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Sesgo en la identificacion de pacientes
con enfermedades raras o de alto costo’

Bias when identifying patients with rare
or high-cost diseases

Alfredo Oyola-Garcia'?, Doris Lituma-Aguirre', Harvy Honorio-Morales'

Sr. editor.

Hemos tomado conocimiento del articulo publicado por Valladares-Garrido
et al. “Enfermedades raras y catastréficas en un hospital del norte peruano: Caracte-
risticas y factores asociados a la mortalidad” (1); sin embargo, a pesar que busca
aportar al conocimiento, luego de ser revisado observamos que presenta errores
metodoldgicos que describimos a continuacion:

¢ Sefialan que “En Perii, (...) cinco de cada diez mil habitantes sufre de alguna enfer-
medad rara” sustentados en una informacion periodistica. Esta aseveracién es
incorrecta, puesto que para identificar las enfermedades raras se estableci6
como punto de corte una tasa menor a 1 x 10° en consulta externa y menor a
1 x 10° en egresos hospitalarios. A este criterio se sumaron otros criterios de
inclusién (enfermedades reportadas por expertos nacionales) y de exclusiéon
(diagndsticos con cédigos de CIE 10 que correspondian a R-S-T-V-W-X-Y-Z, que
no representaban patologias, reportados como “otras enfermedades”, que
no fueran precisos en la definiciéon de enfermedad, que correspondian a
sindromes clinicos o que fueran complicacién de una enfermedad). A esto se
suma la dificultad de acceso al diagnostico —por la escasa oferta o el elevado
costo— debido a que el origen genético presente en la mayoria de casos no
ha permitido establecer la magnitud del problema en nuestro pais (2, 3).

* Definen las enfermedades raras como “poco frecuentes en nuestro medio, segiin
el Ministerio de Salud del Perii-Minsa” y a las enfermedades catastréficas como
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aquellas que “tienen fuerte impacto por produ-
cir efectos econdmicos importantes en quienes
las padecen y sus familias, y sobre los sistemas
de salud que deben financiar el tratamiento”.
Enambos casos, citan referenciasnovalidas
para su definicién operacional. Como lo
hanprecisadolosautores, lasenfermedades
raras son consideradas como tales por su
baja prevalencia oincidencia (4);en cambio,
las enfermedades catastroficas atienden al
impacto econémico que tienen sobre los
hogares por lo que son consideradas de
“altocosto” (5,6). Enambos casos, cada pais
establece los criterios para identificar a las
enfermedades que deben ser consideradas
como tales. En el Perti se ha elaborado un
listado de 399 enfermedades raras o huér-
fanas (7), aunque se debe precisar que las
enfermedades huérfanas incluyen a las en-
fermedadesrarasy olvidadas (4). Lomismo
ha sucedido con las enfermedades de alto
costo; en el Pert se han identificado ocho
enfermedades conestas caracteristicas cuya
atencion es financiada por el Seguro Integral
de Salud-Fondo Intangible Solidario de
Salud (Fissal) (8). Sin embargo, también se
han identificado ocho enfermedades raras
o huérfanas de muy alta prioridad que se
financian con recursos del Fissal (7), por lo
queexistirian 16 enfermedades catastréficas
-o de alto costo- en nuestro pais (tabla 1).

Tabla 1. Perti: Enfermedades cuya atencion es
financiada por el Seguro Integral de Salud-
Fondo Intangible Solidario de Salud (Fissal)

Enfermedades de alto costo Enfermedades huérfanas

Enfermedad de Von Willebrand
Déficit de Factor X

Sindrome adrenogenital
Fenilcetonuria

Sindrome de Kocher
Sindrome de Pendred
Hipoadrenalismo congénito
Deficiencia del Factor XII de la
coagulacion.

Cancer de cuello uterino
Cancer de mama

Céncer de colon

Céncer de estomago
Cancer de prostata
Leucemias

Linfomas

Insuficiencia renal crénica

Fuente: Seguro Integral de Salud- MINSA.
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¢ Sefalan que se identificaron 2 135 (92,2 %)
pacientes con enfermedades catastréficas
y 181 (7,8%) con enfermedades raras. Sin
embargo, no se precisan las tasas en fun-
ciéon de la poblacion asegurada o de las
atenciones realizadas en el afio de estudio,
ni segtin poblacion expuesta al riesgo por
cadaenfermedad dealto costo o agrupadas
por prioridad, cuando se refiere a las enfer-
medades raras. Ademads, incluyen la enfer-
medad por VIH, la deficiencia hereditaria
del factor VIl y el tumor maligno de rifién,
que no forman parte de las enfermedades
dealto costoni de las enfermedades raras o
huérfanasidentificadas porel Ministeriode
Salud del Pera (7). Asimismo, no se ha es-
pecificadosila poblacién asegurada puede
acceder—en el establecimiento hospitalario—
altamizaje, diagnostico o tratamiento delas
enfermedades raras o huérfanas, teniendo
en consideracion la limitacién en la oferta
de elementos de apoyo al diagndstico.

Con estas premisas y debido a que el objetivo
de la citada investigacion fue “determinar las
caracteristicas y los factores asociados a la morta-
lidad en los pacientes atendidos por enfermedades
raras (ER) y catastrdficas (EC) en un hospital de
la sequridad social del norte peruano”, los resul-
tados y conclusiones de la investigacion rea-
lizada no son vélidas para las enfermedades
raras o huérfanas ni para las de alto costo en
el Perd debido al evidente sesgo de seleccion
cometido. En ese sentido, recomendamos
revisar el marco legal que aplica a estas en-
fermedades en nuestro pais para evitar estos
errores metodoldgicos.
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