovisualizae-nO.

-1.5. Agregar a 1.3 como seguimiento.

-1,3. Cambiar palabra OcZlula®

-1.5. ComitZ en red privada de salud y en la cZlula. Habilitaci—n de cZlula con otro prestador. Cambiar Omediante
la generaci—n de una cZlula O

-1.4. Cambiar la palabra referida a salud, por ORed totalO.

-2.3. Diagn—stico para todos. Falta indicadores y metas.

-2.6. Cambiar palabra, creaci—n programa ODiagnosticoO

-2.8. Especialista, en vez de tamizaje Oincorporaci—n de materno fetalO

-2.9. APorque ctncer? Porque existen cincer desconocidos.

Mejor sacar esta iniciativa de este objetivo ya que es muy espec’fica.

-puntos 2.7/ 2.8/ 2.9 son muy espec’ficos, se consideran como objetivos espec’ficos para alguna enfermedad
genZtica, y siempre hemos hablado que es para cualquier ER-EPOF-EH.

Agregar como apellido! prenatal, neurol—gico, pulmonar, etc.
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-cambiar esos tres objetivos a Objetivo general noemero 3.
-5.6. Entregar facultades cambiar a comisi—n de fiscal’a.

Falta meta, fecha, influencias, en objetivo 2.11 y 2.1, incorporaci—n de tecnolg’as y otorgar garant’as de acceso
a lista de espera, respectivamente.

APor quZ? se habla aun de Fonasa, isapre! hay que cambiar por palabra Programa de salud, para incorporar a
cualquier paciente independiente de su prestador.

- AC—mo estt funcionando oprativamente la comisi—n de regulaci—n y fiscalizaci—n?

-Se aclara que cada uno de los informes, de todas las comisiones estuvieron durante la semana para todos, para
que pudiesen enviar sus comentarios finales.

-Invito a que despuZs de la reuni—n, le peden dar una celtima revisada, o al final de la reuni—n. Pero la idea es
que hoy estaremos con esta redacci—n.

Para hacer Plan se debe requerir evidencia de los pacientes.

Para hacer Plan se debe considerar acceso universal a la salud.

Para hacer Plan se debe proteger la vida de cualquier paciente.

Para hacer Plan aplicar lo aprendido en otras realidades del mundo.
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