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éDe qué se trata este documento?

Describe los resultados del ejercicio de priorizaciéon
ciudadana liderado por la oficina de la Senadora Carolina
Goic, en conjunto con el Instituto de Ciencias en
Innovacion en Medicina (ICIM), Facultad de Medicina
Clinica Alemana, Universidad del Desarrollo.

éQuiénes participaron?

Conté con un total de 45 personas, incluyendo
representantes de organizaciones, fundaciones de
pacientes, pacientes, profesionales de la salud,
profesionales de otras disciplinas distintas al drea de la
salud, académicos, profesionales que trabajan en
laboratorios, académicos y, madres/padres de nifios con
ER-EPOF-EH.
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LINEAS ESTRATEGICAS DEL PLAN NACIONAL ORIGINAL DE ER-EPOF-EH

i . ) Figura 1. Lineas estratégicas del Plan Nacional de ER-EPOF-EH
éCual es el propdsito del Plan Nacional de ER-

EPOF-EH?

> Rectorfa, Regulacion y Fiscalizacion
El objetivo del Plan es que las ER-EPOF-EH sean
consideradas un problema de Salud Publica en
Chile y, como resultado, se genere una politica > Provision de Servicios Asistenciales

publica focalizada en ellas.

Se enfatiza en la importancia de una > Promocidn, Educacion y Formacion

participacién ciudadana efectiva en |Ia

construccién de una politica publica. En > Registro, Informacion, Investigacién y Vigilancia de
coherencia con ello, mediante multiples EPOF

instancias participativas, se establecieron cinco
lineas estratégicas, sobre las cuales se > Proteccién e Insercién Social
generaron objetivos e iniciativas. Las lineas
estratégicas que se trabajaron son:

PRIORIZACION DE LAS LINEAS ESTRATEGICAS DEL PLAN NACIONAL DE ER-EPOF-
EH A UN HORIZONTE DE 10 ANOS

Figura 2. Lineas estratégicas priorizadas como hoja de ruta para

. L iCudles fueron los principales consensos
Chile en esta tematica = P P

derivados del ejercicio de priorizacion actual?

Rectoria, regulacion y fiscalizacién/ o ] o

Registro, informacion, investigacion Los participantes enfatizaron que el ejercicio de
Jyvigilancia EPOF priorizacion es complejo, dado que todas las

lineas y objetivos que se exponen en el Plan

Nacional son relevantes. Por tanto, el orden de

Provision de Servicios Asistenciales q - o .
las lineas estratégicas se realizd considerando la

- priorizacion mas bien como una linea temporal

o una “hoja de ruta” para abordar las
Promacién, Educaciény Férmacién problematicas en torno a las ER-EPOF-EH.

Asi, por medio del trabajo de priorizacion

ciudadana, se llegd al siguiente ordenamiento
Proteccion e Insercion Social de lineas estratégicas:
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PRIORIZACION DE LAS LINEAS ESTRATEGICAS DEL PLAN NACIONAL DE ER-EPOF-
EH A UN HORIZONTE DE 10 ANOS

éCuales fueron los principales argumentos detras de las decisiones de priorizacion?

1. Linea Rectoria, Regulacién y Fiscalizacién / Linea Registro, Informacién, Investigacién y Vigilancia EPOF

Las dos lineas deben considerarse en conjunto: permitirian generar una institucionalidad que funcione
como marco de referencia y de accién formal para el desarrollo de las otras lineas.

La institucionalidad debe ir acompafiada de un registro que provea informacion epidemioldgica sobre
las ER-EPOF-EH en Chile.

Se sugiere desarrollar un departamento de Enfermedades Raras y Poco Frecuentes que sea parte del
Ministerio de Salud, que funcione como ente articulador con otros ministerios.

Se requiere de presupuesto para desarrollo de politicas publicas enfocadas en mejorar la calidad de
vida de las personas y satisfacer necesidades financieras.

Fomentar participacion ciudadana, asegurando en estos procesos la presencia de diversos actores.
Fomentar investigacidn y difusion del conocimiento.

2. Linea Provisidon de Servicios Asistenciales

»  Mejorar atencion oportuna a pacientes.

»  Madres y padres deben recibir ayuda por parte del Estado en los procesos de atencion y
deteccién de las enfermedades de sus hijos/as.

»  Provisidon de servicios debe ser durante todas las etapas del ciclo vital y terapéutico, no sélo
en el diagndstico.

» Teneren consideracidon determinantes sociales de la salud y relevancia de cuidar del paciente
en su calidad de vida.

»  Sugieren creacion de guias clinicas, que definan diagndstico y cobertura terapéutica.

3. Linea Educacién, Promocién y Formacién

»  Mediante el desarrollo de esta linea se espera reducir el tiempo de “odisea diagnodstica”,
como también evitar el desarrollo de discapacidad, en particular en nifias/os.

»  Sudesarrollo permitiria establecer compromisos y aunar criterios en el sector de la salud y la

sociedad.

4. Linea Proteccion e Insercidn Social

Esta linea requiere que las otras estén establecidas e implementadas.

Se propone otorgar cobertura financiera desde el diagndstico de la enfermedad hasta los cuidados paliativos.

La falta de cobertura financiera genera riesgo de discapacidad. El Estado debe proteger a los ciudadanos con leyes
gue contribuyan a resolver sus problemas.

Con proteccion financiera los pacientes dejan de constituir una carga familiar y social, ya que cuando no pueden
trabajar debido a su enfermedad o enfermedades, tienen “que vivir casi de la caridad”.
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PRIORIZACION DE OBJETIVOS DE LA LINEA DE:
RECTORIA, REGULACION Y FISCALIZACION

éCuales fueron los consensos derivados del ejercicio de priorizacion con participacion ciudadana?

Esta linea cuenta con cuatro objetivos, los cuales fueron priorizados de la siguiente manera:

Tabla N°1 Priorizacidn objetivos linea Rectoria, Regulacién y Fiscalizacién

Crear una institucionalidad para la formulacion, planificacion, desarrollo y evaluacién de politicas publicas,
1 programas y acciones sobre enfermedades raras o poco frecuentes, que promueva la interaccion de
actores estratégicos en la materia y garantice la participacién ciudadana.

Crear o modificar normas legales que garanticen el cumplimiento de los objetivos contenidos en los planes
y programas sobre enfermedades raras o poco frecuentes.

Definir estandares técnicos y de calidad de los servicios, recursos humanos y centros de referencia para
3 la atencidn de personas con enfermedades raras o poco frecuentes.

Desarrollar actividades de monitoreo y fiscalizaciéon que aseguren el adecuado cumplimiento de planesy
programas sobre enfermedades raras o poco frecuentes y su marco juridico.

éCuales fueron los principales argumentos detras de las decisiones de los grupos de trabajo?

» Los participantes mantuvieron el orden que se presentaba
en el Plan Nacional.

» Asi, en primer lugar, establecen la creacidon de una
institucionalidad, la cual garantizaria la ejecucion de las
medidas que se adopten considerando a la ciudadania en
la elaboracion de planes y politicas.

> Le sigue la creacién o modificacién de normas legales, las
que deben velar por el cumplimiento de los planes vy
programas para acceder a una atencién oportuna y de
calidad.

> Lo anterior va de la mano con la definicién de estandares
técnicosy, en ultimo lugar, escogen el objetivo que aborda
las actividades de monitoreo, ya que esto seria posible una
vez estén instalados los puntos anteriores.
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PRIORIZACION DE OBJETIVOS DE LA LINEA DE:

REGISTRO, INFORMACION, INVESTIGACION Y VIGILANCIA

¢éCuales fueron los consensos derivados del ejercicio de priorizacidn con participacion ciudadana?

Para esta linea, se trabajo en torno a cinco objetivos, los cuales se priorizaron de la siguiente manera:

Tabla N°6 Priorizacidn objetivos linea Registro, Informacidn, Investigacién y Vigilancia

Disefiar y desarrollar un registro nacional Unico de Enfermedades Poco Frecuentes a través del codisefio con actores relevantes

1 del dominio de EPF, para almacenar informacién iddnea para fines clinicos y de investigacion utilizando un registro candnico y
extendido.
Implementar el registro Unico de las EPF en instituciones publicas y privadas a nivel nacional para ingresar, integrar, visualizar,
2 analizar y extraer las diversas variables relevantes que apoyen el disefio de politicas publicas, investigacion y la atencién de
personas con ER-EPOF-EH.
Desarrollar y ejecutar un protocolo de buenas practicas para el uso de la informacién que incluya: el ingreso, integracién,
3 visualizacion, andlisis y extraccidn de las diversas variables relevantes que apoyen el disefio de politicas publicas, investigacion y
la atencion de personas con ER-EPOF-EH.
4 Desarrollar indicadores que permitan una evaluacion multidimensional y transdisciplinaria de las EPF a nivel nacional y territorial
para distribuir de manera efectiva y eficiente los recursos.
5 Fortalecer la investigacion cientifica/clinica sobre ER-EPOF-EH en Chile y potenciales terapias.

¢éCuales fueron los principales argumentos detras de las decisiones de los grupos de trabajo?

>

|H

Los participantes observan que los objetivos presentan un orden “natural” en el
gue debiesen cumplirse.

Se expresa la preocupacion por el resguardo y el uso que se dé a la informacién,
por lo que indican que se debe definir el uso que se le dard antes de su
implementacion, velando por la proteccion de la privacidad de los pacientes.
Plantean que “deberia existir un registro hibrido”, en el que pacientes,
organizaciones de pacientes o equipos de salud podrian registrar informacién en
la ficha electronica.

Se propone que el registro nacional sea abierto a la sociedad, con el fin de
promover la investigacion y las redes de cooperacion. Se subraya la importancia
de la participacion activa de pacientes, grupos organizaciones, profesionales de
diversas disciplinas y ciudadania general en procesos de vigilancia y de registro
nacional de ER-EPOF-EH. Incluir a los actores que fueron parte del Plan Nacional
y a nuevos actores que deseen sumarse en esta relevante iniciativa.

Afladen la importancia de incorporar las regiones, con el fin de mejorar la
informacién y acciones a desarrollar en distintas areas del pais.

El Ultimo objetivo del ranking es el fortalecimiento de la investigacion cientifica,
pues consideran existe investigacién de calidad a nivel internacional que podria
adaptarse, replicarse o aplicarse a la realidad local.
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PRIORIZACION DE OBJETIVOS DE LA LINEA DE:
PROVISION DE SERVICIOS ASISTENCIALES

éCudles fueron los consensos derivados del ejercicio de priorizacion con participacion ciudadana?

Esta linea contempla siete objetivos, los cuales fueron priorizados de la siguiente manera:

Tabla N°2 Priorizacidn objetivos linea Provisidn de Servicios Asistenciales

Otorgar una atencion de salud oportuna y de calidad a las personas con EREPOF- EH a través de establecimientos
1 de salud coordinados e integrados entre si, con capital humano, infraestructura y equipamiento adecuado para una
atencién integral.

2 Garantizar el otorgamiento de diagndsticos y tratamientos de personas con ER- EPOF-EH.

3 Mejorar y fortalecer la capacidad diagnostica de ER- EPOF-EH.

4 Mejorar la cobertura de screening neonatal y articular una red de tamizaje neonatal capacitada para el diagndstico
de ER- EPOF-EH, comprendiendo dentro de éstas todas las enfermedades calificadas como tales.

5 Pesquisar y prevenir factores de riesgo ambientales asociados al desarrollo de ER-EPOF-EH

6 Implementar acciones que contribuyan a otorgar tratamiento integral, oportuno y de calidad a personas con ER-
EPOF-EH.

7 Integrar y crear programas de seguimiento, rehabilitacion y cuidados paliativos focalizados en personas con ER-

EPOF-EH y personas o poblaciones de riesgo.

¢éCuales fueron los principales argumentos detras de las decisiones de los grupos de trabajo?

> Los participantes priorizan el otorgamiento de diagndstico oportuno
y accesibilidad de tratamiento, dado que serian la base para la
realizacion de los siguientes objetivos.

> Los siguientes items, se ordenan segun una secuencia logica de
acciones, sobre las cuales entregan ciertas advertencias, tales como
que el screening y pesquisa aluden a un grupo especifico, por lo que
no abordaria todas las enfermedades.

» Por otro lado, establecen que los programas de seguimiento,
rehabilitacion y cuidados paliativos debiesen extenderse a los
cuidadores y cuidadoras.
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PRIORIZACION DE OBJETIVOS DE LA LINEA DE:

EDUCACION, PROMOCION Y FORMACION

A. EDUCACION

¢éCuales fueron los consensos derivados del ejercicio de priorizacion con participacion ciudadana?

Respecto a Educacion, se proponen siete objetivos, los cuales son priorizados de la siguiente manera:

Tabla N°3 Priorizacién objetivos sub tema Educacion

1 Elaborar planes de Humanizacion de la Educacion profesional y técnica respecto a las ER-EPOF-EH para fomentar la
inclusién y equidad, junto a la no discriminacion o vulneracién de Derechos Fundamentales.

) Alfabetizar en salud a las personas viviendo con ER-EPOF-EH sus familiares y cuidadores sobre su enfermedad,
derechos, deberes, beneficios y oportunidades.

3 Capacitar a los aliados clave para el cuidado, manejo, acompafiamiento e inclusion de personas viviendo con ER -
EPOF - EH y sus familias.

4 Generar otros materiales atingentes a capacitacion en ER-EPOF-EH para medios digitales disponibles actualmente
y/o para Plataforma ER-EPOF-EH.

5 Fomentar la alfabetizacion y convivencias en diversidad, desde la primera infancia y hasta la adultez, en el ambito
educacional para propiciar ambientes inclusivos que garanticen el derecho a una educacion de calidad.

6 Fomentar la alfabetizacion y convivencias en diversidad en el ambito laboral para propiciar ambientes inclusivos.

7 Identificar otras necesidades y estrategias de educacion posibles de implementar sobre ER o EPOF en Chile que no
hayan sido consideradas en esta mesa.

¢éCuales fueron los principales argumentos detras de las decisiones de los grupos de trabajo?

>

>

En base a sus experiencias, los participantes priorizan primero elaborar planes de
humanizacion de la educacién profesional respecto a las ER-EPOF-EH.

En segundo lugar, posicionan la alfabetizacion en salud a las personas viviendo
con ER-EPOF-EH, por la necesidad de centrar los procesos en los pacientes.
Siguiendo los mismos argumentos, se continla con la capacitacion de aliados
clave, fomentando su participacién en diferentes procesos de apoyo al paciente.
Luego, se dejan los objetivos enfocados en fomentar la alfabetizacion vy
convivencias en diversidad tanto en el ambito educacional como laboral.




Taller Nacional de Priorizaciéon \‘ ”
Lineas Estratégicas del Plan Nacional de Enfermedades Raras, \
Poco Frecuentes y Huérfanas (ER-EPOF-EH) en Chile 2021-2030

PRIORIZACION DE OBJETIVOS DE LA LINEA DE:
EDUCACION, PROMOCION Y FORMACION

B. FORMACION

¢éCuales fueron los consensos derivados del ejercicio de priorizacion con participacion ciudadana?

En Formacion, se proponen tres objetivos, los cuales fueron priorizados de la siguiente manera:

Tabla N°4 Priorizacion objetivos sub tema Formacién

1 Formar profesionales de la salud especialistas en tratamiento de personas con enfermedades raras, poco
frecuentes o huérfanas (ER-EPOF-EH).

2 Capacitar de manera continua al personal de salud que atiende a personas con ER-EPOF-EH en Chile.

3 Crear un Centro Nacional de Formacion para el Estudio y Diagndstico de las ER-EPOF-EH en Chile.

¢éCuales fueron los principales argumentos detras de las decisiones de los grupos de trabajo?

>  Los participantes mantienen el orden de los objetivos como se
exponen en el Plan Nacional.

» En primera instancia, posicionan la modificacién de las mallas
curriculares en las universidades, para luego capacitar de
manera continua al personal de salud.

>  Por ultimo, crear un Centro Nacional de Formacion.
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PRIORIZACION DE OBJETIVOS DE LA LINEA DE:
EDUCACION, PROMOCION Y FORMACION

C. PROMOCION

¢éCuales fueron los consensos derivados del ejercicio de priorizacidon con participacion ciudadana?

En Promocidn, se proponen cinco objetivos, los cuales fueron priorizados de la siguiente manera:

Tabla N°5 Priorizacion objetivos sub tema Promocion

Visibilizar las enfermedades ER - EPOF - EH que se presentan en Chile, en distintos publicos objetivos con la finalidad
1 de destruir prejuicios y que se conozcan a nivel de la formacién académica, Centros de Atencion Primaria o Cesfam
y Servicios de Urgencias publicos y privados y todas las instancias que sean necesarias.

Fomentar alianzas estratégicas en una plataforma, lo mas amplia posible, de los distintos dmbitos vinculados a las
ER - EPOF - EH, publicas y privadas, para lograr una sinergia en la accién que potencie iniciativas que se puedan estar

desarrollando aisladas, desde Asociaciones de pacientes, autoridades, universidades, etc. Ademas de organizaciones
internacionales relacionadas que permitan ampliar y reforzar las acciones en Chile y el exterior.
3 Dar espacio de representacion a todas las organizaciones de base de EPF a lo largo del pais, federadas o no.

Generar y capacitar a organizaciones/aliados especificos en diferentes areas y ocupaciones, para que asuman
4 vocerias desde sus propias ubicaciones, en pro del mejor desarrollo, calidad de vida, insercion escolar/laboral, social
y atencion en salud de las personas con ER - EPOF - EH.

Comprometer al maximo de la sociedad, especialmente a los tomadores de decisiones en la necesidad y posibilidades
5 reales de intervencién en esta area, e incorporar a personas con ER- EPOF - EH, sus familias y cuidadores con sus
propias demandas.

¢éCuales fueron los principales argumentos detras de las decisiones de los grupos de trabajo?

» Los participantes priorizan el objetivo que apunta a
visibilizar las enfermedades para aumentar el
conocimiento de éstas y asi, no deban continuar
explicando y educando a los médicos al momento de ser
atendidos.

» Resaltan también la creacién de alianzas estratégicas con
organizaciones tanto nacionales como internacionales.

» Subrayan laimportancia de los espacios de representacion
a todas las organizaciones de base, donde argumentan
que los pacientes cuentan con el conocimiento de lo que
sucede en terreno.
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PRIORIZACION DE OBJETIVOS DE LA LINEA DE:
PROTECCION E INSERCION SOCIAL

éCuales fueron los consensos derivados del ejercicio de priorizacidon con participacion ciudadana?

Los participantes ordenaron cuatro objetivos, los cuales se priorizaron de la siguiente manera:

Tabla N°7 Priorizacidn objetivos linea Proteccion e Insercién Social

1 Desarrollar propuesta de resguardo del patrimonio y pensiones para personas con ER-EPOF-EH y cuidadores.

Desarrollar recomendaciones respecto a las necesidades en el ambito laboral para cuidadores y personas con ER-
EPOF-EH.

Desarrollar propuesta y programa respecto a la proteccion del derecho a educacion de personas con ER- — EPOF -
EH.

Desarrollar recomendaciones respecto a las necesidades de mayor comunicacion e informacién en el drea de
insercion social.

¢éCuales fueron los principales argumentos detras de las decisiones de los grupos de trabajo?

> En primer lugar, los participantes ubican el objetivo que trata la
proteccién del patrimonio y pensiones de las personas con ER-EPOF-
EH y sus cuidadores.

> Lesigue el que aborda recomendaciones respecto a necesidades en
el dmbito laboral, donde advierten que tanto el trabajo de los
pacientes como el de cuidadores son precarios, sumado a la pérdida
de actividad laboral, lo cual complejiza el escenario de muchos.

> El tercer objetivo priorizado es la proteccion al derecho a la
educacion.

> Finalmente, el desarrollo de recomendaciones respecto a las
necesidades de mayor comunicacién e informacién en el area de
insercion social.
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¢ PASOS A SEGUIR?

Nuevos ejercicios de priorizacion a futuro,
con una mayor inclusion de actores sociales
(representatividad de regiones, tipos de
sistemas de salud, grupos etarios, NSE,
diversidad cultural, entre otros).

Ahondar en nuevos ejercicios de
consensos de priorizacion
ciudadana en este tema, mas
detalladas en los distintos
ambitos del plan nacional EPOF
y para el alineamiento con los
nuevos objetivos sanitarios de la
década.

Llevar este primer ejercicio
de priorizacién a la autoridad
sanitaria para su instalacion
formal, en tanto tematica de
interés y relevancia nacional.

¢SIGU

IENTE PASO URGENTE Y NECESARIO?

CREACION DE INSTITUCIONALIDAD QUE AMPARE EL PLAN NACIONAL DE ER-EPOF-EH:

https://media.elmostrador.cl/2021/04/PLAN-NACIONAL-DE-ENFERMEDADES-RARAS-HUERFANAS-O-POCO-

FRECUENTES.pdf

Iniciativa 1.2

Creacion de una Comision Asesora Ministerial en Enfermedades Raras o Poco
Frecuentes, encargada de asesorar al Ministerio de Salud en la formulacién de
politicas, planes y programas; proponer acciones, estrategias, modificaciones a
normativas, guias clinicas y protocolos referentes a materias relativas a dichas
enfermedades y que esté integrada por representantes de diversos actores
relevantes en la materia (Profesionales de la salud; Profesionales de area
social, legal, estadisticas, comunicaciones, economia y finanzas entre otros;
Organizaciones de la sociedad civii como Agrupaciones de pacientes,
Universidades, fundaciones, centros de investigacion, ONGs que se encuentren
relacionadas con las enfermedades raras, huérfanas o poco frecuentes;
Representantes ETESA y Comision Nacional de investigacion Cientifica y
Tecnolégica CONICYT; Representantes de los Ministerios de Salud; de
Ciencias, Tecnologias, Conocimiento e Innovacion; de Educacion, de
Desarrollo Social, entre otros).

80
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¢TEMAS EMERGENTES PARA SEGUIR DESARROLLANDO?

Registro, Informacion, Investigaciéon y
Vigilancia:

Rectoria, Regulacién y Fiscalizacidn:

Algunos posicionan esta linea como primera
prioridad y otros como segunda. No hubo un
consenso entre grupos respecto a cual debiese
implementarse primero.

Desarrollar un registro hibrido” y la
importancia de “recuperar el derecho al acceso
a la informacion propia en salud como
paciente”. Pensar en la “interoperabilidad de
registros entre publico y privado, entre niveles
de atencion y entre regiones”.

Provision de Servicios Asistenciales: .. ., .,
Educacion, Promocién y Formacion:

Asegurar una atencion oportuna en nifios y
nifias. Que madres y padres reciban ayuda por
parte del Estado. Provision de servicios
durante el ciclo vital. Integrar y crear
programas de seguimiento, rehabilitacion y
cuidados paliativos a cuidadores.

Foco no solo en los pacientes, sino que también
en familia y cuidadores. Educar a otros
profesionales fuera del drea de la salud.

Incorporar informacion generada por
organizaciones y fundaciones sobre las
enfermedades.

Proteccién e Insercién Social:

Considerar las necesidades que surgen en el entorno del paciente a raiz de su enfermedad.
Se debe hablar de “cuidadores informales”, ya que la mayor parte de las/os cuidadores no
son remunerados y caen en gastos que no pueden cubrir por falta de reconocimiento
social. Incluir a cuidadores o facilitadores al interior de los colegios y que se vele por
respetar cupos en los colegios y universidades para personas con estas condiciones de
salud, con inclusién social progresiva.
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Lineas Estratégicas del Plan Nacional de Enfermedades Raras,
Poco Frecuentes y Huérfanas (ER-EPOF-EH) en Chile 2021-2030

Taller Nacional de Priorizacion \\ ”

RESUMEN DE PRIORIZACION DE OBJETIVOS PARA CADA
LINEA ESTRATEGICA DEL PLAN NACIONAL

‘ Loz ‘ Priorizacién de Objetivos por Linea
Estratégica
1. Crear una institucionalidad para la formulacién, planificacion, desarrollo y evaluacion de politicas publicas, programas y acciones sobre
Rectorfa, enfermedad§§ raras o poco frecuentes, que promueva la i.nt.eraccién de actprgs estratégi.cos en la materia y garantice la participacion.
Regulacién 2. Cre_ar.o modificar norm?s legales qug garanticen el c.u.mpllmlento de los objetivos contenidos en I0§ planesy progrgmas sobre ER-EPOF-EH.
X g o Y 3. Definir estdndares técnicos y de calidad de los servicios, recursos humanos y centros de referencia para la atencién de personas con ER-
Fiscalizacién
EPOF-EH.
Desarrollar actividades de monitoreo y fiscalizacion que aseguren el adecuado cumplimiento de planes y programas
Disefiar y desarrollar un registro nacional Unico de Enfermedades Poco Frecuentes a través del co-disefio con actores relevantes del dominio
1 de EPF, para almacenar informacién idénea para fines clinicos y de investigacion utilizando un registro candnico y extendido.
2. Implementar el registro Unico de las EPF en instituciones publicas y privadas a nivel nacional para ingresar, integrar, visualizar, analizar y
Registro, extraer las diversas variables relevantes que apoyen el disefio de politicas publicas, investigacion y la atencién de personas con ER-EPOF-EH.
Informacion, 3. Desarrollar y ejecutar un protocolo de buenas practicas para el uso de la informacion que incluya: el ingreso, integracion, visualizacion,
Investigacién y andlisis y extraccion de las diversas variables relevantes que apoyen el disefio de politicas publicas, investigacién y la atencién de personas
Vigilancia con ER-EPOF-EH.

4. Desarrollar indicadores que permitan una evaluacion multidimensional y transdisciplinaria de las EPF a nivel nacional y territorial para
distribuir de manera efectiva y eficiente los recursos.

5. Fortalecer la investigacion cientifica/clinica sobre ER-EPOF-EH en Chile y potenciales terapias.

1. Otorgar una atencién de salud oportuna y de calidad a las personas con EREPOF- EH a través de establecimientos de salud coordinados e
integrados entre si, con capital humano, infraestructura y equipamiento adecuado para una atencion integral.

2. Garantizar el otorgamiento de diagndsticos y tratamientos de personas con ER- EPOF-EH.

3. Mejorary fortalecer la capacidad diagndstica de ER- EPOF-EH.
Mejorar la cobertura de screening neonatal y articular una red de tamizaje neonatal capacitada para el diagnostico de ER- EPOF-EH,
comprendiendo dentro de éstas todas las enfermedades calificadas como tales.

5. Pesquisary prevenir factores de riesgo ambientales asociados al desarrollo de ER-EPOF-EH

6. Implementar acciones que contribuyan a otorgar tratamiento integral, oportuno y de calidad a personas con ER- EPOF-EH.

7. Integrar y crear programas de seguimiento, rehabilitacién y cuidados paliativos focalizados en personas con ER-EPOF-EH y personas o
poblaciones de riesgo.

Provisién de
2 Servicios
Asistenciales

1. Elaborar planes de Humanizacion de la Educacion profesional y técnica respecto a las ER-EPOF-EH para fomentar la inclusion y equidad, junto
a la no discriminacion o vulneracion de Derechos Fundamentales.

2. Alfabetizar en salud a las personas viviendo con ER-EPOF-EH sus familiares y cuidadores sobre su enfermedad, derechos, deberes, beneficios
y oportunidades.

3. Capacitar a los aliados clave para el cuidado, manejo, acompafiamiento e inclusion de personas viviendo con ER - EPOF - EH y sus familias.
Generar otros materiales atingentes a capacitacion en ER-EPOF-EH para medios digitales disponibles actualmente y/o para Plataforma ER-

Educacién EPOE.EH.
5. Fomentar la alfabetizacion y convivencias en diversidad, desde la primera infancia y hasta la adultez, en el ambito educacional para propiciar
ambientes inclusivos que garanticen el derecho a una educacion de calidad.
6. Fomentar la alfabetizacion y convivencias en diversidad en el ambito laboral para propiciar ambientes inclusivos.
7. ldentificar otras necesidades y estrategias de educacion posibles de implementar sobre ER o EPOF en Chile que no hayan sido consideradas
en esta mesa.
1. Formar profesionales de la salud especialistas en tratamiento de personas con enfermedades raras, poco frecuentes o huérfanas.
3 Formacién 2. Capacitar de manera continua al personal de salud que atiende a personas con ER-EPOF-EH en Chile.
3. Crear un Centro Nacional de Formacion para el Estudio y Diagnostico de las ER-EPOF-EH en Chile.
1. Visibilizar las enfermedades ER - EPOF - EH que se presentan en Chile, en distintos publicos objetivos con la finalidad de destruir prejuicios y
que se conozcan a nivel de la formacion académica, Centros de Atencidn Primaria o Cesfam y Servicios de Urgencias publicos y privados y
todas las instancias que sean necesarias.
2. Fomentar alianzas estratégicas en una plataforma, lo mas amplia posible, de los distintos ambitos vinculados a las ER - EPOF - EH, publicas y
privadas, para lograr una sinergia en la accion que potencie iniciativas que se puedan estar desarrollando aisladas, desde Asociaciones de
Promocién pacientes, autoridades, universidades, etc. Ademds de organizaciones internacionales relacionadas que permitan ampliar y reforzar las

acciones en Chile y el exterior.
3. Dar espacio de representacion a todas las organizaciones de base de EPF a lo largo del pais, federadas o no.
Generar y capacitar a organizaciones/aliados especificos en diferentes dreas y ocupaciones, para que asuman vocerias desde sus propias
ubicaciones, en pro del mejor desarrollo, calidad de vida, insercion escolar/laboral, social y atencidn en salud de personas con ER-EPOF-EH.
5. Comprometer al maximo de la sociedad, especialmente a los tomadores de decisiones en la necesidad y posibilidades reales de intervenciéon
en esta area, e incorporar a personas con ER- EPOF - EH, sus familias y cuidadores con sus propias demandas.

Desarrollar propuesta de resguardo del patrimonio y pensiones para personas con ER-EPOF-EH y cuidadores.

Desarrollar recomendaciones respecto a las necesidades en el ambito laboral para cuidadores y personas con ER-EPOF-EH.
Desarrollar propuesta y programa respecto a la proteccién del derecho a educacion de personas con ER- — EPOF -EH.
Desarrollar recomendaciones respecto a las necesidades de mayor comunicacién e informacion en el area de insercién social.

Proteccién e
Insercién Social

HwN e
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LISTA DE ORGANIZACIONES PARTICIPANTES DEL TALLER

Agrupacion Lupus Chile

APUC Chile

Federacion de deportistas por un suefio

Fundacién Charcot Chile

Fundacién Otras Miradas

ADIMECH (Asociacién Gremial Dispositivos Médicos)
FECHER, Federacidn chilena de enfermedades raras
Fundacién Me Muevo

Fundacion Microtia Chile
INTA Universidad de Chile
Universidad del Desarrollo

Fundacién Crohn Colitis Ulcerosa Chile

Agrupacion PTI Chile (Pacientes con PUrpura Trombocitopénica Inmune)
Asociacién de disautonomia

Asociacién de enfermedades autoinflamatorias de Chile

Cémara de la Innovacién Farmacéutica

MaxVida

Asociacion de pacientes de enfermedades de la sangre raras y leucemia
FENPOF

Federacion Latinoamericana de Distrofia Muscular

*Esta sistematizacion del taller fue financiada por la Cdmara de la Innovacion Farmacéutica, CIF.
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