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RESUMEN

Objetivo Estimar la frecuencia de enfermedades huérfanas (EH) o raras (ER) de
origen genético en Cartagena de Indias, Colombia.

Metodologia Se realizé un estudio descriptivo con datos de los Registros Indivi-
duales de Prestacion de Servicios (RIPS), del periodo 2003-2010, conservados
por el Departamento Administrativo Distrital de Salud-DADIS. Fueron escogidas
las EH de origen genético a partir de la clasificacion del Ministerio de Salud Co-
lombiano, y que se identifican con la referencia Q en los Codigos Internacionales
de Enfermedad (CIE10).

Resultados En total se registraron 522 181 personas que consultaron al sistema
de salud. EI 0,8 % (n=16 527) tuvieron algun diagnostico Q. Finalmente, 391 per-
sonas (0,075 %) tuvieron impresion diagnostica de EH de origen genético. En esta
poblacién se encontraron 75 impresiones diagndsticas distintas. Las Malformacio-
nes y Deformidades Congénitas del Sistema Osteomuscular (Q65-Q79) fueron las
mas frecuentes (38,6 %), seguidas por Otras Malformaciones Congénitas (Q080-
089) con 16,6 %.

Conclusiones Se obtuvo el primer reporte de la frecuencia de las EH de origen
genético en la segunda ciudad mas poblada sobre el litoral del Caribe Colombia-
no. Es posible que en los RIPS haya un subregistro de las ER que dificulta cono-
cer la prevalencia real.

Palabras Clave: Genética, enfermedades raras, epidemiologia, Regién del Cari-
be, estudio observacional (fuente: DeCS, BIREME).
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ABSTRACT

Objective Estimating the frequency of genetic orphan diseases in Cartagena de
Indias (Colombia).

Methodology A cross-sectional study was carried out employing data from the
Health Care Service Individual Records (RIPS) of 2003-2010, kept by the District
Administrative Department of Health-DADIS- in Cartagena de Indias. Genetic ODs
included in national classification from Colombian Ministry of Health were chosen,
and those identify by the Q reference according to the International Codes of Dis-
ease (ICD10) were finally selected for descriptive analysis.

Results A total of 522 181 people who consulted the health system were record-
ed. 0.8 % (n=16 527) had a diagnosis Q. Finally, 391 people (0.075 %) had di-
agnostic impression of genetic OD. Within this population, 75 different diagnostic
impressions were found. Congenital malformations and deformities of the muscu-
loskeletal system (Q65-Q79) were the most frequent (38.6 %), followed by Other
Congenital Malformations (Q080-089) with 16.6 %.

Conclusions It was obtained the first report of the frequency of genetic orphan dis-
eases from the second largest on the Colombian Caribbean coast city. It is sus-
pected that misreporting in RIPS database is reducing actual frequency of OD. Fur-
ther active search could reveal complete prevalence.

Key Words: Genetics, rare diseases, epidemiology, Caribbean region, observa-
tional study (source: MeSH, NLM).

para la salud publica y actualmente afectan a mas de 350 millones

de personas en todo el mundo (1-3). En la Union Europea fueron
definidas como patologias que afectan a 5 de cada 10 000 habitantes (4,5).
Este concepto se extiende a otras poblaciones con variaciones en la fre-
cuencia de enfermedades como criterio de clasificacion.

l as Enfermedades Raras (ER) representan un problema prioritario

Actualmente, en la Union Europea y Estados Unidos se mantienen 514
registros especificos para la identificacion, control y seguimiento de pa-
cientes con ER (6), a partir de los cuales se estima que afectan entre el 6
y 8 % de la poblacion en algin momento de la vida, con una sumatoria
que solo en la Union Europea alcanza entre 27 y 36 millones de personas,
mientras que en los Estados Unidos se aproxima a los 30 millones (3,7).

Se han registrado entre 5 000 y 8 000 ER, la mayoria catalogadas como
enfermedades genéticas, adicionandoles algunos tipos raros de cancer, tras-
tornos autoinmunes, malformaciones congénitas, entre otras (7). Las prime-
ras, suelen ser entidades altamente debilitantes, cronicas que representan una
elevada carga individual y colectiva por la demanda prolongada de atencion
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sanitaria especializada y medicamentos de alto costo, afiadiéndose los afios de
vida perdidos por discapacidad y la reduccion en la expectativa de vida (3).

Considerando el impacto sobre la salud, recientemente se ha recurri-
do a estrategias multidisplinarias que pretenden agrupar la diversidad de
pacientes con ER e incrementar la visibilidad de la problematica. Es asi
como se ha estimado que la poblacién con ER demanda entre 2y 3 % de la
inversion publica en salud, por lo que se ha justificado su inclusion en las
agendas economicas y de politica publica.

En referencia al sostenimiento del interés sobre la tematica, la red mul-
tidisciplinaria. ORPHANET mantiene actualizado el conocimiento sobre
las ER en los paises de la Union Europea. La Red Espafiola de Registros
de ER ha contribuido al reconocimiento de los colectivos de pacientes y
cuidadores, permitiendo concientizar a los actores de la atencion sanitaria,
principalmente a los equipos de profesionales involucrados en el primer ni-
vel de atencion. Por su parte en Brasil, se han esforzado por establecer pro-
gramas de consejeria genética para fortalecer el registro de las ER, encon-
trando una alta frecuencia de desérdenes genéticos autosdmicos recesivos
en poblaciones rurales (8). La Federacion Colombiana de Enfermedades
Raras (FECOER), desde 2011 organiza esfuerzos para generar y aumentar
la visibilidad e influenciar la gestion de politicas publicas, contribuyendo a
la creacion del registro preliminar de ER.

En Colombia las ER se encuentran oficialmente reconocidas a través de
la Ley 1392 de 2010, que reglamenta los planes, programas y estrategias
de intervencion. Esta legislacion incluyen las ER junto con las enfermeda-
des ultrahuérfanas y olvidadas definidas como “...aquellas cronicamente
debilitantes, graves que amenazan la vida y con una prevalencia menor de
1 por cada 2000 personas” (9).

Segun el Ministerio de Salud y Proteccion Social existe un registro prelimi-
nar de ER basado en el “listado de Enfermedades Huérfanas”, reglamentado
en 2013 (10). Este registro en curso se encuentra cobijado por la Ley 1438 de
2011 que modifico la definicion de EH como aquellas “con una prevalencia
menor de 1 por cada 5 000 personas” (11), y por la Resolucion N° 0000430
del 20 de Febrero de 2013 que definio el listado de EH (10). Adicionalmente,
existen esfuerzos concretos para hacer operativa la legislacion vigente en el
distrito de Bogota, con el Acuerdo 537 del 26 de diciembre de 2013 del Con-
cejo de Bogota, que “...ordena implementar una estrategia para promover la
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deteccion temprana, seguimiento, rehabilitacion y vigilancia de las personas
afectadas por enfermedades huérfanas en el Distrito Capital”.

El ntimero de pacientes con ER de origen genético esperados en el re-
gistro nacional ha sido estimado indirectamente por Bernal en 2007, infor-
mando que en el afio 2000 la cantidad de colombianos con enfermedades
genéticas podria corresponder a 2 000 000 alcanzando en el 2025 hasta
2 866 000 personas (12).

Al respecto, en Cartagena de Indias, la segunda ciudad mas poblada del
Caribe Colombiano, se han estudiado anomalias congénitas y sindromes ge-
néticos raros que constituyen los primeros indicios para determinar la canti-
dad de personas afectadas; asi se han reportado casos de Sindrome de Poland
(13), Sindrome Poliglandular autoinmune tipo II (14) y Sindrome de Marfan
(15). El Departamento Administrativo Distrital de Salud de Cartagena de
Indias (DADIS), en un informe de 2009 aclara que a pesar de que se ha avan-
zado en la sensibilizacion para la notificacion y analisis de la informacion,
aun persisten debilidades para obtener el panorama general de morbilidad de
Cartagena (16), razon por la que el objetivo de la presente investigacion fue
estimar la frecuencia de las EH o ER clasificadas como malformaciones con-
génitas, deformidades y anomalias cromosomicas en Cartagena de Indias.

METODOLOGIA

Se realiz6 un estudio descriptivo a partir de fuentes secundarias, a través de
las bases de datos de los Registros Individuales de Prestacion de Servicios
(RIPS) proporcionados por el DADIS, correspondientes al periodo entre 2003
y 2010. El disefio e implementacion de la metodologia de estudio fue apro-
bado por el comité de Etica en Investigacion de la Universidad de Cartagena.

Se incluyeron en el estudio los RIPS que tuvieran los codigos desde Q000
hasta Q999 de la Clasificacion internacional de enfermedades (CIE10).
Para garantizar la calidad de la informacion relacionada con la verificacion
del diagnostico y la no inclusion de datos duplicados, se realizé un trata-
miento a la informacion de los RIPS en las siguientes tres etapas:

Etapa 1. Se tomaron solamente los reportes que corresponden a la infor-
macion de los usuarios y de las consultas; en estas existen cuatro campos
para el diligenciamiento de los diferentes diagndsticos por consulta ade-
mas del nombre, tipo y nimero de identificacion.
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Etapa 2. Se comprob6 que la estructura de las bases de datos de usuarios
y consultas tuviera la informacion diligenciada, eliminando los campos
(columnas y filas) vacias, ademas con el fin de mitigar el error en el ingre-
so de la informacion desde la fuente, se cred un codigo fonético tnico que
correspondia a los nombres y apellidos de los usuarios relacionado con el
tipo y numero de identificacion de cada paciente.

Etapa 3. Posteriormente se realizo una relacion de los usuarios con sus
respectivos numeros de consultas identificando a su vez todos los codigos
CIE-10 de interés (Q000 a Q999) en cada una de ellas. Para la obtencion
de la tabla de frecuencia se tomaron solo las consultas que tuviesen al
menos un diagnostico con codigo Q y para evitar la sobreestimacion de
la frecuencia de las enfermedades raras se identificaron los diagndsticos
repetidos para cada usuario y fueron tabulados solo una vez por paciente.

La informacion se depurd segun las etapas anteriormente descritas y
luego se clasificaron las enfermedades teniendo en cuenta el CIE 10. El
analisis estadistico consistié en el calculo de frecuencias absolutas y re-
lativas sobre la base de enfermedades raras reportadas en ORPHANET
(17) y con el listado de las ER del afio 2013 con codigo Q en Colombia,
dejandose solo aquellas que estuvieran en las dos listas simultineamente
(10), la estructura de la tabla de resultados conservo el orden de clasifica-
cion por codigos Q segliin el CIE-10. El analisis estadistico se apoyd con
los programas Microsoft Excel y Stata v. 12.

RESULTADOS

En el periodo de estudio se identificaron en total 1 908 261 consultas reali-
zadas por 522.181 pacientes. De éstas se obtuvieron 16 527 consultas con
algun diagnostico de codigos Q segun la clasificacion de enfermedades
CIE-10. Las consultas con impresion clinica de Malformaciones Congé-
nitas, Deformidades o Anomalias Cromosomicas (capitulo XVII CIE-10,
codigo Q) fueron realizadas por un total de 4 020 pacientes, lo que co-
rresponde al 0.8 % del total de pacientes analizados. En estos pacientes
se identificaron 361 enfermedades distintas, dentro de las que se destacan
las enfermedades ortopédicas como pie plano y deformidades congénitas
de la cadera que ocupan los dos primeros lugares (Tabla 1). De los 4 020
pacientes con codigo Q, solo 391 pacientes tuvieron diagnostico Q compa-
tible con EH o ER, segun el listado colombiano y ORPHANET, para una
frecuencia del 0,075 %.



Tabla 1. Frecuencia de las 10 primeras enfermedades catalogadas como
Malformaciones Congénitas, Deformidades y Anomalias Cromosémicas en
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Cartagena 2003-2010

g‘l’g"fg Diagnéstico 4'\(;2‘0 %

Q66.5 Pie plano congénito 698 17,4
Q65.8 Otras deformidades congénitas de la cadera 322 8,0
Q50.1 Quiste en desarrollo del ovario 194 4.8
Q65.9 Deformidad congénita de la cadera, no especificada 156 3,9
Q90.9 Sindrome de Down, no especificado 149 3,7
Q831 Mama supernumeraria 130 3,2
Q401 Hernia hiatal congénita 129 3,2
Q53.1 Testiculo no descendido, unilateral 97 2,4
Q21.0 Defecto del tabique ventricular 90 2,2
Q211 Defecto del tabique auricular 76 1,9

863

Las 391 personas que reportaron diagnostico Q de enfermedades raras
consultaron 1 594 veces. Al relacionar esta lista de los RIPS de Cartagena
de Indias con la lista de enfermedades raras colombianas y ORPHANET,
se detectaron 75 enfermedades compatibles con esos diagnosticos. Este lis-
tado se agrupo en orden de frecuencia donde la catarata congénita ocupo el
primer lugar. Se resalta que algunos nombres descritos en los RIPS repor-
tados al DADIS no corresponden con los establecidos en el CIE 10 como
el nevo no neoplasico congénito y la sindactilia no especificada (Tabla 2).

Tabla 2. Frecuencia de las diez primeras enfermedades raras con codigo Q
segun listado de Colombia. Cartagena 2003-2010

g?g'?g Nombre de enfermedades en el RIPS N =391 %

Q12.0 Catarata congénita 40 10,2
Q75.0 Craneosinostosis 31 7,9
Q82.5 Nevo no neoplasico, congénito® 23 5,9
Q02.X Microcefalia 22 5,6
Q17.2 Microtia 22 5,6
Q44.6 Enfermedad quistica del higado 18 4,6
Q221 Estenosis congénita de la valvula pulmonar 15 3,8
Q70.9 Sindactilia, no especificada** 15 3,8
Q68.1 Deformidad congénita de la mano 11 2,8
Q78.2 Osteopetrosis 10 2,6

* Descrito en los RIPS como Otras malformaciones congénitas de la piel; ** Descrito en los RIPS

como Sindactilia

Al agrupar las 75 enfermedades raras por sistemas afectados se encontro
en orden de frecuencia que las Malformaciones y Deformidades Congéni-
tas del sistema osteomuscular ocupan el primer lugar con 40 %, seguidas
por Otras Malformaciones Congénitas 20 %. Las ER congénitas agrupadas
por sistema se aprecian en la Figura 1.
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Figura 1. Distribucién porcentual de las enfermedades raras de
origen genético por sistema afectado (segun CIE 10)
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Porcetaje

Entre el grupo de las Malformaciones y Deformidades Congénitas del
Sistema Osteomuscular se destacan la Craneosinostosis con el 7,9 %,
Sindactilia no especificada 3,8 %, deformidades congénitas de la mano
2,8 %, Osteopetrosis y Exostosis 2,6 % cada una; en el grupo de Otras
Malformaciones Congénitas se reporto el Nevo no neoplasico congénito en
5,9 %, sindrome de Marfan 1,8 %, la Esclerosis tuberosa y los sindromes
de malformaciones congénitas asociadas principalmente con estatura baja
con el 1,5% cada uno (Tabla 3).

En orden de frecuencia se destaca entre el grupo de Otras Malforma-
ciones del Sistema del Tracto Digestivo la enfermedad quistica del higado
con el 4,6 %; entre el grupo de Enfermedades Congénitas del Sistema Cir-
culatorio, la Estenosis congénita de la valvula pulmonar con 3,8 %; entre
el grupo de Malformaciones Congénitas del Sistema Nervioso Central
(SNC), la Microcefalia con 5,7 %; entre el grupo de las Malformaciones
Congénitas de los ojos, oidos, cara y cuello, la catarata congénita con
10,2 % y la Microtia con 5,6 % (Tabla 3).

Tabla 3. Frecuencia de enfermedades raras con cédigo Q en Cartagena, por
sistemas CIE 10 segun el Listado de Colombia 2013

Cadigo Q

CIE 10 Nombre de la enfermedad n=391 %
(Q00-Q09) Malformaciones congénitas del sistema nervioso central 28 7,2
Q00.0 Anencefalia 1 0,2
Q00.2 Microcefalia 22 5,6
Q04.0 Malforma Malformaciones congénitas del cuerpo calloso 2 0,5
Q04.6 Quistes cerebrales congénitos 2 0,5
Q04.8 Otras malformaciones congénitas del encéfalo, especificadas 1 0,3
(Q10 - Q18) Malformaciones congénitas del ojo, del oido de la cara y del cuello 64 16,4
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Cgﬂlzg?OQ Nombre de la enfermedad n=391 %
Q12.0 Catarata congénita 40 10,2
Q13.8 Otras malformaciones congénitas del segmento anterior del ojo 1 0,3
Q17.2 Microtia 22 5,6
Q18.8 Otras malformaciones congénitas especificadas de cara y cuello 1 0,3
(Q20 - Q28) Malformaciones congénitas del sistema circulatorio 29 7,4
Q22.1 Estenosis congénita de la valvula pulmonar 15 3,8
Q22.5 Anomalia de Ebstein 3 0,8
Q24.8 Otras malformaciones congénitas del corazén, especificadas 5 1,3
Q25.4 Otras malformaciones congénitas de la aorta 2 0,5
Q26.8 Otras malformaciones congénitas de las grandes venas 1 0,3
Q.27.3 Malformacion arteriovenosa periférica 3 0,8
(Q30 - Q34) Malformaciones congénitas del sistema respiratorio 4 1,0
Q30.1 Agenesia o hipoplasia de la nariz 1 0,3
Q30.8 Otras malformaciones congénitas de la nariz 1 0,3
Q321 Otras malformaciones congénitas de la traquea 2 0,5
(Q35 - Q37) Malformaciones de labios, boca y paladar 0 0,0
(Q38 - Q49) Otras malformaciones congénitas del sistema digestivo 35 9,0
Q38.0 Malformaciones congénitas de los labios, no clasificadas en otra parte 2 0,5
Q41.0 Ausencia, atresia y estenosis congénita del duodeno 1 0,3
Q42.0 Ausencia, atresia y estenosis congénita del recto, con fistula 7 1,8
Q43.1 Enfermedad de Hirschsprung 3 0,8
Q44.2 Atresia de los conductos biliares & 0,8
Q44.6 Enfermedad quistica del higado 18 4,6
Q44.7 Otras malformaciones congénitas del higado 1 0,3
(Q50 - Q56) Malformaciones congénitas de los 6rganos genitales 1 0,3
Q51.8 Otras malformaciones congénitas del utero y del cuello uterino 1 0,3
(Q60 - Q64) Malformaciones congénitas del sistema urinarios 12 3,1
Q61.5 Rifdn quistico medular 1 0,3
Q61.9 Enfermedad quistica del riidn, no especificada 4 1,0
Q63.8 Otras malformaciones congénitas del rifién, especificadas 7 1,8
(Q65 - Q79) Malformaciones y deformidades congénitas del sistema osteomuscular 151 38,6
Q67.4 Otras deformidades congénitas del craneo, de la cara y de la mandibula 9 2,3
Q68.1 Deformidad congénita de la mano 1" 2,8
Q70.0 Fusion de los dedos de la mano 4 1,0
Q70.9 Sindactilia, no especificada 15 3,8
Q71.8 Otros defectos por reduccion de los miembros superiores 1 0,3
Q72.5 Defectos por reduccion longitudinal de la tibia 3 0,8
Q72.6 Hemimelia Fibular 1 0,3
Q72.8 Otras defectos por reduccion de los miembros inferiores 1 0,3
Q73.8 Aplasia tibial-ectrodactilia 1 0,3
Q74.0 Otras malformaciones congénitas de los miembros superiores 2 0,5
Q74.3 Artrogriposis multiple 2 0,5
Q74.8 Otras malformaciones especificas del (de los ) miembro(s) 1 0,3
Q75.0 Craneosinostosis 31 79
Q75.4 Disostosis maxilofacial 5 1,3
Q75.8 Otras malformaciones especificas de los huesos 3 0,77
Q76.1 Sindrome de Klippel-Feil 2 0,5
Q76.4 Otra malformacion congénita de la columna vertebral, no asociada con escoliosis 7 1,8
Q76.7 Malformacién congénita del esternén 3 0,8
Q77.4 Acondroplasia 3 0,8
Q77.7 Displasia espondiloepifisaria 1 0,3
Q77.8 Otras osteocondrodisplasias con defectos del crecimiento 3 0,8
Q78.0 Osteogénesis imperfecta 4 1,0
Q78.1 Displasia poliostética fibrosa & 0,8
Q78.2 Osteopetrosis 10 2,6
Q78.4 Encondromatosis 3 0,8



Cadigo Q

CIE 10 Nombre de la enfermedad n=391 %
Q78.5 Displasia metafisaria 2 0,5
Q78.6 Exostosis congénita multiple 10 2,6
Q78.8 Otras osteocondrodisplasias especificadas 2 0,5
Q79.3 Gastrosquisis 4 1,0
Q79.6 Sindrome de Ehlers - Danlos 4 1,0
(Q80-Q89)  Otras malformaciones congénitas 65 16,6
Q80.8 Otras Ictiosis congénitas 1 0,3
Q82.0 Linfedema Hereditario 1 0,3
Q82.1 Xeroderma pigmentoso 4 1,02
Q82.2 Mastocitosis & 0,8
Q82.3 Incontinencia Pigmentaria 2 0,5
Q82.4 Displasia Ectodérmica 3 0,8
Q82.5 Nevo no neoplasico, congénito 23 5,9
Q84.0 Alopecia Congénita 2 0,5
Q84.5 Agrandamiento e hipertrofia de las ufias 4 1,0
Q851 Esclerosis tuberosa 6 1,5
Q871 Sindromes de malformaciones congénitas asociadas principalmente con estatura baja 6 1,5
Q87.2 Sindrome de Malformaciones congénitas que afectan principalmente los miembros 1 0,3
Q87.4 Sindrome de Marfan 7 1,8
Q87.8 Otros sindromes de malformaciones congénitas especificas 1 0,3
Q89.7 Malformaciones congénitas mdultiples, no clasificadas 1 0,3
(Q90-Q99) Anormalidades cromosoémicas no clasificadas en otra parte 4 1,0
Q99.8 Otras anomalias de los cromosomas, especificadas 4 1,0

Fuente: RIPS Departamento Administrativo Distrital de Salud de Cartagena

DISCUSION

La frecuencia de enfermedades raras en Cartagena de Indias fue de
0,075 %, que representan el 9,7 % de todas las enfermedades de origen ge-
nético con Codigo Q segun el CIE 10. Esto significa que en la ciudad para
el aflo 2017 habrian 769 personas con alguna ER de origen genético, sin
tener en cuenta el subregistro atribuido a los RIPS (18). Estos resultados
distan de la frecuencia reportada en Hungria donde confirmaron el diag-
noéstico genético en el 37,8 % de los pacientes en una busqueda activa entre
el 2007 al 2013 (19); en general, se considera que las enfermedades raras
que cursan con malformaciones congénitas constituyen un problema de
salud publica teniendo en cuenta el impacto que producen en la sociedad
desde la discapacidad grave en algunas de ellas, la afeccion producida en
la calidad de vida del grupo familiar, los afios de vida perdidos potenciales
y de vida saludable (20). El presente estudio es la primera aproximacion a
la frecuencia real de ER en Cartagena y Colombia, apoyado mayormente
en los RIPS como fuente historica.

Los resultados del presente trabajo indican que el sistema mas afectado
por ER fue el osteomuscular, esto es consistente al menos con lo expresado
en el informe 2013 del Programa de Vigilancia Epidemioldgica de Anoma-
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lias Congénitas en maternidades de la ciudad de Cali cuyo fin fue determinar
la frecuencia de malformaciones congénitas y riesgos asociados en los recién
nacidos, donde destacan que las malformaciones en extremidades ocupa el
primer lugar con una incidencia superior a 50 por 10 000 nacimientos (21).

Los resultados de Zarante en 2009 (22) indican que quizas mas de 8 000
nuevos casos de malformaciones craneofaciales aparecen anualmente en Co-
lombia con los efectos en la morbilidad infantil. En nuestro estudio la craneosi-
nostosis es la mas frecuente encontrada en el grupo del sistema osteomuscular.

Los RIPS como materia prima para investigacion se han usado en casos
diferentes al planteado en este estudio; Rodriguez (2006) analizé la dis-
tribucion de la poblacion compensada por edad, sexo y pago a las IPS en
la especialidad de cardiologia, la informacion de facturacion fue cruzada
con los RIPS de la enfermedad y para la clasificacion se tuvo en cuenta el
CIE 10 (23). Se han realizado analisis de morbilidad basados en los RIPS
que han arrojado gran demanda de servicios relacionados con la atencion
de enfermedades transmisibles (24). El observatorio Nacional de Salud
reconoce que al emplear los RIPS como fuente secundaria de datos puede
existir una pérdida de informacién cercana al 50 % (18). En Colombia a
través del Ministerio de Salud y Proteccion social, propuso una serie de
lineamientos técnicos en agosto de 2013 que prevé un Plan de Accion para
el mejoramiento de la calidad de la atencion de los pacientes con ER (25).

Los RIPS como fuente de datos también se han utilizado en la caracteri-
zacion de pacientes hospitalizados con septicemias en la ciudad de Pereira
(26), igualmente para determinar la prevalencia de la enfermedad pulmonar
obstructiva crénica en el municipio de Pamplona (Norte de Santander), en
estos reportes no manifiestan dificultades con el uso de los datos RIPS (27).

Un aspecto positivo en la utilizacion de los RIPS como fuente de infor-
macion en el presente estudio radica en la repetitividad del diagndstico con
codigo Q en mas de una consulta por paciente, esto sugiere que dicho diag-
noéstico fue confirmado por lo menos clinicamente. Este tltimo hallazgo
desde la optica de la atencion primaria ha sido descrito por varios autores
que afirman que el abordaje de los pacientes con ER resulta complejo,
desde su diagnostico, hasta su seguimiento y control, el cual es una tarea
compartida por el equipo de atencion primaria y especializada, ademas la
calidad de la atencion del paciente depende de la calidad de los conoci-
mientos que tengan los profesionales de la salud, es asi como médicos y
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enfermeras asocian los signos presentes en los nuevos pacientes, con los
de pacientes diagnosticados con ER, de esta manera la sospecha de un
diagnostico posteriormente es corroborada y de alli en adelante siempre
que consulta se reporta el mismo diagnostico confirmado (28,29).

La OMS en el boletin de salud de Junio de 2012 plantea que se debe
unir fuerzas para identificar y manejar las enfermedades raras, dado que
las estimaciones mundiales varian respecto de cuantas enfermedades raras
existen, en parte porque los paises las definen de manera diferente. Es asi
como en los paises de la Unidén Europea, toda enfermedad que afecta a
menos de 5 personas por cada 10 000 habitantes se considera rara (30),
mientras que en Colombia se consideran aquellas con prevalencia menor
de 1 por cada 5 000 personas (10). Lo anterior lleva a afirmar que cada vez
se necesitan mejores sistemas de registros para documentar los casos de
ER en pos de su prevencion y tratamiento, dado que como lo describe una
revision sistematica el manejo de las bases de informacion y sus deficien-
cias, dificultan este proceso (31).

La presente investigacion posee las limitantes propias de los RIPS; sin
embargo, los resultados constituyen una aproximacion al grupo de EH
y ER de mayor frecuencia. Iniciativas como la presentada aqui constitu-
yen maneras de conocer lo que ocurre en cuanto a las Malformaciones y
anomalias congénitas catalogadas como enfermedades raras o huérfanas
reportadas en Cartagena de Indias, que actualmente no cuenta con centros
especializados para la atencion y el diagndstico oportuno que requieren las
personas afectadas. Sin embargo se espera poder llegar a la conformacion
de registros poblacionales estructurados como alternativa para el adecuado
manejo de los datos epidemioldgicos en EH y ER *
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