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PERSONAS SIN DIAGNOSTICO

Las personas que viven sin diagndstico deben ser reconocidas por el sistema de salud argentino. Si bien en las
ultimas décadas se avanzo sustancialmente en el conocimiento general de las enfermedades poco frecuentes aun
falta mucho recorrido ya que en la mitad de estas enfermedades alin se desconoce su etiologia®. Gestionar estos
casos en el ambito asistencial representa un gran desafio para los sistemas de salud, consiguiendo alcanzar un
diagndstico en menos de la mitad de los pacientes evaluados mediante procedimientos tradicionales de
diagndstico clinico y genético?.

Frente a esta situacién, muchos son los esfuerzos de organizaciones internacionales, como es el caso de Orphanet?
que ha incluido el cddigo especifico 616874* para trastornos raros sin diagnéstico determinado tras una
investigacion completa. Esta nueva codificacién permite un mejor conocimiento epidemioldgico de estas
realidades, para saber exactamente cuantas personas hay sin diagndstico en cada pais y a nivel global; como asi,
mejorar la visibilidad en los sistemas de informacidn sanitaria. Su implementacion también favorecera la creacion
de estrategias dentro de programas de diagndstico e investigacion, objetivos del Consorcio Internacional de
Investigacion de Enfermedades Raras (IRDIC) °, que se ha propuesto como meta que todas las personas
actualmente no diagnosticables entren en una linea de diagndstico e investigacion coordinada a nivel mundial.

Identificar a las personas que recorren el sistema de salud por afios en busca de un diagndstico para su condicién
de salud, debe ser parte de una politica publica, ya que sin un diagndstico preciso la enfermedad se agrava, no es
posible comenzar un tratamiento, como tampoco idear nuevas lineas de investigacion. Provocando graves
consecuencias y un alto impacto para el paciente y su familia, como para todo el sistema.

El diagndstico preciso es la llave de acceso a una atencidn de salud integral. Contar con la implementacién de esta
codificacién de casos no descriptos anteriormente en la literatura cientifica, permitird a los paises articular los
esfuerzos por encontrar casos similares consultando fuentes de informacién nacionales e internacional.
Propiciando asi, una salud equitativa para toda la poblaciéon en linea con lo asumido en las Resoluciones de
Naciones Unidas sobre ‘Cobertura Universal de Salud’ (A/RES/74/2) ® y la Declaracidn politica sobre ‘Abordar los
retos de las personas que viven con una enfermedad rara y de sus familias’ (A/RES/76/132)7 copatrocinada por
Argentina.

En Argentina, el retraso diagndstico, esta presente en mas del 65% de los casos, superando los 10 (diez) afios en
un 20% vy los 5 (cinco) afios en un 18%, segun los datos del Estudio ENSERio — Capitulo Argentina 8. Como
consecuencia del retraso diagnodstico, el 35% de las personas no recibié apoyo o tratamiento y al 31% se le agravo
su enfermedad.

En los esfuerzos por materializar los compromisos asumidos por Argentina a través de la Ley Nac. de EPOF 26.689°
de cuidado integral de la salud de las personas con enfermedades poco frecuentes, es preciso la cobertura efectiva
de estudios diagndsticos, incluidos los genéticos. Necesidad mas que evidente entre la poblacion de personas sin
diagndstico. Por su parte, la efectiva implementacion de la pesquisa neonatal, que desde el afio 2007 es obligatoria
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en nuestro pais a través de lo establecido en la Ley Nacional N° 26.279% y la incorporacién de nuevas patologias a
un programa de pesquisa neonatal ampliado ya que esto demostré ser una politica efectiva de prevencion.

Instamos a las autoridades a articular las medidas necesarias para que el cddigo ORPHA 616874 para trastornos
raros sin diagnéstico determinado tras una investigacion completa se implemente en el sistema de salud
Argentino incorporandolo en el Listado de Enfermedades Poco Frecuentes®? del Ministerio de Salud de la Nacién.
La utilizacién de la codificacién ORPHA en el sistema de salud permitird que todas las enfermedades sean visibles
en los sistemas de informacion sanitaria, la interoperabilidad de los datos de las EPOF entre los centros de atencién
provinciales, nacionales e internacionales con miras a la investigacion, como asi, la adopcién de medidas de salud
publica basados en la evidencia. Asimismo, solicitamos continuar gestionando para que los profesionales de la
salud carguen los datos epidemioldgicos, reconociendo la importancia del Registros de pacientes con
Enfermedades Poco Frecuentes'?, ya que esto permitira dimensionar el impacto real que representa esta tematica
para nuestro pais y asi tomar decisiones informadas.
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