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Resumen: Los pacientes con enfermedades huérfanas (EH) cuentan con una protección legal especial para 

asegurar sus derechos, especialmente el acceso a una atención integral que incluye servicios médicos de calidad 

y apoyo psicológico. El Estado ha establecido mecanismos como las Rutas Integrales de Atención en Salud 

(RAIS) y resoluciones relacionadas para facilitar esta atención. Además, se han creado instituciones para 

supervisar las entidades que brindan asistencia médica en Colombia. El objetivo de este estudio es analizar 

cómo se aplica el principio de integralidad para los pacientes con EH por parte de las entidades prestadoras de 

salud bajo la Ley 1392 de 2010 en Pereira, entre 2020 y 2022. Se utilizan instrumentos metodológicos como 

encuestas a pacientes y entrevistas con entidades de inspección para recopilar datos. Los hallazgos revelan una 

insatisfacción generalizada entre los pacientes, quienes perciben una falta de atención integral y desconocen los 

mecanismos legales disponibles. A pesar de la existencia de rutas legales efectivas, se enfrentan dificultades 

prácticas como la falta de conocimiento técnico sobre las enfermedades huérfanas y la escasez de recursos 

económicos, que impiden una atención integral adecuada. 

Palabras clave: protocolo, integralidad, enfermedad huérfana, principios. 

Abstract: Patients with orphan diseases (OD) have special legal protection to ensure their rights, especially 

access to comprehensive care that includes quality medical services and psychological support. The State has 

established mechanisms such as the Rutas Integrales de Atención en Salud (RAIS) and related resolutions to 

facilitate this care. In addition, institutions have been created to oversee the entities that provide medical care 



 
 
 
 
  

 
 
 

in Colombia. The objective of this study is to analyze how the principle of integrality for HD patients is applied 

by health care providers under Law 1392 of 2010 in Pereira, between 2020 and 2022. Methodological 

instruments such as patient surveys and interviews with inspection entities are used to collect data. The findings 

reveal widespread dissatisfaction among patients, who perceive a lack of comprehensive care and are unaware 

of the legal mechanisms available. Despite the existence of effective legal routes, practical difficulties are faced, 

such as the lack of technical knowledge about orphan diseases and the scarcity of economic resources, which 

prevent adequate comprehensive care. 

Keywords: Protocol, integrality, orphan disease, principles. 

 

1. Introducción 

Los pacientes con enfermedades afrontan en su diario vivir dificultades que hacen más compleja la 

tarea de “vivir una vida normal”. Esto inicia desde el momento en que empiezan a presentar síntomas 

fisiológicos debilitantes y desgastante, desde el estudio constante para hallar el diagnóstico adecuado, 

el impacto que conlleva aceptar este diagnóstico y la aceptación de la irremediable realidad de que 

probablemente sus planes de vida se verán altamente afectados, la falta de tratamientos y el 

sometimiento a tratamientos experimentales que no aseguran ningún resultado. En esa medida, los 

pacientes con EH se encuentran sin la elección de convivir diariamente por el resto de sus vidas con 

enfermedades crónicas que no cuentan con tratamientos. Debido a esto, estos pacientes deben contar 

con la especial protección por parte del Estado con el fin de posibilitar la vida digna de los pacientes, 

especialmente en una cultura capitalista donde las empresas prestadoras del servicio conciben a los 

pacientes como fuentes de ingreso y no como seres sintientes. 

Es relevante destacar que, en Colombia, para el año 2021, de acuerdo con el Ministerio de Salud 

Pública (MSPS), cerca de 58 564 personas se encuentran registradas en el Registro Nacional de 

Enfermedades Huérfanas; de este porcentaje, aproximadamente el 56.4 % son mujeres. 

Adicionalmente, los menores de 20 años representan el 32.4 % de los pacientes diagnosticados con 

EH, siendo esto cerca de 18 932 jóvenes. Para el desarrollo de esta investigación, es necesario ampliar 

el concepto del derecho a una atención integral en la salud. Sobre esto, es de común conocimiento 

que el derecho a la salud es de carácter constitucional fundamental. Sin embargo, este por sí solo no 

asegura la vida digna de las personas; en este punto entra la atención integral. El derecho a una 

atención íntegra no debe garantizar únicamente que la atención sea brindada, sino que también debe 

velar porque esta sea de calidad, con cobertura en todos los ámbitos que integran a la persona. 

Asimismo, debe procurar brindar una asistencia plena en todo el espectro de la palabra. Según la 

Corte Constitucional, en la Sentencia T-619 de 2014, con Martha Victoria Sáchica Méndez como 

magistrada ponente: 

El principio de integralidad en salud se concreta en que el paciente reciba los servicios 

médicos que requiere para atender su enfermedad, de manera oportuna, eficiente y de alta 



 
 
 
 
  

 
 
 

calidad. Además, comprende la garantía de las facetas del derecho a la salud que ocurre en la 

posible afección que puede padecer una persona. (Preámbulo) 

En conformidad con Jorge Iván Palacio, magistrado ponente de la Corte Constitucional, el principio 

de integralidad debe analizarse y concebirse como el deber que tienen las Entidades Prestadoras de 

Salud (EPS) para los pacientes de brindar los servicios, tratamientos, procedimientos, medicamentos 

y seguimientos requeridos para contribuir a la mejora del estado de salud de los usuarios. No obstante, 

este principio no se debe confundir con la realización de los deseos infundados de los usuarios; es 

decir, esto no implica que el paciente pueda solicitar que se le brinden todos los servicios de salud 

que deseen, debido a que el único que tiene la potestad para solicitar sin límites tratamientos o 

procedimientos médicos es el médico tratante de la persona que recibe el servicio. Es así como la 

Corte determina que el principio de integralidad se emplea como auxiliar de la normatividad vigente 

para que los pacientes reciban una atención de calidad y completa, destinada a mejorar su estado de 

salud. Para llevar a cabo esta atención de calidad, las empresas prestadoras del servicio están 

obligadas a brindar una atención oportuna y eficiente.  

Ahora bien, al ampliar el concepto de integralidad en la atención es necesario desarrollar el concepto 

de las EH en Colombia. Según la Ley 1438 de 2011, a través de su artículo 140: 

Las enfermedades huérfanas son aquellas crónicamente debilitantes, graves, que amenazan 

la vida con una prevalencia menor de 1 por cada 5 000 personas, comprenden, las 

enfermedades raras, las ultra-huérfanas y olvidadas. Las enfermedades olvidadas son propias 

de los países en desarrollo y afectan ordinariamente a la población más pobre y no cuentan 

con tratamientos eficaces o adecuados y accesibles a la población afectada. 

De esta manera, es posible notar que las EH son enfermedades que requieren exclusivamente 

tratamientos especiales; asimismo, demandan acompañamiento constante para ayudar al paciente y a 

su núcleo familiar a convivir con estas enfermedades desgastantes. 

Al respecto, Risaralda ocupa el puesto número 12 en cuanto al reporte de pacientes con EH con 88 

casos, aportando así el 1.8 % del total de los casos reportados a nivel nacional. Al comparar este 

informe con el censo de pacientes con este tipo de patologías en el año 2013, Risaralda se posicionaba 

en el puesto número 3, con una prevalencia de EH del 33.25 %. En ese sentido, es posible evidenciar 

que el reporte de pacientes con EH se ha reducido, lo que los posiciona como una población 

vulnerable y de especial protección debido a la falta de información de sus enfermedades y la 

dificultad para diagnosticarlas. 

La importancia de este proyecto de investigación radica principalmente en el correcto e idóneo 

reconocimiento que se le debe otorgar a la condición especial que poseen las personas que padecen 

de alguna EH, su trato distintivo y característico que va de la mano con su padecimiento, el cual está 



 
 
 
 
  

 
 
 

fuera de todos los rangos normales de una enfermedad común, al que parten desde el momento en el 

que se realiza el diagnóstico. De esta manera, se transita hacia esa alternativa de tratamiento o terapia 

que ayude al manejo y control de la enfermedad. Todo este conjunto de procedimientos o etapas 

deben estar debidamente diligenciadas como están establecidas en la norma y los manuales internos 

de cada entidad prestadora de salud, sin perderse la calidad especial y la prioridad que se les debe 

brindar a las personas que padecen estas enfermedades. En consecuencia, debe haber un control y 

vigilancia por parte del Estado para proporcionar una manera correcta de brindar el derecho a la salud 

y la dignidad humana a los pacientes con enfermedades huérfanas. 

Por consiguiente, se determinó que este proyecto de investigación beneficiará de manera directa a 

todas aquellas personas que fueron, son y serán diagnosticadas con alguna de las muchas EH que son 

y están en listadas y reconocidas por el MSPS, al igual que las EPS, las cuales luchan diariamente 

contra el enigma que les crea el tener este tipo de enfermedades que se conocen muy poco y, por lo 

tanto, reciben poca información y ayuda respecto a estas. Ahora bien, estas podrían verse en mejores 

condiciones si su servicio recibido sea más íntegro y rápido en todos los ámbitos; al respecto, es 

importante considerar la salud mental debido a la incertidumbre que tiene el paciente sobre su futuro 

y calidad de vida, lo que genera ansiedad y depresión. Como resultado, de manera indirecta esto 

beneficiará a los familiares y parientes cercanos que, debido a la rareza de la enfermedad presente en 

sus parientes, se ven hundidos en una confusión y muchas veces se encuentran de manos cruzadas sin 

saber de qué manera actuar o cómo saber sobrellevar esa situación en la que se ven inmersos, dado 

que el desconocimiento que se tiene es bastante amplio respecto a estas enfermedades. Por lo general, 

los médicos no conocen sobre estas patologías. 

En ese orden de ideas, la presente investigación tuvo el objetivo de identificar cómo se lleva a cabo 

la atención integral por parte de las entidades prestadoras del servicio de salud en el municipio de 

Risaralda en relación con los pacientes diagnosticados con enfermedades categorizadas como 

huérfanas, estudio y análisis que hasta el momento no se ha llevado a cabo. Por consiguiente, se 

contrastaron las versiones de los pacientes que padecen tales enfermedades respecto a la atención que 

les ha sido brindada en los establecimientos de salud, los protocolos de las entidades prestadoras del 

servicio de salud y las normas promulgadas por el Estado que pretenden brindar protección y 

garantizar el servicio optimo a los pacientes. De esta manera, se tuvo un panorama completo de cómo 

se garantiza el derecho a una atención integral a los pacientes diagnosticados con EH. 

Adicionalmente, se estimó necesario recurrir al derecho comparado para realizar un análisis 

comparativo entre la garantía del derecho a una atención integral y la jurisprudencia internacional. 

La pertinencia de esta radica en que las EH, debido a sus características especiales, son de especial 

atención; por ello, las EPS deben prestar una atención integral y especializada, por lo cual deben 

integrar en su plan de acción y ejecución un protocolo único y especializado para el momento que se 

presenten enfermedades que entren en esta categoría. De igual modo, es menester del Estado 

garantizar y asegurar la debida protección de los derechos de los pacientes diagnosticados con una de 



 
 
 
 
  

 
 
 

estas enfermedades, principiando la vida digna de estos, brindándoles los medios pertinentes y 

existentes para la asimilación y la convivencia con su padecimiento. En otras palabras, se debe brindar 

un debido diagnóstico, acceso a medicamentos o tratamientos, atención psicológica (incluyendo a sus 

familiares) y el continuo seguimiento del estado de salud de estas personas. Por tal razón, es pertinente 

analizar los protocolos de atención realizados por las EPS y la supervisión y manejo que el Estado da 

a estas. 

En este sentido, la investigación se desarrolló bajo la panóptica de la bioética en relación con el 

derecho y las problemáticas sociales, lo que permite así que el objetivo de esta investigación se 

despliegue interdisciplinariamente, de tal manera que se dilucidara lo que conllevan las EH y la 

responsabilidad estatal respecto a estas. Por lo tanto, para llevar a cabo tal objetivo fue necesario 

relacionar, desde la reflexividad jurídica y social en un contexto evolutivo, para de esta manera, los 

avances relacionados con el concepto de la atención integral, la realidad de los pacientes con EH y 

los principios constitucionales respecto a los grupos vulnerables y de especial protección. Por tal 

motivo, es menester del derecho reconocer la problemática social que se despliega de la vulneración 

de los derechos de los pacientes diagnosticados con EH y solucionar tales vejámenes a través de 

políticas que garanticen tales derechos y el seguimiento estatal para asegurar que estos derechos se 

satisfagan debidamente. 

En ese orden de ideas, se formuló la siguiente pregunta de investigación: Este interrogante se 

respondió a partir del siguiente objetivo general: analizar el principio de integralidad de los pacientes 

con EH en relación con la Ley 1392 de 2010 y las EPS en Pereira entre los años 2020 y 2022. Para 

su desarrollo, se plantearon los siguientes objetivos específicos: a) evaluar los protocolos de atención 

que aplican las entidades prestadoras de salud respecto a los pacientes con EH en Risaralda; b) 

examinar el proceso de integración y supervisión del servicio de salud prestado a los pacientes con 

EH por parte del Estado colombiano; c) identificar la percepción que tienen los pacientes 

diagnosticados con enfermedades huérfanas en relación con la atención brindada por las EPS. 

● Protocolos de atención que aplican las Entidades Prestadoras de Salud respecto a los 

pacientes con enfermedades huérfanas en Risaralda 

De conformidad con la Resolución 429 de 2016 emitida por el MSPS, en el cual se adopta la Política 

de Atención Integral en Salud (PAIS), mediante la cual se crea una política nacional en salud que 

busca la creación de mejores condiciones de los integrantes del territorio nacional, a través de la 

regulación y control de los entes responsables de garantizar, promover, prevenir, diagnosticar, brindar 

tratamiento, rehabilitación y paliación de situaciones de accesibilidad e integralidad para la atención 

a las contingencias en salud. Sin embargo, esta política requiere la coordinación integrada de las 

entidades territoriales, quienes están encargadas de la gestión de la salud públicas, las entidades 

administradoras de planes de beneficios y las instituciones prestadoras del servicio de salud. 

Asimismo, demanda el seguimiento e incorporación de los Planes Territoriales de Salud (PTS) y el 

Plan Decenal de Salud Pública (PDSP) 2012-2021. 



 
 
 
 
  

 
 
 

Adicionalmente, este PAIS “se fundamenta en la atención primaria en salud-APS, con enfoque de 

salud familiar y comunitaria, el cuidado, la gestión integral del riesgo y el enfoque diferencial para 

los distintos territorios y poblaciones” (Resolución 429/16, art. 2). En esa medida, se recurre a 

estrategias de integración y articulación del aseguramiento, prestación del servicio de salud y la 

implementación y desarrollo de programas en salud pública de acuerdo con la población, sus familias 

y comunidades. En otras palabras, se pretende la materialización del principio de integralidad para 

con la atención de los pacientes y su círculo. 

De igual forma, la PAIS presenta el concepto del Modelo de Atención Integral de Salud (MAIS), el 

cual es “un modelo operacional que, a partir de las estrategias definidas, adopta herramientas para 

garantizar la oportunidad, continuidad, integralidad, aceptabilidad y calidad en la atención en salud 

de la población” (Resolución 429/16, art. 3). Ahora bien, este se pretende ofrecer bajo condiciones 

de equidad y compendia procesos de intervención, priorización y arreglos institucionales que buscan 

ordenar las acciones de cada uno de los actores –entidades territoriales, prestadores y promotores– 

del sistema de salud, donde el objetivo principal se basa en la atención integral del paciente. Mediante 

este modelo, el MSPS incluye e integra ideas como la caracterización de la población, la regulación 

de Rutas Integrales de Atención en Salud, la implementación de la Gestión Integral de Riesgo en 

Salud y, no menos importante, la Red Integral de Prestadores del Servicio en Salud. 

Es así como mediante la Resolución 3202 de 2016, emitida por el MSPS, se crearon las RAIS, en la 

cual se definen los integrantes del sector en salud, las condiciones requeridas para garantizar el 

principio de integralidad en el servicio de salud, a partir de las acciones individuales, la promoción 

del bienestar y desarrollo de los mismos individuos, así como el diagnóstico, tratamiento y 

rehabilitación de la discapacidad y paliación. En el numeral 14 del artículo 6.2 de esta resolución se 

establece la RAIS para la población con riesgo o con presencia de EH, la cual está incluida dentro de 

los grupos de riesgo, donde se realizan: 

Intervenciones individuales y colectivas dirigidas a la identificación oportuna de factores de 

riesgo y su intervención, ya sea para evitar la aparición de una condición específica en salud 

o para realizar un diagnóstico y una derivación oportuna para el tratamiento. 

De igual modo, el manual de aplicación de las RAIS introdujo seis características principales, las 

cuales están fundamentadas en los principios de seguridad y calidad, eficacia, eficiencia y equidad. 

A continuación, se presentan sus funciones: 

● Describen explícitamente los elementos clave de la atención basada en la evidencia, las 

mejores prácticas y las expectativas de los usuarios.  

● Permiten la integración organizada, mediante la secuenciación de las acciones 

multidisciplinares de índole poblacional, colectiva e individual y las funciones de los 



 
 
 
 
  

 
 
 

diferentes integrantes del Sistema General de Salud y Seguridad Social (SGSSS) y de las 

demás entidades que tengan a su cargo acciones en salud, en el marco de sus 

competencias y funciones.  

● Fortalecen la comunicación entre los diferentes integrantes del SGSSS y de las demás 

entidades que tengan a su cargo acciones en salud, en el marco de sus competencias y 

funciones.  

● Facilitan la identificación apropiada de los recursos humanos, de infraestructura y 

financieros.  

● Precisan las responsabilidades de los diferentes integrantes del SGSSS y de las demás 

entidades que tengan a su cargo acciones en salud.  

● Especifican resultados esperados de las intervenciones colectivas e individuales, dentro 

del proceso integral de la atención en salud. (Art. 5) 

De igual forma, las RAIS están compuestas por distintos elementos, dentro de los cuales están los 

grupos de riesgo, elemento que integra a las EH. De acuerdo con el MSPS, los grupos de riesgo son 

un conjunto de personas con condiciones comunes de exposición y vulnerabilidad a ciertos eventos 

que comparten la historia natural de alguna enfermedad, factores de riesgo relacionados, desenlaces 

clínicos y estrategias eficientes de entrega de servicios. Es así como, de conformidad con esta 

resolución, los pacientes diagnosticados con alguna EH deben tener definidos un proceso de atención 

“integral que incluye acciones intersectoriales y sectoriales de gestión de la salud pública, e 

intervenciones individuales y colectivas”. 

Por otro lado, mediante el manual de implementación de las RAIS se explica y define, paso a paso, 

la debida creación de cada ente territorial para garantizar el principio de integralidad. Eso se ve 

representado en ciudades como Bogotá, donde se materializó en el año 2022 la RAIS para la 

población con riesgo o presencia de EH. En consecuencia, la RAIS de esta ciudad manifiesta la 

dificultad de homogenizar el proceso de identificación y aplicación de protocolos para garantizar la 

debida atención en salud para los pacientes diagnosticados con alguna EH, toda vez que existen cerca 

de 2198 patologías con diferentes manifestaciones clínicas y procesos de diagnóstico, que incluso 

cambian dentro de la misma patología de acuerdo con la etapa de la vida en la que se presente o 

manifieste. En consecuencia, insta a la Entidad Administradora de Planes de Beneficios (EAPB) a 

desarrollar las siguientes estrategias que buscan superar la problemática descrita: 

● Identificación efectiva de pacientes con factores de riesgo, signos y síntomas de EH por parte 

de los prestadores de servicios de salud.  

● Realización oportuna de exámenes diagnósticos para confirmar y/o evaluar progresividad de 

las EH. 



 
 
 
 
  

 
 
 

● •Atención oportuna y/o efectiva de pacientes con sospecha clínica o diagnóstico establecido 

de EH para el manejo multisistémico por equipos multidisciplinarios.  

● Notificación de casos al Sistema de Vigilancia en Salud Pública (SIVIGILA).  

● Inicio oportuno de manejo multisistémico por equipo interdisciplinario de pacientes 

diagnosticados con EH. 

● Manejo multisistémico por equipo interdisciplinario de pacientes diagnosticados con EH con 

enfoque diferencial y humanizado.  

● Asesoramiento genético a parejas de individuo portadores de mutación causante de EH.  

● Atención en cuidado paliativo a pacientes con EH que lo requieran según evolución.  

● Identificación de usuarios con EH que presentan riesgo o presencia de discapacidad.  

● Abordaje integral, continuo y pertinente del riesgo o presencia de discapacidad, de usuarios 

con EH. 

● Promocionar el registro de los usuarios con EH que presentan discapacidad en el Registro de 

Localización y Caracterización de Personas con Discapacidad (RLCPD). 

Cabe resaltar, al indagar sobre la aplicación y materialización de la RAIS para pacientes 

diagnosticados con EH en el departamento de Risaralda, no se encontró un documento o formato 

alguno que se acerque en mínima medida a lo establecido por el MSPS. Por otro lado, de acuerdo con 

el Centro de Investigación en Genética, Genómica y Medicina de Precisión de la Universidad 

Regional Autónoma de los Andes de Ecuador, “es importante reconocer el impacto psicológico, social 

y sanitario que se produce a consecuencia de las enfermedades raras, tanto para quien las padece 

como sus familiares, la sociedad e instituciones gubernamentales y sanitarias” (Viteri et al., 2020, p. 

628), toda vez que la dependencia económica y social del paciente en los entes territoriales se traduce 

a un nivel de exigencia superior al requerido por otros individuos. Por tal motivo, se exigen centros 

de especialistas especiales, con talento humano capacitado para tratar y atender a las personas con 

estos padecimientos especiales y de alto mantenimiento, con el fin de brindar un diagnósticos 

adecuado y acertado, al igual que su tratamiento, y que el margen de error respecto a tal diagnostico 

se reduzca al mínimo. En resumen, los pacientes con EH no necesitan únicamente un protocolo de 

atención especial, sino instituciones o establecimientos especiales donde reciban adecuadamente la 

atención en salud integral que estos pacientes ostentan naturalmente. 

Siguiendo esta línea de ideas, Hernández (2014), en Revisión de la gestión de calidad en el sistema 

de salud, en cuanto a la atención que se brinda a usuarios que padecen EH, estableció que, debido a 

la naturaleza poco habitual de las patologías denominadas huérfanas, los propios profesionales en 

salud no se encuentran preparados para atender estas, ya sea porque no saben o nunca se han 

encontrado con alguna enfermedad de este tipo en su vida profesional, independientemente de la 



 
 
 
 
  

 
 
 

razón que sea, este desconocimiento ocasiona que el proceso de diagnóstico se entorpezca y muchas 

veces sea traumático para el paciente. Es así como:  

La falta de conocimiento y divulgación de información relacionada con estas patologías es 

escasa, fraccionada e insuficiente, por lo tanto, no solo son enfermedades huérfanas para los 

pacientes, sino que los pacientes se convierten en huérfanos ante el sistema de salud. (p. 22) 

En consecuencia, esta problemática se profundiza al traer a colación el alto costo de investigar y tratar 

estas patologías, así como el mantenimiento de los pacientes diagnosticados con esta patología. De 

igual forma, Ruiz (2017), en su investigación Garantía de la calidad en salud en las enfermedades 

huérfanas de la población colombiana en los últimos 10 años, señaló lo siguiente: 

La jurisprudencia colombiana cuenta con unos vacíos en la aplicabilidad de los lineamientos 

jurídicos para el tratamiento de las enfermedades raras, toda vez que, por ser patologías poco 

prevalecientes y conocidas, el Sistema de salud se queda corto en materia de procedimientos 

médicos y de tratamiento, lo que va en declive del cumplimiento de los derechos 

constitucionales, a los cuales la norma no responde con la efectividad esperada. (p. 21) 

Una vez planteada la problemática desde esta perspectiva, se evidenció la dificultad de cubrir las 

necesidades de los pacientes con las patologías determinadas como EH, toda vez que, debido a la 

dificultad de patrocinar investigaciones sobre este tema e invertir fondos para el mantenimiento de 

los pacientes, se vulnera el principio de integralidad en la atención en salud. De esta manera, se torna 

superfluo el objetivo de los protocolos para la atención de estos pacientes, cuando la verdadera 

problemática es el mantenimiento y la búsqueda de fondos para patrocinar y respaldar tales patologías 

de alto mantenimiento. Sin embargo, no se niega la importancia de establecer pautas para el 

tratamiento de enfermedades que incluso para la ciencia se vuelve invisible. Es así como crece la 

responsabilidad por parte del Estado para visibilizar a la población y gestionar recursos, con el objeto 

de cubrir las necesidades de esta población de alto riesgo. 

• Proceso de integración y supervisión del servicio de salud prestado a los pacientes con 

enfermedades huérfanas por parte del Estado colombiano 

En el camino de garantizar la efectividad del proceso de integración y supervisión del servicio de 

salud que, desde el momento cero el Estado Colombiano ha intentado implementar en relación con 

los pacientes con EH, se han presentado adversidades en el camino que han entorpecido su propósito, 

empezando porque no es desconocimiento de nadie que el sistema de salud colombiano es bastante 

deficiente y presenta bastantes carencias respecto a sus protocolos de atención y prevención, por lo 

que la búsqueda de crear e implementar nuevos reglamentos para estas nuevas y crecientes patologías 

ha sido bastante lento y en cierta forma un poco inadecuado y deficiente, como lo mencionan los 

doctores Betancur y Marín (2011), en Enfermedades huérfanas sin apoyo en Colombia: “En 



 
 
 
 
  

 
 
 

Colombia no se ha incentivado la investigación científica que promueva la comprensión de las 

enfermedades huérfanas, la falta de información continua”. 

La Organización Europea para Enfermedades Huérfanas Raras (EURORDIS) ha establecido que los 

países en los que brindan atención a los pacientes con este tipo de patologías deben cumplir con 

ciertas recomendaciones para garantizar una atención íntegra y eficaz, entras las cuales está el 

desarrollo de políticas apropiadas de salud pública, las cuales no solo deberán establecer el cómo 

deberá prestarse el servicio de salud a los pacientes con EH, sino que también deberá regir el cómo 

se realizara la supervisión de la aplicación de estos, con el fin de garantizar de manera integral el 

principio de integración para este tipo de pacientes, que, debido a su padecimiento, se encuentran en 

una situación especial, difícil y llena de incertidumbre. Por consiguiente, es inevitable destacar lo 

dificultoso que resulta esta labor para muchos países, como se resaltaba en la Revisión Modelos de 

atención en salud en enfermedades raras: revisión sistemática de la literatura Revista Gerencia y 

Políticas de salud: 

En todos los países existen múltiples retos que enfrentan los sistemas de salud para poder 

implementar un sistema de atención para las enfermedades raras. Algunos son inherentes a 

las mismas características de estas enfermedades y tienden a ser comunes, mientras que otros 

dependen de las condiciones propias de cada país y de sus sistemas de salud. (Quirland-Lazo 

et al., 2018, p. 3) 

En Colombia el proceso inició con la creación de la Ley 1392 del año 2010, la cual tiene un enfoque 

único hacia el tratamiento de enfermedades, lo que está en consonancia con el artículo 11 de la Ley 

1751 de 2015, que reviste de esa categorización de especial protección a estos pacientes, por lo que 

en esa misma ley el artículo 15 estipula que se deberán destinar recursos financieros en salud 

conforme a los estándares del caso, teniendo en cuenta los conceptos de las asociaciones de 

profesionales, junto con la labor del MSPS, para hacer cumplir las funciones, a partir del rigor de la 

evidencia científica.  

A lo largo de los siguientes años estas leyes se han acompañado o complementado con decretos, pero 

independiente del esfuerzo por ampliar la cobertura tanto del concepto, el conocimiento, la atención 

y la prevención de estas patologías, la normativa del Estado colombiano es muy delimitada en un 

concepto muy amplio respecto a estas; por ello, se puede evidenciar que sin importar que exista tanto 

el marco jurídico como el judicial que cobija a estos pacientes de categoría especial, la protección no 

es completa, sino bastante deficiente, derivada de la carencia de conocimiento investigativo y 

profesional para combatirlas, como lo concluyó Ortega (2020) en la Exclusión del paciente con 

enfermedades huérfanas del sistema general de seguridad social en salud, al señalar que “las 

enfermedades Huérfanas tienen un impacto sobre los costos sanitarios y sociales que alteran la calidad 

de vida de los pacientes y sus familias, por lo tanto, no hay una atención centrada en el usuario con 

calidad.”. Si bien existen leyes y pronunciamientos administrativos, esta situación inherente a la salud 



 
 
 
 
  

 
 
 

pública no contempla una política pública que verdaderamente brinde una solución que parta desde 

el acceso al servicio, el financiamiento por parte de las entidades prestadoras de salud a la hora de la 

prestación, dado que muchas veces se tiene que acudir a otros mecanismos judiciales para hacer 

cumplir lo que por derecho ya está estipulado, hasta la supervisión de la prestación o aplicación de 

este servicio de salud. En el artículo de Quirland-Lazo et al. (2018) se identificaron algunos posibles 

orígenes a estas dificultades, ya antes mencionada:  

Entre estas dificultades se encuentran la implementación adecuada de sistemas de recolección 

de información sobre enfermedades raras, la investigación de calidad para el desarrollo de 

nuevas tecnologías o para mejorar el acceso a los servicios, las dificultades en el diagnóstico 

oportuno y preciso, la educación de todos los profesionales de la salud implicados en 

prevención, tratamiento y rehabilitación, la distribución de los recursos disponibles, las 

barreras en la inclusión de nuevos medicamentos y tratamientos muchas veces de alto costo 

y, finalmente, la participación de pacientes en el desarrollo de políticas públicas, 

investigación y desarrollo de sus propios modelos de atención. Es claro que la atención de 

estas enfermedades obliga a diseñar estrategias que difieren en muchos aspectos de las que 

se necesitan para atender las enfermedades de alta prevalencia. (p. 3) 

En el Estado colombiano, en relación con la organización de este, existen entidades encargadas para 

velar por el cumplimiento y funcionamiento de cada uno de los ámbitos que rigen a este país. Por 

ejemplo, en el ámbito de la salud esta función de vigilancia y supervisión está en manos del MSPS, 

en coordinación con la Superintendencia de Salud (SPC), los cuales serían los órganos estatales 

encargados de dar cumplimiento a lo normativamente estipulado para los pacientes que padecen estas 

patologías, desde el momento cero en el que acuden al sistema de salud por medio de las entidades 

prestadoras de salud, en las que se inicia el proceso de reconocimiento de su enfermedad, hasta el 

diagnóstico, el cual debe ser oportuno. 

 Previo a este se debe dar total seguimiento al paciente, junto con el acompañamiento psicológico 

tanto para la persona diagnosticada, al igual que su núcleo familiar más cercano, con el fin de ayudar 

a la asimilación de la patología y a la convivencia con este. Posteriormente, se continúa con el 

tratamiento y los exámenes que se requieren para el manejo y control de la EH; para estos es esencial 

el papel de las EPS y del personal de salud, porque es intrínsicamente esencial el conocimiento 

científico de los médicos frente a cada una de estas EH, con la finalidad de direccionar el curso idóneo 

para cada una, labor que ha sido deficiente, puesto que, como lo menciona Hernández (2014), en 

Revisión de la gestión de calidad en el sistema de salud en cuanto a la atención que se brinda a 

usuarios que padecen enfermedades huérfanas (EH), Universidad Militar Nueva Granada, Bogotá́, 

Colombia: “Debido a que estas patologías no son habituales, los profesionales de la salud no están 

preparados para su diagnóstico, lo que hace que el proceso sea largo y poco seguro” (p. 4). Para ello, 

este curso debe estar financiado y reconocido por las EPS, las cuales deben garantizar el cumplimiento 

de cada una de estos, dado que allí radica la eficacia que se espera del servicio prestado de manera 



 
 
 
 
  

 
 
 

especial para estos pacientes con EH, lo que garantiza llevar una vida digna y más amena a pesar de 

las dificultades que vengan acompañadas con estas extrañas y poco comunes patologías. 

Sin embargo, es evidente encontrar un problema jurídico, tal como señaló Barrios y Castro (2013), 

en Enfermedades huérfanas, el olvido hecho ley, cuando plantearon que:  

El principal problema de la Ley 13992 es que, a pesar de reconocer la existencia de las 

enfermedades huérfanas como enfermedades catastróficas, establece que las entidades 

promotoras de salud, EPS, no tendrán la responsabilidad financiera de cubrir el tratamiento, 

y saca de la esfera del aseguramiento a quienes se vean afectados por las enfermedades raras. 

(p. 231) 

Por su parte, El SGSSS de la República de Colombia se encuentra regido bajo la Ley 100/1993, por 

lo que es importante traerla a colación, dado que esta regula el funcionamiento, la dirección, el control 

y la organización del sistema de salud de este país. Además, esta tuvo nacimiento mucho antes de que 

se reconocieran las EH dentro del Estado colombiano, por lo que de esta es posible sustraer y destacar 

el principio de universalidad que esta declara, el cual garantiza el acceso a todos los niveles de 

atención médica para toda la población de Colombia de manera indiscriminada. En consecuencia, el 

principio mencionado debe aplicarse de igual manera para las personas que padezcan de alguna de 

las EH reconocidas en Colombia, como lo menciona la Corte Constitucional, Sala Octava de Revisión 

(11 de octubre de 2012) Sentencia T-790 de 2012 [MP Alexi Egor Julio Estrada]:  

Con la aplicación de este principio se busca que los servicios en salud requeridos, que deban 

suministrarse por un período prolongado de tiempo, no se terminen por razones distintas a las 

médicas y se deje a los pacientes carentes de protección con las consecuencias que ello 

conlleva en sus vidas e integridad. (num. 18) 

No obstante, los servicios administrativos y médicos, al igual que las políticas de salud pública, se 

han visto entorpecidos, debido a que esa autonomía administrativa de las empresas promotoras del 

sector privado del área de la salud emplean su labor de manera irregular; por ello, la prestación del 

servicio se ve limitado a las excusas que alegan estas en relación con el funcionamiento, la 

administración y la escasa financiación que terminan únicamente afectando al usuario, mientras su 

capital sigue creciendo. Como consecuencia, el sistema decrece notoriamente y se empobrece, lo que 

deja a un lado su deber de proporcionar el servicio de manera ininterrumpida, como establece la Corte 

Constitucional, Sala Octava de Revisión (11 de octubre de 2012) Sentencia T-790 de 2012: “Las EPS 

están constitucionalmente obligadas a prestar los servicios de salud requeridos de manera 

ininterrumpida aun cuando se trate de servicios no P.O.S. que fueron autorizados de manera previa y 

no existe razón válida para su interrupción” (num. 18). 



 
 
 
 
  

 
 
 

En general, el sistema de salud colombiano requiere potencializar tanto su proceso de integración 

como el de supervisión del servicio de salud que se le presta a la población colombiana. En 

conformidad con el que reciben los pacientes con estas patologías, se determinó que es un poco más 

inconcluso, dado que es muy notorio el desconocimiento acerca de estas, lo que conlleva a generar 

vacíos sobre el cómo debería ejercerse lo legalmente estipulado. Por ejemplo, en el año 2012, la 

ministra de salud, la Dra. Beatriz Londoño Soto, elevó una solicitud a la Superintendencia Nacional 

de Salud, para que esta se encargara de llevar un registro específico de las quejas y reclamos que se 

presentaran derivadas a la atención que reciben los pacientes con EH y raras, con el propósito de 

llevar un seguimiento y reconocimiento de cuáles son los inconvenientes que están presentando en la 

atención, así como supervisar si lo reglamentado para la prestación de esta estaba se estaba 

cumpliendo por las entidades prestadoras de salud.  

A partir de esto se identificó la necesidad de diferenciar entre los problemas que enfrentan los 

pacientes con enfermedades generales a los que viven los pacientes con estas patologías de carácter 

especial, debido a que es lógico que son totalmente diferentes las condiciones en las que se encuentran 

estos dos tipos de pacientes, puesto que para unos existe total conocimiento y certeza acerca del 

origen, cura y tratamiento, pero otros no saben que existe, dado que se encuentra inmersos en un total 

desconocimiento e incertidumbre. Por tal motivo, es necesario conocer estos casos especiales que 

requieren un trámite y solución especial, que no puede tratarse como una enfermedad general y 

común.  

Asimismo, la ministra no solo hizo énfasis en la atención primaria de estas patologías y el registro de 

los reclamos y quejas que se presentaran frente a la aplicación de esta, sino que también indicó a las 

EPS que, en el caso de que se encontrara frente a un paciente con una de estas patologías, justo previo 

al diagnóstico de este, debían proporcionarle los medios para el cumplimiento de la indicación 

terapéutica para el tratamiento de la enfermedad, incluso en los casos que este no esté incluido en el 

Plan Obligatorio de Salud, por lo que tendrán la obligación de atender al paciente y, bien documentado 

previamente, reportarlo y recobrarlo al Fondo de Solidaridad y Garantía (FOSYGA). Sin embargo, 

esto es bastante complejo, dado que, según el Dr. Ortega (2020), en Exclusión del paciente con 

enfermedades huérfanas del sistema general de seguridad social en salud:  

A pesar de que son enfermedades que requieren atención integral, los tratamientos y 

medicamentos no se encuentran incluidos en el sistema de salud lo que dificulta la 

accesibilidad a una atención eficiente y oportuna. La jurisprudencia colombiana cuenta con 

unos vacíos en la aplicabilidad de los lineamientos jurídicos para el tratamiento de las EH. 

(p. 1) 

Se buscó promulgar la erradicación de esas posibles exclusiones que se podían presentar acerca de 

estas patologías dentro del Plan Obligatorio de Salud, por lo que también se les exigió a las EPS 

enfocar su labor mediante las guías actualizadas y la revisión permanente de los pacientes con EH y 



 
 
 
 
  

 
 
 

raras que estén en calidad de afiliados, para así garantizar esa atención integral; de esta manera, se 

tuvo la finalidad de erradicar la discontinuidad de la prestación del servicio y del tratamiento, 

haciendo alusión a lo proferido por la Corte Constitucional, Sala Octava de Revisión (28 de abril de 

2017) Sentencia T-261 de 2017:  

De esta manera, esta Corporación ha señalado que “en la medida en que las personas tienen 

derecho a que se les garantice el tratamiento de salud que requieran, integralmente, en 

especial si se trata de una enfermedad ‘catastrófica’ o si están comprometidas la vida o la 

integridad personal, las entidades territoriales no pueden dividir y fraccionar los servicios de 

salud requeridos por las personas. (num. 6) 

En conformidad con lo expuesto, se puede evidenciar que, en principio, la integración de los pacientes 

con EH tuvo lugar cuando se creó esa distinción sobre cómo debía tramitarse no solo su atención 

primaria y todo lo derivado de ella, como el tratamiento y terapias. Esto entronca con lo planteado 

por García et al. (2013), en Abordando las Enfermedades Raras desde la consulta de Atención 

Primaria: si se quiere, se puede. Revista Clínica de Medicina de Familia, al mencionar que:  

El abordaje de los pacientes con ER resulta complejo, ya desde su diagnóstico, a menudo 

lento y complicado, hasta su seguimiento y control, que ha de ser una tarea compartida por el 

equipo de Atención Primaria y la Atención Especializada. (p. 35) 

En efecto, estos deben proporcionarse sí o sí por las EPS y financiadas por el Fondo de Solidaridad y 

Garantía. Asimismo, se debe procurar por el diligenciamiento de las quejas y reclamos que 

presentaban este tipo de pacientes. Debido a la Ley 1392 del 2010, se dio nacimiento al registro único 

y especial para pacientes de EH, el cual se alimentaba por cada una de las entidades prestadoras de 

salud, cuyo objetivo consistía reportar y suministrar información esencial acerca del paciente, como 

la edad, género, ubicación geográfica, diagnóstico, afiliación, tratamiento. En caso de establecer que 

un paciente necesitara un tratamiento ininterrumpido se debería garantizar la continuidad de este, pero 

sin obviar los faltantes desequilibrantes de la normativa que apoya a todos estos procesos. Al respecto, 

Luisa Fernanda Ruiz (2017), en Garantía de la calidad en salud en las enfermedades huérfanas de 

la población colombiana en los últimos 10 años, planteó que:  

La jurisprudencia colombiana cuenta con unos vacíos en la aplicabilidad de los lineamientos 

jurídicos para el tratamiento de las enfermedades raras, toda vez que, por ser patologías poco 

prevalecientes y conocidas, el sistema de salud se queda corto en materia de procedimientos 

médicos y de tratamiento, lo que va en declive del cumplimiento de los derechos 

constitucionales, a los cuales la norma no responde con la efectividad esperada. (p. 21)  

En vista de lo planteado, se identificó esa directriz especial dictada por el Gobierno nacional para el 

reconocimiento particular de estas patologías huérfanas y raras, que refleja el interés específico que 



 
 
 
 
  

 
 
 

tiene el Estado colombiano en proporción a la aplicación del principio de integración dentro del 

sistema de salud para los pacientes que padezcan de todas estas patologías catalogadas como 

huérfanas, raras y olvidadas. De acuerdo con lo anterior, se puede vislumbrar el interés reflejado en 

las acciones tomadas por este, con el fin de disminuir las posibles exclusiones que los pacientes 

pudieran llegar a vivir. No obstante, la adaptación de estas y la utilidad que se les diera dependían 

únicamente de terceros, los cuales corresponden a privados. En este caso, son las EPS quienes están 

encargadas de cumplir a cabalidad todas las directivas del Estado, por lo que ahí es donde se ha notado 

la imperfección y la brecha entre lo pretendido y lo realmente percibido y aplicado, puesto que estas 

entidades han entorpecido el curso buscado desde el inicio de su creación, y ha llevado a un 

conglomerado de quejas e insatisfacciones frente a la prestación del servicio a estos pacientes de 

categoría especial. Como consecuencia, resulta evidente la violación a estos derechos mencionados. 

Sobre esto, Henao (2021), en Enfermedades huérfanas en Colombia: legislación en salud pública y 

derechos humanos, advirtió que:  

El Estado colombiano ha vulnerado repetitivamente el derecho a la salud y de la vida, que, 

en muchos casos, los pacientes deben acudir a instancia de la tutela y hasta el grado de la 

Corte Interamericana de Derechos Humanos (CIHD) para obligar al Estado Colombiano. (p. 

1) 

Las EPS a la hora de entregar el servicio de salud genera ciertos obstáculos que hacen que el usuario 

no pueda dar continuidad a su proceso. Como consecuencia, se hace más lento y poco efectivo el 

sistema, lo que afecta notoriamente su estado de salud, incumpliendo entonces con el principio de 

eficacia que se espera a la hora de la entrega del servicio de salud. En esa medida, el artículo 

Enfermedades huérfanas en Colombia: legislación en salud pública y derechos humanos de Henao 

(2021), señaló que:  

A pesar de fallar a favor del paciente son demoradas las sentencias y el riesgo de vida del 

paciente es inevitable, en razón que dichas enfermedades de mayoría tipo congénito al no 

realizar los procedimientos a tiempo pueda causar la muerte o afectar otros órganos vitales 

del cuerpo, aún más fuerte es la situación psicosocial de la familia del paciente en aquella 

lucha constante con el sistema salud colombiano y la ineficiencia en la atención por parte de 

las EPS y entidades de salud correspondientes. (p. 1) 

Cuando se presentan este tipo de situaciones en la mala aplicación del servicio, se pretende que el 

usuario presente su queja o reclamo, en el que plasme a detalle su situación y deje en claro lo que 

pretende y requiere por medio de la solicitud. Esto permite que los entes de control puedan calificar 

y vigilar la calidad del servicio recibido por los usuarios y así determinar si todo lo legamente 

establecido está siendo cumplido a cabalidad, así como identificar las falencias en este y el porqué de 

la existencia de esta. De esta manera, en el caso de los pacientes con EH, al distinguirse de las quejas 

presentadas por el resto de los usuarios de enfermedades comunes y generales, se puede evaluar y 



 
 
 
 
  

 
 
 

supervisar que se esté garantizando su derecho a una atención especial e integral, establecida en la 

Ley 1392 de 2010 y apoyada y complementada por las leyes, decretos y resoluciones posteriores que 

tienen correlación con esta. En ese sentido, se busca su perfeccionamiento y ampliación, otorgándole 

a los pacientes con estas patologías una total protección y reconocimiento.  

El reflejo de la realidad indica todo lo contrario a lo establecido por el Estado a través de la ley, dado 

que es notorio cómo los pacientes con estas patologías deben acudir a otras instancias o medios 

judiciales para obtener medicamentos, tratamiento o terapias necesarias para el manejo de su 

enfermedad, cuando la ley les reconoce una total prioridad, la cual no puede dilatarse ni suspenderse, 

sino que se debe atender de manera inmediata y sin contratiempos ni peros.  

Para efecto de lo mencionado, está la Sentencia de la Corte Constitucional, Sala Octava de Revisión 

(21 de agosto de 2014) T-619 DE 2014 (MP Martha Victoria Sáchica Méndez), por medio de la cual 

se le ordenó a la entidad accionada lo siguiente:  

Con el fin de garantizar el principio de integralidad y de continuidad, la entidad accionada 

deberá efectuar un plan de seguimiento integral a la condición de salud de la actora a 

programar una estrategia integral de acción para atender su problema de salud. Tales medidas 

deberán soportarse por medio de informes periódicos mensuales los cuales podrán ser 

solicitados por parte del juzgado encargado de verificar el cumplimiento de esta acción de 

tutela. (num. 22.4) 

Es evidente la intransigencia en el actuar de las EPS, las cuales no reconocen ni aplican en la mayoría 

de los casos el principio de integralidad, lo que obliga a los usuarios a usar otros caminos para la 

búsqueda del reconocimiento de este principio en sus casos en concreto. Se podría decir que esta es 

una forma de control o de supervisión de la prestación de este servicio, dado que, al llegar a estas 

instancias es porque es evidente la incompetencia. Es decir, si el panorama fuera otro no se requeriría 

que se declararan los derechos que ya están reconocidos y establecidos como deberes para estas EPS 

 Al respecto, el Dr. Henao (2021), en el artículo Enfermedades huérfanas en Colombia: legislación 

en salud pública y derechos humanos periodo 2010-2018, señaló lo siguiente: 

El Estado colombiano ha vulnerado repetitivamente el derecho a la salud y de la vida, dado 

que en muchos casos los pacientes deben acudir a instancia de la tutela y hasta el grado de la 

Corte Interamericana de Derechos Humanos (CIHD) para obligar al Estado colombiano a 

garantizar la atención plena de sus tratamientos. A pesar de fallar a favor del paciente, son 

demoradas las sentencias y el riesgo de vida del paciente es inevitable, dado que dichas 

enfermedades, de mayoría tipo congénito, al no realizar los procedimientos a tiempo puede 

causar la muerte o afectar otros órganos vitales del cuerpo. Aún más fuerte es la situación 

psicosocial de la familia del paciente en aquella lucha constante con el sistema salud 



 
 
 
 
  

 
 
 

colombiano y la ineficiencia en la atención por parte de las EPS y las entidades de salud 

correspondientes; bajo la lógica analítica de la legislación en materia de las Enfermedades 

Huérfanas y el rigor Constitucional colombiana. (p. 1) 

En relación con la supervisión del servicio de salud prestado a los pacientes con enfermedades 

huérfanas por parte del Estado colombiano, se pueden disponer varias esferas, debido a que en los 

niveles en los que se aplica la entrega del servicio de salud se tienen diferentes ejes de control de este, 

y cumplir con lo establecido como lo refiere Escobar (2020), para que las enfermedades huérfanas 

dejen de estar huérfanas en Colombia: 

La Ley establece que el Gobierno nacional debería implementar guías de atención, incluir en 

el plan de beneficios las pruebas diagnósticas necesarias y tratamientos, así́ como desarrollar 

y posibilitar el desarrollo de investigaciones sobre el tema. Asimismo, se definieron 

mecanismos concretos como la implantación de unidades especializadas para el manejo de 

enfermedades huérfanas en redes conformadas por centros de diagnóstico, centros de 

tratamiento y redes de provisión de medicamentos; sin embargo, trascurridos diez años, este 

ha sido uno de los mayores fracasos en la implantación y responsabilidad del modelo 

fragmentado en la atención del sistema de salud, problema que no solo afecta a la atención 

de las enfermedades huérfanas, sino a la totalidad del sistema de planteó la Ley 100 de 1993. 

(p. 11) 

En el momento en que el paciente que padece de estas patologías acude por primera vez al sistema 

de salud, puede ejercer por sí mismo el control y supervisión, al analizar la calidad del servicio que 

se le está haciendo entregado, por medio de la integralidad y la eficacia de este. Previamente se verá 

o no obligado, dependiendo de las circunstancias en las que se vea inmerso, si se enfrenta a 

negligencias o carencias que vaya presentando en el camino, recibidas por parte de la entidad 

prestadora de salud. Por lo tanto, deberá disponer de los medios destinados para las quejas y reclamos, 

por medio de los cuales se ejerce ese segundo control, puesto que estos deberán clasificarse con la 

categoría especial que reviste a estos pacientes, seguidamente estos se envían por las EPS a la 

Superintendencia Nacional de salud y el MSPS, junto con el registro y documentación especificada 

con la información personal de cada uno de los pacientes y la dirección que deberá llevar su patología, 

la cual periódicamente se deberá actualizar con los datos que den a conocer la evolución y el estado 

del paciente. De igual modo, se identifica la supervisión cuando los pacientes deban hacer ejercicio 

de los derechos de petición o de las acciones de tutela, que se conocerán por la rama judicial y 

previamente por las entidades de control establecidos por el Estado colombiano, para estos casos en 

el ámbito de la salud como vinculados en este tipo de procesos.  

Tras haber analizado el proceso de integración y supervisión del servicio de salud prestado a los 

pacientes con enfermedades huérfanas por parte del Estado colombiano, es patente la escasez de 

compromiso y la insuficiente labor que prestan las EPS, lo que causa la tercerización de la prestación 



 
 
 
 
  

 
 
 

del derecho y servicio a la salud en este país. Asimismo, se determina cómo esta exigüidad afecta de 

manera potencial a estas personas que cuentan con la clasificación de minoría y que, según la ley, 

están revestidas de total protección y priorización. No es solo establecer mecanismos de protección, 

de supervisión y control, cuando estos no son capaces de romper la barrera de lo escrito a lo aplicativo 

en la vida real colombiana de estos pacientes con enfermedades huérfanas, raras y olvidadas, lo que 

conlleva entonces a una potencialización de esa palabra “olvidada”. 

 

2. Método: Metodología 

 

Para esta investigación se planteó un enfoque cualitativo, al analizar el principio de integralidad de 

los pacientes con EH en relación con la Ley 1392 de 2010 y las EPS en Pereira entre los años 2020 y 

2022. Por lo tanto, para llevar a cabo este análisis se planteó identificar la percepción que tienen los 

pacientes diagnosticados con EH respecto a la atención brindada por las entidades prestadoras de 

salud. Adicionalmente a este planteamiento, se propuso examinar el proceso de integración y 

supervisión del servicio de salud prestado a los pacientes con este tipo de patologías por parte del 

Estado colombiano. De igual manera, se identificó la necesidad de evaluar los protocolos de atención 

que aplican las EPS para los pacientes diagnosticados con alguna EH. 

Por tal motivo, el alcance de la investigación fue exploratorio -descriptivo. A través de su componente 

exploratorio se buscó visibilizar la percepción que tienen los pacientes con EH acerca de la atención 

que se les brinda por parte de las EPS, con el fin de dar ampliación o lugar a un fenómeno que en la 

actualidad es muy poco estudiado. De igual manera, esto podría llevar a posibles y nuevas soluciones 

para este elemento del estudio de la investigación. 

En su componente descriptivo, se tuvo la finalidad de resaltar detalladamente la realidad que se deriva 

tanto de los protocolos de atención como del proceso de integración y supervisión del servicio de 

salud adquirido por parte de los pacientes diagnosticados con alguna enfermedad categorizada como 

huérfana, por medio de un acercamiento y detallada evaluación de estos. Finalmente, esto se comparó 

con lo descrito y exigido legalmente. 

Es así como se tomó a los pacientes diagnosticados con EH y a los prestadores del servicio de salud 

principalmente, como población, entre los años 2020 y 202. Es importante mencionar que esta 

muestra, como objetos de estudio, se relacionan intrínsecamente. 

El desarrollo de lo planteado requirió la aplicación de cinco entrevistas realizadas a pacientes 

diagnosticados con alguna EH, principalmente de la ciudad de Pereira y el municipio de 

Dosquebradas. Las nombradas entrevistas dieron como resultados los hallazgos. En consecuencia, 

estos permitieron evidenciar la percepción que tiene esta población respecto a los protocolos de 



 
 
 
 
  

 
 
 

atención brindados, tanto nacional como territorialmente a estos pacientes. Adicionalmente, se realizó 

un acercamiento al conocimiento que tenían los pacientes en función de los mecanismos judiciales 

que tenían para ejercer sus derechos como población de especial protección. 

 

3. Resultados y hallazgos 

 

De esta manera, los pacientes entrevistados en el presente proyecto manifestaron unánimemente el 

no sentir la protección especial y prioritario que, debido a la naturaleza de su diagnóstico, requiere 

una atención especializada y profunda. De igual forma, estos señalaron que, en el momento de seguir 

las pautas para llegar a un diagnóstico acertado, fue larga y dificultosa, lo que en muchas ocasiones 

provocó que su calidad de vida se viera afectada y considerablemente disminuida. Ahora bien, de la 

anterior declaración se destacó la necesidad de consultarles su conocimiento respecto a los 

mecanismos judiciales a los cuales podrían recurrir en el momento en que sus tratamientos o 

diagnósticos se vieran entorpecidos por la infinidad de formalidades que se pueden presentar en el 

proceso, la respuesta a tal incógnita fue reveladora, dado que la mayoría de ellos manifestó conocer 

de la acción de tutela. 

 Sin embargo, se consideran reacios a usarla debido a que, a su percepción, los procesos judiciales 

son “largos y tediosos”, cuyo motivo da a entender que no conocen la verdadera naturaleza de esta 

acción. Asimismo, se indagó sobre su conocimiento de algún otro método que protegiera sus derechos 

y solo uno de los entrevistados manifestó conocer sobre las quejas realizadas a la Superintendencia 

de Salud y la eficacia de este. 

Consecuentemente a los anteriores hallazgos, se indagó acerca del protocolo que sus respectivas EPS 

realizaron para garantizarles el principio de integralidad en sus procesos de diagnóstico y tratamiento, 

a lo cual resaltaron su desconocimiento por determinado protocolo, es así como se les cuestionó 

respecto a la debida socialización de la cartilla de los derechos para los pacientes con enfermedades 

huérfanas, pregunta que los sorprendió, puesto que no tenía conocimiento de la existencia de tales 

derechos y en su defecto de la cartilla. 

Por otro lado, se facilitó una aproximación al proceso de intervención y seguimiento realizado por los 

Gobiernos territoriales y las entidades encargadas de la vigilancia del proceso en atención en salud, 

especialmente en función de los pacientes diagnosticados con alguna EH. Al respecto, en este punto 

es relevante mencionar que uno de los Gobiernos territoriales recalcó la necesidad de llevar a cabo 

proyectos que propendan el conocimiento de estas enfermedades, lo que permitiría cumplir en mayor 

medida el principio de integralidad en la atención médica de los pacientes diagnosticados con alguna 

EH, es así como manifestó: 



 
 
 
 
  

 
 
 

El reto en el sistema de salud colombiano continúa siendo el que se pueda transitar de un 

sistema morbicentro a una atención integral centrada en la paciente y la familia, que la 

contratación de los prestadores se haga por resultados y no como se ha venido haciendo pago 

por evento. Esto permitiría no solo hacer lo correcto, sino lo mejor. Se necesitan equipos 

multidisciplinarios capacitados con experticia y experiencia para la atención de estos 

pacientes. (Comunicación personal) 

Asimismo, se evidenció que, a pesar de que la mayoría de los entes territoriales realiza su respectivo 

trabajo de seguimiento y vigilancia hacia las EPS, aún quedan algunas rezagadas que se desligan de 

su obligación como entidad territorial, por lo que se deriva esta responsabilidad al Gobierno nacional. 

Ahora bien, en cuanto a la inspección y vigilancia, se detectó que, pese a que el Estado brindó un 

aplicativo para realizar un registro de los pacientes diagnosticados con estas enfermedades, aún 

existen municipios en el departamento de Risaralda que no hacen uso este, lo que dificulta la 

aplicación total del principio de integralidad para estos pacientes, cuando ni siquiera se encuentran 

diferenciados. 

Otro punto analizado por el presente proyecto se vio limitado en cuanto a su aplicación debido a la 

negligencia y lo reacias que fueron las IPS para resolver las incógnitas que se les plantearon mediante 

el derecho de petición. Sin embargo, uno de los integrantes del equipo médico de una de estas 

entidades manifestó, en primera instancia, que absolutamente todo el personal de sus instituciones se 

encontraba capacitado respecto al principio de integralidad en la atención en salud en relación con 

los pacientes diagnosticados con alguna EH. Por otro lado, este reveló que desconocía si la entidad 

contaba con un protocolo de atención especial para los pacientes diagnosticados con alguna 

enfermedad que se encuentra dentro de las categorías de EH, lo que lleva a cuestionarse cómo es 

posible la aplicación del principio de integralidad en atención en salud para con los pacientes con este 

tipo de patologías, cuando ni siquiera el personal médico, encargado principalmente de tal proceso, 

tiene conocimiento de la existencia de este. 

Adicionalmente, manifestó la necesidad de capacitar al cuerpo asistencial médica respecto a todos 

estos cambios en normatividad que establece nuevas rutas de atención para los grupos poblacionales 

con especial protección. En efecto, esta afirmación llevó a pensar que existe una ruptura entre la 

promulgación de normatividad que beneficia a estos pacientes y la socialización de esta con los 

actores implicados en la problemática, lo que limita y obstaculiza la aplicación a cabalidad y de 

especial necesidad de estas rutas de atención especialmente planteadas. 

Ahora bien, teniendo en cuenta la manifestación por parte de los Gobiernos territoriales de acuerdo 

con la presunta socialización de los nuevos protocolos de atención establecidos para la atención a los 

pacientes con padecimientos de EH y la sugerencia de médicos tratantes y los encargados de su 

respectivo diagnóstico, se halló una falencia en la aplicación de los protocolos establecidos por el 

Gobierno nacional mediante la ruta 16, establecida por la Resolución 3202 de 2016. En consecuencia, 



 
 
 
 
  

 
 
 

esta problemática se profundiza si se tiene en cuenta que estos pacientes de especial protección 

manifestaron la deficiente atención que recibieron en su proceso de diagnóstico y tratamiento de sus 

enfermedades, sobre todo si se agregan las variables de la deficiente atención psicológica proveída 

por parte de las entidades prestadoras del servicio y el exceso de formalidades impuestas por las EPS 

para el acceso a los servicios requeridos. 

 

4. Discusión 

 

En definitiva, los instrumentos aplicados para evaluar el cumplimiento de los protocolos que 

garanticen el principio de integralidad para la atención en salud brindada a los pacientes que padecen 

EH, mostró ser una problemática con una alta complejidad de solución, teniendo en cuenta el alto 

costo de los tratamientos, mayormente experimentales, y el desconocimiento del equipo médico en 

general. En caso de emergencia, la totalidad de los entrevistados expusieron que los profesionales de 

atención inmediata, e incluso de diagnóstico, desconocen la existencia de la mayoría de estas 

enfermedades, lo cual, por supuesto, ocasiona que los pacientes se sientan desahuciados. Ahora bien, 

si a este planteamiento se le suma la realidad de Colombia, un país en vía de desarrollo, con 

deficientes presupuestos estatales para la investigación, altos rangos de corrupción y limitado acceso 

a una educación de calidad, el posible cumplimiento del principio de integralidad de la atención de 

estos pacientes se vuelve una realidad con una compleja aplicación. 

 

5. Conclusiones  

 

Ahora que se ha observado este fenómeno enfocado en la realización del análisis del principio de 

integralidad en la salud de los pacientes con EH, en relación con la Ley 1392 de 2010 y las EPS en 

Pereira, Risaralda, 2020-2022, es evidente la deficiente y entorpecida función, aplicación y desarrollo 

que ha tenido la mencionada ley desde el momento de su promulgación, debido a factores como la 

falta de compromiso por parte de las EPS, el desconocimiento por parte del cuerpo médico respecto 

al origen, causa y tratamiento para este tipo de patologías especiales, acompañado del sistema 

corrupto en el que se desenvuelve la sociedad colombiana y, por ende, del sistema de salud 

colombiano. En tal sentido, es evidente observar que nunca es una opción invertir altas sumas de 

dinero en temas como este en el área de la salud. Por consiguiente, el impacto que esta ley tuvo no 

fue muy notorio y a los ojos de muchos muy poco satisfactorio, dado que, a pesar de que esta se 

reforzó con el tiempo a través de decretos, resoluciones y el cuadernillo de derechos para pacientes 

con EH, en la realidad la forma de aplicar esto es demasiado escueta y poco efectiva. Por tal motivo, 

se podría concluir inicialmente que la única función que esta ha cumplido principalmente ha sido la 

de llevar un conteo de los pacientes con estas patologías en el Estado Colombiano.  



 
 
 
 
  

 
 
 

En cuanto al objetivo específico 1, se halló que las EPS, acorde con lo legalmente establecido, 

cumplen muy someramente con los protocolos que se les ha establecido; asimismo, su labor es 

demasiado somera y poco eficaz. Tras los resultados conseguidos por medio de los derechos de 

petición, en los cuales se solicitó los protocolos establecidos por estas para atender los pacientes con 

enfermedades huérfanas, se evidenció que estos no se enfocaban en la atención, sino en el conteo y 

registro de pacientes existentes dentro de su localidad o territorio presente con alguna de estas 

patologías.  

Por lo tanto, se desconoce la aplicación de ese esquema que se debe desarrollar a la hora de estar 

frente a uno de estos casos especiales y de total e íntegra atención como los son estos pacientes. En 

ese sentido, se refleja cómo se desconoce esta categoría peculiar que por ley están cobijados y 

reconocidos; sin embargo, en términos contextuales, hay un total abandono y poca acción frente a 

estos. En la mayoría de la información recolectada para la realización y cumplimiento de este 

objetivo, se constató el exiguo cumplimiento de la normativa y el notable desinterés por esta 

población de pacientes, que, si bien es poca, requiere un accionar rápido, integral y exacto para 

garantizarles a los pacientes ese principio de integralidad en la salud. 

En relación con el objetivo específico 2, los resultados obtenidos no reflejaron algo distinto a lo que 

ya se ha mencionado, lo cual se destacó en múltiples respuestas a interrogantes que se han planteado 

en esta investigación. En esa medida, se determinó que el proceso de integración y supervisión de 

salud, para este caso en concreto, se lleva a cabo tanto por el MSPS como por la Superintendencia de 

Salud, por medio de las quejas elevadas antes estos por parte de los pacientes con EH que buscan el 

reconocimiento pronto y oportuno de lo que legamente se les atribuye para así contar con tratamientos 

o ciertos procedimientos que necesitan para el cuidado y desarrollo de sus patologías, que al ser raras 

y de alto costo tiene que llegar a estas altas instancias, con el fin de conseguir lo que en su momento 

su salud requiera debido a los innumerables “peros” que las EPS les impone, al igual que el registro 

nacional que posa en sus archivos enviado por las entidades prestadoras del servicio de salud dentro 

del Estado colombiano. En efecto, este contiene la información completa y detallada de cada paciente 

nuevo que se diagnostique con alguna de las enlistadas EH.  

El proceso de intervención y seguimiento realizado por los Gobiernos territoriales y las entidades 

encargadas de la vigilancia del proceso en atención en salud, especialmente en función de los 

pacientes diagnosticados con alguna de estas raras patologías, se enfocan en la realización de 

proyectos que propendan por el conocimiento de estas enfermedades, y así garantizar el cumplimiento 

del principio de integralidad en la atención médica de estos pacientes, proyectos los cuales solo siguen 

en como su mismos nombre lo indica, proyectos. Esta notable ineficacia y poca aplicación en la 

realidad, a pesar de que los entes territoriales en su mayoría realizan sus respectivas labores de 

seguimiento y vigilancia en lo que compete a las entidades prestadoras de salud, se evidencia en los 

enormes vacíos e inconformidades. En otras palabras, en su respuesta obvian sus deberes y se los 



 
 
 
 
  

 
 
 

cargan al Gobierno nacional, haciéndolo responsable en su totalidad de todas las evidentes 

incompetentes acciones frente a la prestación del servicio de salud a los pacientes con EH en el país.  

Finalmente, acuerdo con el objetivo específico 3, se evidenció que es totalmente notoria la 

incertidumbre, disconformidad y olvido en el que se encuentran estos pacientes. Si bien se encuentran 

desde el año 2010 dentro de un reconocimiento legal que los posiciona en una categoría especial en 

todos los sentidos, la integración, atención, cuidado y acompañamiento para estos es algo totalmente 

diferente, debido a que esta no tiene aplicabilidad. A través de las entrevistas realizadas a los pacientes 

con EH, se constató que el protocolo de atención diseñado para estos en la mayoría de los casos no 

se aplicó, puesto que no todos contaban con un acompañamiento psicológico y mucho menos con una 

solución o tratamiento a sus patologías. Asimismo, tampoco conocían la cartilla de derechos para 

pacientes con EH, cuyos conocimientos debían socializarse y entregarse por parte de las entidades 

prestadoras de salud en su labor de garantizarles a estos ese principio de integralidad en salud, lo que 

no se cumplió. Por ende, la percepción que tienen estos pacientes frente a la atención brindada por 

estas entidades es negativa en su mayoría, dado que se puede concluir que los pacientes que han 

corrido con mejor suerte son los que cuentan con las capacidades económicas para la obtención de 

estas, mas no porque las entidades prestadoras de salud se las hayan brindado. En suma, esta situación 

muestra la realidad colombiana, en cuyo sistema en el que tiene mejor derecho es quien tiene los 

medios para pagarlo.  

Tal y como se comprobó, tanto en el departamento de Risaralda como a nivel nacional, la aplicación 

del principio de integralidad en la salud para pacientes con EH es ineficiente, a pesar de que 

normativamente se tienen unos buenos cimientos para trabajar. En consecuencia, la realidad del 

sistema de salud dificulta la aplicación y reconocimiento de todo lo dispuesto para estos pacientes de 

categoría especial; por ello, son notables las falencias y deficiencias desde la promoción y prevención, 

hasta la atención, el tratamiento y el acompañamiento para este tipo de enfermedades. 
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