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RESUMEN

Introduccidn: en los ultimos afios Colombia reconoci6 las enfermedades huérfanas-raras
como problema de interés en salud publica y ordend su notificacidon obligatoria.

Objetivo: describir la informacién sobre las enfermedades huérfanas-raras obtenida en Cali a
través del SIVIGILA en los primeros 2 afios de registro.

Materiales y métodos: estudio observacional transversal analitico. Se calcularon frecuencias
absolutas y relativas. Se realizd un andlisis de normalidad con el Test Shapiro-Wilk. Se calcu-
laron prevalencias. Se evalu6 la relacion de diferentes variables sociodemograficas y clinicas
y el riesgo de mortalidad usando modelos lineales generalizados, la familia de distribucion de
Poisson con funcién de enlace logaritmica y modelos de varianza.

Resultados: fueron notificados 635 casos: 78 en el 2016 (prevalencia 3,25/100.0009) y 557 en el
2017 (prevalencia 23,01/100.000). La mayoria de los casos pertenecen al régimen contributivo.
Las comunas con mayor numero de casos y mayor prevalencia fueron la 17 y la 22. Entre
las primeras enfermedades huérfanas-raras méas comunes estd la drepanocitosis, fue la mas
notificada en Cali con 25 casos para el 2016 (prevalencia 1,04/100.000) y 77 casos para el 2017
(prevalencia 3,1/100.000). La tasa cruda de mortalidad estimada para el periodo de estudio fue
0,83/100.000, las enfermedades con mayor mortalidad fueron la drepanocitosis en mujeres
(0,12/100.000) y Ia polineuropatia en hombres (0,13/100.000).
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Discusidn: es necesario realizar y publicar en el futu-
ro anélisis méas profundos a través de la revisién deta-
llada de historias clinicas y la incorporaciéon de otras
fuentes disponibles, como el Registro Individual de la
Prestacion de Servicios (RIPS) y el Registro Unico de
Afiliados (RUAF), con el fin de disminuir el subregistro
y suministrar a toda la comunidad informacién mas
precisa y detallada.

PALABRAS CLAVE

Colombia; Enfermedades Raras; Epidemiologia; Mo-
nitoreo Epidemioldgico; Mortalidad: Salud Publica

SUMMARY

First 2 years of municipal registry of orphan-rare
diseases in Cali and identification of some sociode-
mographic and clinical variables associated with
mortality

Introduction: In recent years, Colombia recognized
orphan diseases as a problem of public health interest
and ordered its mandatory notification.

Objective: Describe the information on orphan-rare
diseases obtained in Cali through SIVIGILA in the first
9 years of registration.

Materials and methods: Analytical cross-sectional
observational study. Absolute and relative frequen-
cies were calculated. Normality analysis of Shapiro
Wilk was performed. Prevalence was calculated. The
relationship of different sociodemographic and clini-
cal variables and mortality risR was evaluated, using
Generalized Linear Models, the Poisson distribution
family, Logarithmic link function and robust variance
models.

Results: 635 cases were notified, 78 in 2016 for a pre-
valence of 3,25 / 100.000 and 557 in 2017 for a pre-
valence of 23,01 / 100.000. Most cases belong to the
tax system. The communes with the highest number
of cases and the highest prevalence were 17 and 22.
Among the first most common orphan-rare diseases,
sickle cell disease was the most reported in Cali with
95 cases in 2016 (prevalence 1,04/100.000) and 77 ca-
ses in 2017 (prevalence 3,1/100.000). The estimated
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crude mortality rate for the study period was 0,83 /
100.000, and the diseases with the highest mortality
were sickle cell disease in women (0,12 / 100.000) and
polyneuropathy in men (0,13 / 100.000).

Discussion: It is necessary to carry out and publish
in the future, deeper analyzes through the detailed
review of medical records and the incorporation of
other available sources such as the Individual Registry
of Provision of Services (RIPS) and the Unique Regis-
try of Affiliates (RUAF), with in order to reduce the
sub-registry and provide the whole community with
more precise and detailed information.

KEY WORDS

Colombia; Epidemiological Monitoring; Epidemiolo-
oy: Mortality: Public Health; Rare Diseases

INTRODUCCION

Las enfermedades huérfanas-raras o poco comunes
(EH-R) son catalogadas como aquellas cronicamente
debilitantes, graves, que amenazan la vida con una
baja prevalencia. Segin la Organizacion Mundial de
la Salud (OMS) se estima que existen entre 5.000 y
8.000 EH-R que afectan al 7 % de la poblacion mun-
dial. Su origen es principalmente genético y muchos
de los afectados y sus familias enfrentan diagnosticos
errados o tardios, falta de tratamientos disponibles y
multiples problemas psicosociales "?. La definicion
de EH-R implica establecer un umbral que usualmen-
te es un numero o tasa de afectados por debajo del
cual una enfermedad puede considerarse parte del
grupo. Este umbral varia entre paises ©*, en Colombia
se da 1 caso por cada 5.000 individuos @.

Se han creado registros en diversos paises ©, ademas
de iniciativas colaborativas para la identificacién y se-
guimiento de pacientes con EH-R, especialmente, en
Europa y Norte América ™'V, En Colombia, debido al
elevado numero de afos perdidos por discapacidad,
reduccién de la expectativa de vida 2, la necesidad de
mecanismos de aseguramiento diferentes por el costo
y alta especializacion de sus tratamientos, mediante
la Ley 1392 de 2010 se reconocio a las EH-R como un
problema de especial interés en salud publica "*'9. Se
hizo un censo inicial dando cumplimiento al decreto
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1954 de 2012 y se definid que a partir del afno 2016
las EH-R serian de notificacion rutinaria en el Sistema
Nacional de Vigilancia en Salud Publica (SIVIGILA)
19 La importancia de un sistema de vigilancia de en-
fermedades huérfanas-raras radica en que proporcio-
na un mayor conocimiento sobre el nimero de casos
y su frecuencia y mortalidad en cada area geografica,
permitiendo asi identificar recursos sanitarios, socia-
les y cientificos requeridos para su atencion, neutra-
lizar la intermediacién de servicios y medicamentos,
evitar el fraude y garantizar que cada paciente y su
cuidador o familia reciba efectivamente el paquete de
servicios adecuado.

Se planted el presente trabajo con el objetivo de pro-
porcionar una descripcidon sociodemogréafica de los
pacientes con EH-R notificados en el SIVIGILA duran-
te los primeros 2 afnos de registro obligatorio en Cali
e identificar algunos factores de riesgo relacionados
con la mortalidad.

MATERIALES Y METODOS

Se realizd6 un estudio observacional, transversal y
analitico con fuentes de informacioén secundaria (Sis-
tema Nacional de Vigilancia en Salud Publica (SIVIGI-
LA) 2016 y 2017), ademaés de las proyecciones pobla-
cionales para Cali establecidas por el Departamento
Administrativo Nacional de Estadisticas (DANE) 7. Se
incluyeron todos los casos notificados ¥, excepto los
duplicados, incompletos, con “Error de digitacién” o
con municipio de residencia fuera de Cali. La ficha
de notificacién incluye datos sociodemogréficos,
nombre y cédigo de la patologia definidos por el Mi-
nisterio de Salud y Proteccién Social. Esta ficha se
acompafa de un anexo que clasifica las EH-R confir-
madas por clinica o laboratorio, definiendo para las
primeras, cudl o cudles son las pruebas de laboratorio
requeridas y, para las segundas, cudl es el especialista
que debe realizar el diagnoéstico !9. Una vez depura-
das, las bases de datos 2016-2017 fueron consolidadas
en Excel y posteriormente exportadas a STATA (ver-
sién 13.0) @ para el andlisis estadistico.

Para las variables categoricas se calcularon frecuen-
cias absolutas y relativas. Para las variables cuanti-
tativas se uso la mediana y el rango intercuartilico
(RIC). Se calculd la prevalencia de cada diagnostico

segun el sexo, definida como el numero de casos di-
vidido sobre el total de la poblacién por sexo y mul-
tiplicado por un coeficiente de 100.000 habitantes,
con intervalos de confianza al 95 % ©@V. La distribu-
cidn geografica de la prevalencia por comuna se
maped con el programa QGis (version 2.18) @2, Por
otro lado, se caracterizd el comportamiento de las
defunciones por EH-R segtin el sexo, nivel educativo,
tipo de régimen de afiliacion al Sistema General de
Seguridad Social en Salud, pertenencia étnica y gru-
po de edad. Estas muertes se analizaron en términos
de frecuencias absolutas y relativas. Adicionalmente,
se estimaron las tasas de mortalidad cruda por gru-
po de edad, sexo y diagndstico y, se expresaron por
100.000 personas al afno.

Se evalud la relacion de diferentes variables sociode-
mogréficas y clinicas de los pacientes con EH-R y el
riesgo de mortalidad. Para ello, se calculd la razon de
mortalidad cruda y ajustada usando modelos lineales
generalizados (GLM), funcién de enlace logaritmica,
modelos de varianza y la familia de distribucion de
Poisson. Se utilizd Poisson porque la variable respues-
ta (namero de casos de EH-R) puede ocurrir en cual-
quier punto del tiempo de observacion y por defini-
cién su probabilidad de ocurrencia es pequefa (1 en
5.000). Se consideraron valores p < 0,05 como esta-
disticamente significativos trabajando con intervalos
de confianza del 95 %.

CONSIDERACIONES ETICAS

Segun la Resolucién 008430 de 1993 del Ministerio
de Salud de Colombia ®, este trabajo representa un
riesgo menor al minimo, debido a que el andlisis fue
realizado a partir de una fuente de informacién se-
cundaria obtenida en el proceso de notificacion indi-
vidual y semanal en la ficha epidemioldgica 342 del
SIVIGILA. Para garantizar la confidencialidad de los
datos de los pacientes en las bases de datos utilizadas
para este trabajo, se eliminaron nombres, apellidos y
numeros de identificacion.

RESULTADOS

En el periodo del estudio se notificaron 1.144 casos
de EH-R, de los cuales fueron excluidos 473 porque
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residian fuera de Cali, 23 porque presentaron error de
digitacion y 13 porque estaban repetidos. Para el ana-
lisis fueron incluidos 635 casos: 78 notificados en 2016
(12,28 %) v 557 en 2017 (87,71 %).

Del total de los casos notificados considerados en el
estudio, mds de la mitad fueron de sexo femenino.
El mayor porcentaje de casos lo present6 el grupo
de 5 a 14 anos, seguido por el grupo de 15 a 29 anos

de edad. La mayoria de los casos pertenecen al ré-
gimen contributivo (77 %), méas de la mitad de los
casos no presentaron ninguna escolaridad o tenian
un nivel hasta la basica primaria (53 %). La mayor
proporcion de casos se encontraron vivos al mo-
mento de la notificacién (94 %) y mas de la mitad
de ellos fueron confirmados por pruebas de labora-
torio (Tabla 1).

Tabla 1. Caracteristicas sociodemograficas de casos de enfermedades huérfanas-raras notificadas en el SIVIGILA
entre el 2016 y 2017. Municipio de Santiago de Cali

Variable Categoria
Femenino
Sexo .
Masculino
Edad (anos)*
0-4 anos
5-14 anos
. 15-29 anos
Grupo etario ~
30-44 anos
45-64 anos
> 65 anos

Contributivo
Subsidiado
Excepcién
Especial

No afiliado

Régimen de afiliacion

Indeterminado/pendiente

Indigena
ROM

Pertenencia étnica Raizal, palenquero

Negro, afrocolombiano

Otros

Preescolar

Bdsica primaria
Bdsica secundaria
Media académica
Media técnica
Normalista

Técnica profesional
Tecnoldgica

Escolaridad

Profesional
Especializaciéon
Maestria

2016 2017
Total (%)

n (%) n (%)
41 (52,56) 316 (56,73) 357 (56,22)
37 (47,44) 241 (43,27) 278 (43,78)
15 (8-32) 16 (6-43) 16 (6-41)
12 (15,38) 94 (16,88) 106 (16,69)
26 (33,33) 167 (29,98) 193 (30,39)
17 (21,79) 98 (17,59) 115(18,11)
15(19,23) 64 (11,49) 79 (12,44)
6 (7,69) 72(12,93) 78 (12,28)
2 (2,56) 62(11,13) 64 (10,08)
64 (82,05) 426 (76,48) 490 (77,17)
12(15,38) 1(12,75) 83(13,07)
1(1,28) 20 (3,59) 21(3,31)
1(1,28) 13(2,33) 14 (2,20)
0 23 (4,13) 23 (3,62)
0 4(0,72) 4(0,63)
0 1(0,18) 1(0,16)
0 8(1,44) 8(1,26)
0 2(0,36) 2(0,31)
1(1,28) 19 (3,41) 20 (3,15)
77 (98,72) 527 (94,61) 604 (95,12)
9(11,54) 38(6,82) 47 (7,40)
11 (14,10) 86 (15,44) 97 (15,28)
27 (34,62) 190 (34,11) 217 (34,17)
2 (2,56) 15 (2,69) 17 (2,68)
2(2,56) 3(2,33) 15(2,36)
0 1(0,18) 1(0,16)
6 (7,69) 16 (2,87) 22 (3,46)
2(0,36) 2(0,63) 4(0,63)
6(2,69) 15 (3,31) 21(3,31)
0 1(0,16) 1(0,16)
0 1(0,16) 1(0,16)
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Tabla 1. Caracteristicas sociodemograficas de casos de enfermedades huérfanas-raras notificadas en el SIVIGILA
entre el 2016 y 2017. Municipio de Santiago de Cali (Continuacion)

Variable Categoria
Doctorado
Escolaridad i
Ninguno
Vi
Condicion final Vo
Muerto

Confirmado por clinica
Confirmado por laboratorio

Tipo de caso

2016 2017

n (%) n (%) Total (%)
0 1(0,16) 1(0,16)
13 (31,96) 178 (30,08) 191 (30,08)
74 (94,87) 521(93,54) 595 (93,70)
4(5,13) 36 (6,46) 40 (6,30)
43 (55,13) 194 (34,83) 237(37,32)
35 (44,87) 363 (65,17) 398 (62,68)

Fuente: SIVIGILA, Secretaria de Salud Publica municipal de Cali, n = 635

El municipio de Cali estd conformado por 22 comu-
nas urbanasy 15 corregimientos rurales Y. Entre 2016
y 2017 el mayor numero de pacientes con EH-R noti-
ficados al SIVIGILA residentes en Cali pertenecen a
la comuna 17 (106 casos: 17 %), comuna 16 (40 casos:
6,30 %), comuna 14 (39 casos: 6,14 %), comuna 15 (33
casos: 5,20 %), comuna 11 (30 casos: 4,72 %) y comuna

Prevalencia-Comuna
Il =50

I 30-49

[ 20-29
31019
[J<10

2.5 0 25 5 7.5 10 km

[ E—  EE— SSS—

13 (29 casos: 4,57 %). Estas comunas se localizan en el
oriente del municipio, excepto la comuna 17 que esta
al sur. Las comunas con mayor prevalencia fueron la
22 (204/100.000) y la 17 (72,4/100.000). (Figura 1). Siete
casos notificados residen en la zona rural distribuidos
en los corregimientos EI Hormiguero, Pance, La Bui-
trera y Villacarmelo.

Figura 1. Prevalencia de enfermedades huérfanas-raras por comuna en el municipio de Santiago de Cali, 2016 - 2017. Los datos
corresponden a todos los pacientes vivos y muertos residentes en el municipio de Cali notificados en la ficha epidemioldgica 342 en el Sistema
Nacional de Vigilancia en Salud Publica (SIVIGILA) (mapa elaborado con QGis®, versién 2.18)
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El estudio identifico 635 casos con 162 EH-R diferen-
tes, con esto se estimd una prevalencia de EH-R en
Cali de 26,37/100.000 en el periodo del estudio.

De las 162 EH-R encontradas, la mas notificada fue
la drepanocitosis (Tabla 2), de esta se notificaron 102
casos (25 en 2016y 77 en 2017).

Al considerar el CIE-10 (Clasificacion internacional
de enfermedades y problemas relacionados con

la salud, 10ma versién) @9, el grupo de patologias
mas frecuentes en Cali fue el de las enfermedades
de la sangre y otros érganos hematopoyéticos (Ca-
pitulo III, 29,13 %) y las malformaciones congéni-
tas, deformidades y otras anomalias cromosémi-
cas (Capitulo XVII, 22,68 %). Las mujeres fueron las
mas afectadas por estos grupos de enfermedades
(Tabla 3).

Tabla 2. Prevalencia de las cinco primeras enfermedades huérfanas-raras por sexo notificados en el SIVIGILA en los afios 2016 y 2017.

Municipio de Santiago de Cali
. L. Mujeres Hombres

Afo - Cédigo Enfermedad n (%) Prevalencia* (IC 95 %) n (%) Prevalencia* (IC 95 %)
751 Drepanocitosis 14 (46,66) 1,12(0,12-1,88) 1(37,93) 0,96 (0,48-1,72)
771 Enanismo tanatoférico 3(10) 0,24 (0,04-0,70) 3(10,34) 0,26 (0,05-0,76)

2016 931 Fibrosis Quistica 2(6,67) 0,16 (0,01-0,57) 3(10,34) 0,26 (0,05-0,76)
769  Enanismo osteocondrodisplasico 1(3,33) 0,08 (0,00-0,44) 3(10,34) 0,26 (0,05-0,76)
856  Enfermedad de Von Willebrand 3(10) 0,24 (0,04-0,70) 1(3,44) 0,08 (0,02-0,48)
751 Drepanocitosis 39(25,32) 3,09 (2,20-4,22) 38(32,20) 3,28 (2,32-4,51)
1800  Sindrome de Marinesco-Sjogren 30(19,48) 2,37 (1,60-3,39) 3(2,54) 0,25 (0,05-0,75)

2017 931 Fibrosis quistica 14 (9,09) 1,11 (0,06-1,86) 17 (14,40) 1,47 (0,85-2,35)
633  Displasia broncopulmonar 12(7,79) 0,95 (0,49-1,66) 17 (14,40) 1,47 (0,85-2,35)
1732  Sindrome de Guillan Barré 1(7,28) 0,87 (0,43-1,56) 13(11,01) 1,12 (0,59-1,92)

* Prevalencia: 100.000 habitantes Fuente: SIVIGILA, Secretarfa de Salud Publica municipal de Cali. Total de casos notificados en el 2016 = 78

Tabla 3. Distribucion de las enfermedades huérfanas-raras por sexo y grupo nosoldgico de acuerdo con la clasificacion
CIE-10. Municipio de Santiago de Cali, 2016-2017

Capitulo CIE-10
lll. Enfermedades hematopoyéticas
XVII. Malformaciones congénitas
IV. Enfermedades endocrinas y metabdlicas
VI. Enfermedades del sistema nervioso
XI. Enfermedades del sistema digestivo
Otras Enfermedades multisistémicas
Xlll. Enfermedades del sistema osteomuscular
XII. Enfermedades de la piel y tejido subcutaneo
IX. Enfermedades del sistema circulatorio
IIl. Tumores
X. Enfermedades del sistema respiratorio
XIX. Traumatismos y envenenamientos
Total

Total
185
144
73
73
53
30
26
22
17
6

635

% Mujeres % Hombres %

29,13 97 27,32 88 31,43
22,68 87 24,51 57 20,36
11,5 40 11,27 33 11,79
11,5 35 9,86 38 13,57
8,35 38 10,7 15 5,36
4,72 10 2,82 20 7,14
4,09 16 4,51 10 3,57
3,46 15 4,23 2,5
2,68 12 3,38 1,79
0,94 2 0,56 4 1,43
0,47 1 0,28 2 0,71
0,47 2 0,56 1 0,36
100 355 100 280 100

Fuente: creacion propia
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En el periodo de estudio se registraron 40 defunciones
por EH-R en Cali: 4 en 2016 y 36 en 2017. La mayoria
de estos casos fueron en el sexo femenino, con edad
mayor a 65 afnos, seguida de los adultos jovenes entre
30 y 44 anos, con nivel de escolaridad basica secun-
daria, seguida de la poblacién sin ningun grado de
escolaridad.

La tasa de mortalidad cruda por EH-R en todo el pe-
riodo de estudio fue de 0,83 por 100.000 personas.

El célculo de tasas de mortalidad por grupo etario
mostré que el valor mas alto fue para los mayores de
65 anos. Al considerar la edad y el sexo se encontrd
que los hombres tuvieron una mayor mortalidad en
los extremos de la vida, mientras que las mujeres tu-
vieron mayor riesgo entre los 5y 64 afios de edad,
especialmente, entre los 30 y 44 afos (Figura 2). La
enfermedad que caus6é mayor mortalidad en las mu-
jeres fue la drepanocitosis (0,12/100.000 personas), en
hombres, la polineuropatia (0,13/100.000 personas).
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Figura 2. Tasa de mortalidad cruda para enfermedades huérfanas-raras en el municipio de Santiago de Cali. A: Tasa de mortalidad cruda por sexo
en 2016 -2017. B: Tasa de mortalidad cruda por grupo de edad en 2016-2017. Los datos corresponden a todos los pacientes que fallecieron por
EH-R que fueron notificados en la ficha epidemiolégica 342 en el Sistema Nacional de Vigilancia en Salud Pdblica (SIVIGILA) Fuente: creacion propia

En el andlisis bivariado se identificé que el manejo
intrahospitalario y la afiliacion al régimen subsidia-
do estan asociados a mortalidad por EH-R (p < 0,05)
(Tabla 4). Al calcular las razones de prevalencia ajus-
tadas en el anélisis multivariado la tendencia de estas

asociaciones se mantuvo, pero ademas, se encontré
que la pertenencia a ciertos grupos de edad y a las ca-
tegorias de ‘indeterminado’ o ‘pendiente por asegu-
ramiento al Sistema General de Seguridad Social en
Salud’, también se asocia con una mayor mortalidad.
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El riesgo de mortalidad ajustada en pacientes con
edades entre 15 y 29 afos fue de 7,06 (IC_: 1,18 -
49,24; p: 0,032), respecto a los pacientes entre 0 y 4
anos de edad. Esta misma tendencia se observé en los
pacientes entre 30 y 44 afios respecto a la misma cate-
goria de referencia (Tabla 4). La razdén de prevalencia

de mortalidad ajustada en los pacientes con afiliacién
pendiente o indeterminada fue de 6,25 (IC_,: 2,02 —
19,32; p: 0,001) comparado con aquellos afiliados al
régimen contributivo. El sexo y el nivel de escolaridad
no presentaron ninguna relacién estadisticamente

significativa con la mortalidad.

Tabla 4. Analisis bivariado y multivariado del riesgo de mortalidad segtin algunas caracteristicas
sociodemograficas y clinicas de los pacientes con EH-R notificados al SIVIGILA entre el 2016 y 2017

Analisis bivariado

Variable
RP._(IC

Edad categorizada (afios)
0-4 anos*
15-29 anos 2,15(0,57-8,11)
30-44 afos 3,57 (0,97-13,07)
Hospitalizacion
No*
Si 8,98 (3,56-22,65)

Régimen de afiliacion
Contributivo*

Subsidiado
Indeterminado-pendiente

2,36 (1,17-4,73)
4,90 (0,85-27,94)

Analisis multivariado
P RP, (IC P

95 %)

0,258 7,06(1,18-42,24) 0,032
0,054 14,07 (1,23-160,4) 0,033

0,000 7,73(3,13-19,11) 0,000

0,016 2,13 (1,04-4,35) 0,037
0,074  6,25(2,02-19,32) 0,001

* Categorfa de referencia. RPc: razén de prevalencia cruda. RPa: razén de prevalencia ajustada. IC95 %:
intervalos de confianza al 95 %. P: valor p. Fuente: creacion propia

DISCUSION

Se ha estimado que la prevalencia global aproximada
de las EH-R consideradas en conjunto oscila entre el
6y 8 % . El umbral adoptado por el estado colom-
biano de una prevalencia inferior a 1 por cada 5.000
personas hace que se considere, aproximadamente,
la cuarta parte @, de las 8.000 que existen. Lo que ex-
plica parcialmente la prevalencia obtenida en el ac-
tual estudio para 2016 y 2017. Sin embargo, multiples
factores estdn asociados al bajo nimero de casos no-
tificados al SIVIGILA, entre ellos, el desconocimiento
de la obligatoriedad de Ia notificacién de estas enfer-
medades y la ausencia de resultados de laboratorio
que certifiquen el diagndstico, entre otras.

Un importante namero de casos de mujeres con EH-R
fueron notificados. Este hallazgo podria explicarse, en
parte, porque una importante cantidad de EH-R son in-
munoldgicas y, se sabe, que las enfermedades autoin-
munes son mas frecuentes en mujeres @”. Sin embargo,
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esta tendencia también puede sugerir que las mujeres
hacen un mayor uso de los servicios de salud ©®.

El hecho de que la gran mayoria de los casos perte-
nezcan al régimen contributivo podria ser un indica-
dor de una menor oportunidad de diagndstico o no-
tificacion en el régimen subsidiado. Es bien conocido
que la poblacién perteneciente al régimen subsidiado
estd conformada principalmente por personas con
inestabilidad laboral y financiera, lo cual, asociado
con las dificultades existentes en las redes publicas del
pais en un contexto de sistema de salud fragmentado,
limita su acceso a los servicios @,

La georeferenciacion de casos por comuna en el muni-
cipio de Cali permitio la estimacién de prevalencias de
EH-R en 2016 y 2017, mostrando que las comunas 17y
29, localizadas al sur de la ciudad, presentaron la ma-
yor prevalencia de estas enfermedades en el periodo
del tiempo evaluado, especialmente, en el 2017, ano
en que se logré aumentar en un 615 % la notificaciéon

IATREIA Vol 33(2) abril-junio 2020



comparada con el afio anterior. Sin embargo, es posi-
ble la coexistencia del sesgo de derivacion en el estu-
dio, dado que la instituciéon de salud con mayor por-
centaje de notificacion se encuentra en la comuna 17.

El significativo aumento de la notificacién en Cali de
2016 a 2017 se logrd gracias a la implementacion de
estrategias informativas y educativas generadas desde
la Secretaria de Salud Publica municipal, que han in-
cluido actividades dirigidas a la comunidad, asesorias
técnicas a las instituciones prestadoras de servicio con
alta concentraciéon de casos y el desarrollo de activi-
dades de educacion continua sobre EH-R con entrada
libre para todos los trabajadores de salud de la red pu-
blica y privada de la ciudad. Por tanto, la tendencia al
aumento en la notificacién es el resultado de Ia visibili-
zacién y posicionamiento del evento a nivel local, con-
seguidos mediante un trabajo articulado y permanente
con las instituciones de salud, aseguradoras, fundacio-
nesy asociaciones de pacientes, entre otros.

El actual estudio mostrd que la drepanocitosis fue la
enfermedad mas notificada en Cali con 25 casos para
el 2016 (prevalencia 1,04/100.000) y 77 casos para el
2017 (prevalencia 3,1/100.000). En todo el pais se no-
tificaron 35 casos en 2016 (prevalencia 0,07/100.000) y
160 casos en 2017 (prevalencia 0,32/100.00) ¢©. Como
se ve, del total de los casos notificados en Colombia
de esta enfermedad, Cali aport6 el 71,4 % de casos en
2016 (25/35) v el 48,1 % en 2017 (77/160), esto se re-
fleja en que la prevalencia de drepanocitosis en Cali
fue 14 veces en el 2016 y 9 veces en el 2017, nacio-
nalmente. Aunque este hallazgo tiene sentido dado
que Cali hace parte de la regidén pacifica colombiana
que alberga poblacién afrodescendiente o migrante
de zonas con transmision endémica de malaria ©V,
las cifras, tanto las locales como las nacionales, son
inferiores a las esperadas si se considera que en estu-
dios previos se ha estimado que en Colombia nacen
anualmente 500 nifios con drepanocitosis ©?, y que
la mayoria de estos nacen principalmente en los de-
partamentos de Chocd, Antioquia, Valle del Cauca y
Narifio ©¥, donde la prevalencia de drepanocitosis en
la poblacién negra es alrededor del 11 a 12 % 4%, El
panorama a nivel nacional es diferente, siendo el dé-
ficit congénito del factor VIII y la miastenia grave las
EH-R mas frecuentes ©.

En el andlisis de las caracteristicas sociodemografi-
cas de los fallecimientos notificados al SIVIGILA se

observd una mayor proporcion de muertes en el afio
2017, especialmente, en la poblacién femenina. Sin
embargo, al observar las tasas crudas de mortalidad
por sexo y grupo etario, se identificd que la pobla-
cién masculina presentd las mayores cifras en los
extremos de la vida. Esta tendencia coincide con los
datos oficiales sobre la morbimortalidad por EH-R a
nivel nacional ®. Estas cifras reflejan la alta carga de
morbimortalidad en menores de cinco anosy adultos
mayores ©®,

La mortalidad en menores de cinco afnos podria ex-
plicarse porque muchas de estas enfermedades son
genéticas y de inicio temprano ©°. La tendencia al
aumento de la mortalidad en adultos mayores podria
ser reflejo de su naturaleza cronica. Aunque la infor-
macion disponible en la ficha epidemioldgica no da
cuenta de la calidad de vida de los afectados, por defi-
nicién estas enfermedades son debilitantes y muchas
de ellas se asocian con discapacidad ©.

En cuanto al nivel educativo, se observd una impor-
tante proporcidon de muertes en las poblaciones sin
ninguna escolaridad. El compromiso de las habilidades
fisicas y mentales no permiten su vinculacion al medio
educativo y a su vez la baja escolaridad podria cons-
tituir una factor de riesgo para morbimortalidad “°V,

El anélisis de los modelos lineales generalizados mos-
tré que los pacientes notificados al SIVIGILA con eda-
des entre 15 y 44 afios presentaron un mayor riesgo
de mortalidad comparado con los pacientes entre 0y
4 afios de edad (categoria de referencia). Estos resul-
tados varian con los resultados obtenidos en estudios
europeos y latinoamericanos, donde se ha encontra-
do que los pacientes con mayor riesgo son aquellos
que tienen edades superiores a 60 anos, en especial,
los hombres con enfermedades del sistema respirato-
rio, nervioso, érganos de los sentidos y malformacio-
nes congénitas “2#%, Estas claras diferencias reflejan la
variabilidad en la morbimortalidad y el perfil epide-
miologico de las EH-R entre localidades.

Por otro lado, el riesgo de mortalidad en pacientes
hospitalizados, comparado con aquellos pacientes que
reciben un manejo ambulatorio, presentd una asocia-
cién estadisticamente significativa (RP:7,73[3,13-19,11
p: 0,000]). Probablemente, los pacientes que ingresan a
hospitalizacién cursan con complicaciones inheren-
tes a la historia natural de su enfermedad, debidas en
algunos casos, a la inexistencia de tratamiento y, en
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otros, a que no recibieron diagndstico temprano que
permitiera el acceso a un manejo oportuno.

A pesar de encontrar que la estancia hospitalaria se
asocia con la mortalidad, este estudio no logrd de-
terminar una relacién entre la duracién de la hos-
pitalizacion y el riesgo de mortalidad, debido a que
el instrumento de recoleccion de la informacién no
contempla esta caracterizacién minuciosa. Una ca-
racterizacion mas detallada de la asociacién entre
hospitalizacién y mortalidad permitiria identificar
dianas especificas de intervencién a la hora de ela-
borar estrategias direccionadas a disminuir la morta-
lidad en este tipo de pacientes.

Finalmente, el anélisis multivariado mostr6 una rela-
cién estadisticamente significativa entre el régimen
de afiliacion al sistema de salud y el riesgo de mor-
talidad por EH-R. Los pacientes del régimen subsidia-
do o afiliacion indeterminada presentaron un mayor
riesgo de mortalidad comparado con afiliados del ré-
gimen contributivo. Esto podria ser secundario a las
limitaciones laborales y econdmicas en los pacientes
del régimen subsidiado @.

CONCLUSIONES

La revision de los casos de pacientes afectados con
EH-R con residencia en Cali en los primeros dos anos
(2016 y 2017) de notificacion obligatoria muestra que
hubo una gran mejoria en la notificacién de un ano al
siguiente. Entre los casos registrados en este periodo de
tiempo, una gran mayoria son del régimen contributi-
vo y la drepanocitosis fue la enfermedad maés notifica-
da con una prevalencia 14 veces en el 2016 y 9 veces en
el 2017, nacionalmente. Se evidenci6é un mayor riesgo
de mortalidad para el grupo etario de 15 a 44 afnos, pa-
cientes hospitalizado, pacientes del régimen subsidia-
do o afiliacion indeterminada al sistema de salud.

RECOMENDACIONES

Aunque, este estudio es un intento por describir por
primera vez las EH-R notificadas en Cali a partir de
una vigilancia rutinaria, es necesario admitir que
existe un importante subregistro. Es necesario rea-
lizar y publicar a futuro, estudios que indaguen so-
bre las causas del subregistro, asi como andlisis mas
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profundos a través de la revision detallada de histo-
rias clinicas y la incorporacién de otras fuentes dispo-
nibles como el Registro Individual de la Prestacién de
Servicios (RIPS), el Registro Unico de Afiliados (RUAF)
y Estadisticas Vitales, con el fin de disminuir el subre-
gistro y suministrar a toda la comunidad informacién
més precisa y detallada. Por el momento, la practica
que potencialmente podria mejorar la notificacion de
enfermedades huérfanas en el pais seria la realizacion
de campanas de educacién en enfermedades huér-
fanas al personal de salud en las que se destaque la
importancia y obligatoriedad de la notificacién.

LIMITACIONES

Este estudio utilizd como unica fuente los datos de SI-
VIGILA, producto de los primeros dos afnos de notifi-
cacién obligatoria del evento de enfermedad huérfa-
na-rara. Varias limitaciones se derivan de este hecho.

El subregistro del evento puede hacer que las tasas de
prevalencia estimadas no correspondan a las reales.
Este mismo y el sesgo de supervivencia pueden hacer
que las tasas y el analisis de la mortalidad no se ajus-
ten a la realidad. El sesgo de seleccidn es una limita-
cién del estudio, ya que la principal institucién notifi-
cadora de la ciudad fue la Clinica Fundacion Valle del
Lili, una institucién privada de alta complejidad del
municipio. Esto impide la extrapolacién de los resul-
tados a la totalidad de centros médicos de la region.

Ademas, no es posible tener certeza sobre la calidad de
los datos diligenciados por los médicos en las fichas,
variables como la ocupacién, el estrato socioecondmi-
co y la fecha de diagnoéstico, entre otras, estaban sin
diligenciar en una gran proporcién de las fichas.
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