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Atencién de enfermedades
neurologicas y psiquiatricas
raras, huérfanas y desatendidas
en el Peru

Care of rare, orphaned and neglected neurological and psychiatric
diseases in Peru

Carlos Alva Diaz "2 (5, Jorge Burneo®

Las enfermedades raras y huérfanas (ERH) son condiciones que afectan a un
nimero reducido de individuos en comparacién con la poblacién general y, debido
a su baja prevalencia, afectan a menos o igual a 1 de cada 2000 personas, y suelen
ser dificiles de diagnosticar y tratar. Estas enfermedades, que incluyen aquellas que
afectan al sistema nervioso central, periférico y la salud mental, se caracterizan por
generar un riesgo significativo de muerte o discapacidad crénica, y no suelen estar
priorizadas para que sobre ellas se desarrollen mejores alternativas diagndsticas,
terapéuticas y pronoésticas, por lo cual también se las consideran desatendidas (1).

En el nimero actual de la revista, se presenta el caso de un paciente residente en
la selva peruana, que desarrollé un conjunto de lesiones cutdneas y la afectacién
de nervios periféricos, que posteriormente fueron diagnosticadas como lepra o
enfermedad de Hansen, cuyo agente causal es el Mycobacterium leprae. Esta es una
enfermedad desatendida por la Organizacién Mundial de la Salud (OMS) y, aunque
en el 2000 se categorizé como eliminada del problema de salud publica (con una
prevalencia inferior a 1 caso por cada 10 000 habitantes), aun sigue presente en
mads de 120 paises, que en conjunto notifican mas de 200 000 nuevos casos al aio
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En el Pert, la prevalencia es inferior a 1 caso por cada
10 000 habitantes, con lo cual se consideraria eliminada;
sin embargo, existen zonas endémicas con prevalencias
aun mayores, como Ucayali o, con un incremento
de casos en los tltimos afios, como la provincia de
Jaén en Cajamarca. Y esto se debe a que persisten
determinantes sociales para esta enfermedad, como los
dependientes de la persona, dado su condicionamiento
inmunogénico y el déficit nutricional; los ambientales,
como las alteraciones inmunorreactivas que deprimen
los mecanismos de defensa a la invasiéon bacteriana;
los sociales y econémicos, como las condiciones
de hacinamiento, dependientes de la pobreza; y los
institucionales, de sistema de salud, como el abandono
en la bsqueda activa entre los contactos de los casos
detectados, que sefialan que existe una prevalencia
oculta de la lepra en zonas endémicas del Pert que
impiden su eliminacion (3). La lepra, por tanto, persiste
en nuestro pais, aunque con prevalencia en el rango de
ERH, y deberia seguir siendo atendida activamente
hasta realmente lograr su eliminacién, como ya se ha
conseguido en otros paises (2).

En el Perd, se elaboré un listado nacional de ERH en el
2011, que contemplaba 399 condiciones. Actualmente,
se reconocen 57 enfermedades categorizadas como
ERH neurolégicas y dos como ERH mentales; sin
embargo, en muchas de las otras categorias, existen
enfermedades, como la enfermedad de Creutzfeldt-
Jakob o la leucoencefalopatia multifocal progresiva,
que afectan al sistema nervioso y/o a la salud mental,
pero que estin ubicadas en otras categorias existentes,
como la de infecciosas (4).

La atencién de las ERH debe ser prioridad y asunto de
interés publico. En nuestro pais, han sido reconocidas
desde la promulgacién de la Ley n.” 29698, Ley que
declara de interés nacional y referente atencién el
tratamiento de personas que padecen enfermedades
raras y huérfanas, en el 2011. Entre los aspectos mas
destacados deestaleyconrespectoalas ERH, seincluyen
los siguientes: la declaracién de interés nacional para
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la prevencién, diagndstico, atencién integral de salud
y rehabilitacién de las personas; la creacién de un
registro nacional; la obligacién de tomar medidas
que garanticen la adquisicién de medicamentos; y la
prioridad y asignacién presupuestaria especifica (5).

Ademis, en febrero de 2019, se emitié el Reglamento
de la Ley n.” 29698, la cual establece la creacién de
la Comisiéon Consultiva Institucional, encargada
de evaluar el diagnéstico y/o tratamiento de las
ERH de alto costo propuesto por las Instituciones
Prestadoras de Servicios de Salud (IPRESS) publicas
(6). En 2020, el Ministerio de Salud (Minsa) public6
un nuevo listado de las enfermedades reconocidas en
el pais (Resoluciéon Ministerial n.° 230-2020-Minsa)
(7). Sin embargo, atn no existe claridad en cuanto
a los mecanismos diferenciados para el andlisis y la
decisién sobre céomo incorporar nuevas tecnologias
diagnésticas o terapéuticas para atender a las ERH en
nuestro pais.

Se han reportado condiciones para la evaluacién de
tecnologias sanitarias en pacientes con ERH. Se ha
recomendado un enfoque diferenciado que contemple
la complejidad y las limitaciones inherentes a la
generacion de evidencias robustas para las ERH, al
tener los investigadores un mayor reto en cuanto a
la planificacién, el disefio y la ejecucién de estudios
clinicos en comparacién con los que enfrentan
enfermedades prevalentes o que estdn en las agendas
de salud publica o la industria farmacéutica. Ademas,
se ha sugerido conformar comités especializados y la
participacién de expertos, una mayor flexibilidad con
los estindares para evaluar la evidencia, su certeza y
la inclusién de perspectivas de pacientes y cuidadores,
que permitan formular decisiones informadas para
equilibrar la efectividad y seguridad del tratamiento
con otros factores relevantes para cada poblacién
especifica de pacientes con ERH (2, 8).

Finalmente, se muestran los criterios considerados
que permitirian realizar una evaluacién en el marco de

las ERH (tabla 1) (8).
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Tabla 1. Criterios para la evaluacién de una tecnologia sanitaria para las ERH.

Criterios relacionados con la enfermedad

Gravedad de la enfermedad

Necesidades no cubiertas

Criterios relacionados al diagnéstico y/o tratamiento

Utilidad, eficacia y/o efectividad

Seguridad/tolerabilidad

Resultados reportados por el paciente

Calidad o certeza de la evidencia

Criterios contextuales

Directrices y ambitos sanitarios a nivel nacional

Costo de oportunidad y asequibilidad

Considerar los aspectos de morbimortalidad, cronicidad,
discapacidad, irreversibilidad y afectacién sobre la calidad y
expectativa de vida que causan las ERH.

Identificar las limitaciones en las alternativas terapéuticas
para aliviar, curar o prevenir las ERH.

Resultados positivos para lograr un retraso en el deterioro
y consecuencias de las ERH respecto a las estrategias y/o
cuidados ya existentes.

Consideraciones sobre los eventos adversos entre las
alternativas a considerar.

Resultados sobre variables relacionadas a la calidad de
vida relacionado al compromiso neuroldgico, retardo de la
progresiéon y menor carga del cuidador.

Considerar la posibilidad de contar con evidencia con
certeza baja, que podrian ser aceptables en el contexto de las
ERH.

Que las ERH se encuentren dentro del listado, prioridades o
normatividad especifica del pais.

Capacidad para la cobertura de la intervencién diagndstica
o terapéutica a través de mecanismos y/o estrategias de
adquisicién diferenciados para pacientes con ERH.

ERH: enfermedades raras y huérfanas.
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