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Introducción 
 

Las Enfermedades Poco Frecuentes (EPOF) son aquellas que afectan a un 
número limitado de personas con respecto a la población en general. Se 
consideran EPOF cuando afectan a 1 persona cada 2.000 habitantes. En su 
mayoría son de origen genético, crónicas, degenerativas y, en muchos casos, 
pueden producir algún tipo de discapacidad. Una gran cantidad son graves y 
ponen en serio riesgo la vida de los pacientes si no se las diagnostica a tiempo y 
se las trata de forma adecuada. 
Estas enfermedades son invisibles para una gran mayoría de profesionales de la 
salud, legisladores, industria y público en general. El origen de muchas de estas 
patologías permanece aún desconocido. 
 
La OMS estima que mundialmente hay entre 6.000 y 8.000 enfermedades 
poco frecuentes identificadas, cuya incidencia en la población mundial es 
entre el 6 y el 8%.  
Si bien se caracterizan por la baja prevalencia de cada una de ellas, la cantidad 
de afectados por dichas enfermedades en Argentina es de aproximadamente 
3.200.000 personas. En nuestro país aún no existe un registro formal de 
enfermedades poco frecuentes. 
 
Las EPOF se caracterizan por una gran diversidad de patologías y síntomas, 
que no sólo varían entre ellas, sino que también se manifiestan de diferente 
manera en pacientes afectados por la misma enfermedad. 
 
El diagnóstico tardío, la escasez de información y de conocimiento científico 
sobre las mismas, la falta de profesionales y centros especializados, sumado a 
las dificultades en la accesibilidad a los tratamientos, generan un contexto muy 
adverso y ñpoco frecuenteò al cual el paciente debe enfrentarse d²a a d²a. 

Las consecuencias del diagnóstico tardío pueden ser graves tanto para la 

persona como para su entorno familiar y social. La demora en obtener un 

diagnóstico priva a las personas de intervenciones terapéuticas oportunas para 

favorecer el abordaje de la enfermedad. Todo ello, trae como consecuencia un 

empeoramiento clínico, así como secuelas físicas, y en ocasiones intelectuales y 

psicológicas, que podrían haberse evitado o paliado con un diagnóstico precoz.  

Además, el retraso diagnóstico merma las posibilidades de acceder a las ayudas 

sociales a las que se tenga derecho. Y si hablamos de enfermedades poco 

frecuentes hereditarias la ausencia de un diagnóstico implica para la familia un 

riesgo adicional, ya que se pueden dar nuevos casos de hijos con la patología, 

habiendo privado así a la familia del acceso al consejo genético. 

Asociado al concepto de enfermedades poco frecuentes se encuentra el 
de medicamentos huérfanos. 
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Los Medicamentos Huérfanos constituyen el tratamiento de algunas EPOF, y 

su gestión y dispensación tienen características especiales sujetas a diversas 

normativas que los regulan. Dada la baja rentabilidad de la investigación y 

desarrollo de estos medicamentos, como consecuencia de los pocos enfermos 

potenciales, es necesario implementar políticas socio-sanitarias específicas. 

 

Listado de Enfermedades Raras 
http://www.orpha.net/consor4.01/www/cgi-bin/Disease_Search_List.php?lng=ES 

 

Características de las EPOF 
 

Las dificultades a las que se enfrenta un paciente con EPOF son muchas y 
variadas. En primer lugar, no cuentan con la adecuada y suficiente información 
sobre la patología que los afecta, sumado a que en nuestro país son muy pocos 
los centros de atención especializados. 
 
Por otra parte, es limitado el número de especialistas capacitados para atender 
los distintos casos, dada la baja prevalencia de este tipo de enfermedades, 
mayormente concentrados en el ámbito metropolitano. Además, existen escasas 
políticas en materia de salud pública que motiven la investigación científica 
nacional sobre la temática. 
 
En su gran mayoría, el camino de los pacientes hacia el diagnóstico correcto es 
un largo peregrinar entre centros y médicos de distintas especialidades, no sólo 
por el desconocimiento de las enfermedades sino también, porque pueden 
presentar síntomas comunes a otras patologías. 
 
El tiempo transcurrido entre la aparición de los primeros síntomas hasta el 
diagnóstico adecuado es vital en muchos casos, ya que la falta de ello puede 
dejar secuelas irreversibles, y hasta inclusive, algún grado de discapacidad. 
En este sentido, una de las mayores necesidades es la creación de centros de 
referencia que atiendan a los pacientes según sus necesidades específicas, 
tanto sean éstos pediátricos como adultos. En la actualidad, la mayor dificultad 
se presenta en la atención de adultos. 
 
 
 
El abordaje de la atención sanitaria en niños y adolescentes cuenta con un mejor 
seguimiento en relación a la de los pacientes adultos, puesto que los médicos 
(de distintas especialidades) forman parte del mismo organismo, haciendo que la 
atención tenga un marco interdisciplinario. Cuando el paciente se convierte en 
adulto ya no puede ser atendido por los mismos especialistas y debe ser 

http://www.orpha.net/consor4.01/www/cgi-bin/Disease_Search_List.php?lng=ES
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derivado a otros especialistas que, por lo general, trabajan en diferentes 
hospitales unos de otros, y hasta en ocasiones, no se conocen. El seguimiento 
de estos casos se fragmenta. 
 
Las EPOF producen un alto impacto emocional en la vida de los individuos y su 
familia. 
Las dificultades y demoras en el diagnóstico afectan emocionalmente al 
individuo, quien muchas veces recibe respuestas esquivas o equívocas que no 
hacen más que aumentar la incertidumbre y angustia que todo diagnóstico 
conlleva. En los casos en los cuales han habido diagnósticos incorrectos estos 
sentimientos se incrementan haciendo que la vida del paciente y su entorno 
familiar se vea afectada en todos los ámbitos: escolar, laboral y social.  
 

En otro plano de análisis, es válido destacar que mientras el paciente no cuenta 
con el diagnóstico correcto, el impacto en el sistema de salud es altísimo: 
estudios clínicos innecesarios, medicación que no corresponde, días de 
internación, ausentismo escolar y/o laboral y hasta secuelas con diverso grado 
de discapacidad. 
Es un costo que podría reducirse si el paciente fuera diagnosticado precozmente 
y tratado de forma correcta. 
 
A partir de estudios socioeconómicos realizados en los Estados Unidos y Europa 
sobre las EPOF se ha comprobado que la asistencia integral al paciente en 
tiempo y forma genera un costo mucho menor para el sistema de salud a largo 
plazo, comparado con los gastos que debe afrontar en estudios, días de 
internación o prácticas innecesarias. 
 
 

Beneficios del Certificado de Discapacidad 
en EPOF 
 

-Accesibilidad a la cobertura integral de las prestaciones médicas. 
 
-Medicamentos: todos los relacionados con la enfermedad o patología de base y 
las consecuencias o secuelas de la misma. Los medicamentos que incluye son 
todos aquellos ya probados, NO los experimentales. Pero también aquellos no 
aprobados por el A.N.M.A.T., siempre y cuando estuvieren aprobados en el resto 
del mundo por los referentes en el tema. También se puede exigir la prescripción 
por marca cuando el profesional médico lo justificare. 
 
-Tratamientos: quedan incluidos todos los tratamientos, sin topes ni límites, 
individuales e interdisciplinarios, en centros especializados, con traslado o a 
domicilio.  La cobertura de hogares, centros de día, centros educativos 
terapéuticos. 
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-Prestaciones Técnicas (por ejemplo: computadoras  para personas ciegas o con 
baja visión, sillas de ruedas con motor, bastones). 
 
-Prestaciones Asistenciales complementarias cuando la persona tenga 
necesidades básicas insatisfechas: por ejemplo, Pami cuenta con subsidios 
mensuales. 
 
-Escolaridad Especial o Integración en Escuela común. 
 
-Eliminación de Barreras Arquitectónicas o Urbanísticas (por ejemplo, 
construcción de rampas o accesos desde la vía pública hacia la vivienda, o para 
el acceso a edificios públicos, educativos, etc.), adecuación de viviendas (baños, 
cocina, etc.) para tornarlas accesibles. 
  
-Beneficios Laborales: 
A Nivel Público: la existencia del Cupo Laboral.  A igualdad de condiciones o 
idoneidad para un cargo, los entes estatales, empresas descentralizadas o 
privatizadas de servicios públicos deben garantizar como mínimo un 4 o 5 % de 
personas con discapacidad según la legislación de cada jurisdicción. Inscripción 
previa en Registro Laboral selectivo. 
A nivel Privado: beneficio para empleadores que contraten personas con 
discapacidad. Por ejemplo: pago de la mitad de las cargas sociales por 9 meses 
y la suma de $ mensuales que entrega el Estado como parte del sueldo por igual 
periodo. Descuento de ganancias del 70% de la remuneración. 
Microemprendimientos Laborales: entrega de subsidios,  por ejemplo del 
Ministerio de Trabajo, de hasta $ 27.000  para proyectos de las personas con 
discapacidad. Exención de ingresos brutos en la provincia para los titulares de 
negocios. 
  
-Beneficios de la Seguridad Social: 
Derivación de la pensión del padre o madre que tenga a cargo un hijo con 
discapacidad en caso de fallecimiento, independientemente del tipo de 
discapacidad. 
Percepción de la asignación con hijo con discapacidad - además de la existente 
por hijo- que abona directamente el Estado. 
Facilitación  para obtener una pensión, por el hecho de contar con Certificado de 
discapacidad. 
 
  
-Acceso a Cobertura de Prestaciones de Salud ï Enfermedades Preexistentes: 
Si una persona se inscribe en un sistema de cobertura obligatoria - por ej. 
Monotributo - no rigen los períodos de carencias para enfermedades 
preexistentes, pudiendo solicitar el ñalta inmediataò en la Superintendencia de 
Servicios de Salud. 
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-Prestaciones Sociales. Personas con Seguro de Salud y Personas Excluidas: 
La posibilidad de exigir prestaciones sociales tanto a obras sociales como pre 
pagas. Por ejemplo, internaciones en instituciones de tercer nivel - geriátricos -  
prestaciones complementarias en pesos mensuales por necesidades básicas  
insatisfechas, internaciones en hogares, hoteles, acceso a vivienda digna para el 
supuesto de emergencia habitacional. 
 
-Adquisición de Vehículos con Franquicia,  Libre Estacionamiento, Exención de 
pago de patentes y de peaje (en algunas autopistas): Siempre y cuando el 
vehículo sea utilizado para transportar a la persona con discapacidad, con 
beneficios de hasta 50% en autos nacionales,  y exención del IVA.  Asimismo, 
por una ley del año 2007, el Banco Nación tiene una línea de préstamos 
especiales para personas con discapacidad para financiar un porcentaje del 
resto del valor del vehículo. 
  
-Pase libre de Transporte: posibilidad de viajar gratuitamente, sin importar la 
causa, en vehículos de transporte público de pasajeros terrestre: trenes, subtes, 
colectivos de media, corta y larga distancia. 
  
-Beneficios Impositivos. Nivel Laboral y Nivel Vivienda 
En la Ciudad de Buenos Aires, las personas con discapacidad se encuentran 
eximidas del ABL, y en algunas jurisdicciones provinciales - como San Isidro - de 
la contribución equivalente. En el resto de los municipios hay que solicitarlo. 
Las personas de la Provincia de Buenos Aires que trabajen en forma autónoma 
están exentas del impuesto a los ingresos brutos. 
  
-Beneficios Asistenciales: Necesidades Básicas Insatisfechas. Emergencia 
Habitacional.  Derecho a la Alimentación. Existe la posibilidad de acceder a 
beneficios sociales, ya sea incorporándose en los planes existentes o exigiendo 
el acceso efectivo a la cobertura de salud en la justicia. 
 

 

 

 

 

 

La Cobertura en Argentina 
El objetivo de la creación de la Administración de Programa Especiales (APE), 
fue el de implementar y administrar recursos afectados al apoyo financiero de las 
prestaciones y patologías de alto costo y baja incidencia y las patologías 
crónicas de cobertura prolongada relativas a los planes y programas de salud 
destinados a los beneficiarios del Seguro de Salud.  
 
 
 



 8 

En este sentido, la APE actuaba como un reaseguro de enfermedades  
Poco Frecuentes para las Obras Sociales Nacionales (OSN). Sin embargo, en la 
práctica, destinaba menos de la mitad de sus recursos para este fin. Los fondos 
se asignaban con mecanismos poco transparentes: no eran concedidos a todas 
las obras sociales ni distribuidos de forma equitativa. 
El Sistema Único de Reintegros ñSURò, constituye un avance parcial, al hacer 
explícitas las prestaciones a ser reembolsadas para las OSN vinculadas a un 
conjunto de patologías poco frecuentes.  
 
Se crea así un Sistema Único de Reintegros que deberá acreditar no solo el 
efectivo pago de la prestación sino también su efectivo cumplimiento a través de 
la documentación respaldatoria que correspondiera o de las auditorias que 
considere pertinentes. Las reformulaciones en el reconocimiento de las 
prestaciones consisten en incorporar y/o exceptuar ciertas prestaciones 
médicas. 
 
Este objetivo es llevado a cabo por la Superintendencia de Servicios de Salud, a 
través de la Resolución 1200/2012, que dispone la creación del Sistema Único 
de Reintegros, al tiempo que limita la vigencia temporal de Normas APE 
(Administración de Programas Especiales), para la tramitación de los reintegros 
de las prestaciones realizadas por los Agentes del Seguro. 
 
El Sistema Único de Reintegros (S.U.R.) será para la implementación y 
administración de los fondos destinados a apoyar financieramente a los Agentes 
del Seguro para el reconocimiento de las prestaciones médicas de baja 
incidencia y alto impacto económico y las de tratamiento prolongado. 
Se aprueba, además, el listado de patologías incorporado como Anexo III por las 
cuales los Agentes de Salud podrán solicitar reintegros por prestaciones 
vinculadas a ellas. Se incluye, también en la Resolución, el listado de patologías 
incorporado como Anexo IV por las cuales los Agentes de Salud podrán solicitar 
reintegros de medicamentos vinculados a ellas detallados en relación a cada 
una de las mismas. 
Se aprueba el listado de valores máximos a reintegrar por medicamentos 
incorporado como Anexo V por los cuales los Agentes de Salud podrán solicitar 
reintegros. 
 
De esta manera con la Res. 1200/12 queda derogada toda vía de excepción en 
la tramitación de los reintegros y se instruye a la gerencia general de la 
Superintendencia para que, con intervención de las áreas técnicas 
correspondientes en los temas de su competencia, revise el listado de 
prestaciones y medicamentos incluidos en los Anexos III y IV, a fin de garantizar 
la continua actualización de los mismos.  
 
Los reintegros a través de SUR se otorgaran según las disponibilidades 
presupuestarias y las razones de oportunidad, mérito, y conveniencia en tanto el 
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Agente de Salud haya dado cumplimiento a las condiciones para su 
otorgamiento.  
 
En los considerandos tenidos en cuenta para la transformación de APE a SUR 
se expresa que la Superintendencia tiene como objetivo que los beneficiarios del 
Seguro de Salud tengan un acceso equitativo a los recursos tecnológicos de 
avanzada que requieran para el tratamiento de su enfermedad en el marco de la 
mejora de la calidad de la atención, optimizando los recursos disponibles, y 
dando dinámica y transparencia a la gestión institucional. 
Se mantiene el objetivo de la APE de asegurar a los beneficiarios del Sistema de  
Seguro de Salud el acceso a prestaciones originadas en la atención de 
enfermedades de baja incidencia y alto impacto económico, así como de otras 
de largo tratamiento, administrando en forma equitativa y justa los fondos 
provenientes del aporte solidario de las Obras Sociales. 
 
Para la reformulación del sistema de reintegros ha resultado necesario 
considerar al beneficiario como Sujeto de Derecho que padece una enfermedad 
poco frecuente.  
Es decir, que los reintegros se otorguen no solo para subvencionar a los 
Agentes de Salud, sino fundamentalmente, a fin de asegurar servicios de salud a 
las personas que cursen las enfermedades incluidas en el programa. 
La nueva Resolución ha recibido varias modificaciones sustanciales en lo 
atinente a las prestaciones pasibles de ser subsidiadas o reintegradas por el 
Programa y a los procedimientos y requisitos necesarios para la obtención del 
apoyo financiero.  
Estos cambios se sustentan en el carácter dinámico del conocimiento científico y 
el avance de nuevas tecnologías médicas, habiendo resultado necesario 
reformular el Programa original, para una mejor calidad de atención de los 
beneficiarios del Seguro de Salud, en el sentido de arribar a diagnósticos más 
acertados, seguros, rápidos y acceder a tratamientos adecuados que eleven la 
esperanza y calidad de vida. 
 
La reformulación de la Norma ha consistido en incorporar y/o exceptuar ciertas 
prestaciones médicas para lo cual se tomaron criterios de análisis basados en la 
evidencia científica, efectividad, costo, costo efectividad y alternativas, normas y 
autorizaciones por parte de los Organismos Nacionales Regulatorios, definición 
del par necesidad-tratamiento y definición de condiciones especiales de 
cobertura.  
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EJEMPLOS DE ALGUNAS ENFERMEDADES 
POCO FRECUENTES MÁS COMUNES  
 
ARTRITIS IDIOPATICA JUVENIL SISTEMICA 
Es la inflamación de las articulaciones cuyos principales signos de la 
enfermedad suelen ser el dolor, hinchazón, el enrojecimiento o calentamiento de 
las mismas. No se sabe exactamente qué es lo que la provoca, pero evidencias 
indican que se trata de una enfermedad auto inmunitaria. 
Los síntomas más frecuentes de la artritis juvenil son inflamación, dolor y rigidez 
articular, que no desaparecen con el tiempo. Por lo general afecta rodillas, 
manos y  pies siendo peor en la mañana o después de la siesta. 
Otras señales incluyen: 
Å Cojera en la ma¶ana a causa de rigidez en la rodilla 
Å Torpeza excesiva 
Å Fiebre alta y sarpullido 
Å Inflamaci·n de los ganglios linf§ticos del cuello y de otras partes del cuerpo. 
Å La mayoría de los niños con artritis, tienen períodos de tiempo durante los 
cuales los síntomas mejoran o desaparecen (remisión) y períodos durante los 
cuales los síntomas empeoran (crisis). 
Å La artritis puede causar inflamación de los ojos y problemas de crecimiento. 
También puede hacer que los huesos y las articulaciones tengan un crecimiento 
disparejo. 
En estos casos el tratamiento suele ser una combinación de medicamentos, 
fisioterapia y ejercicio físico. 
 

Análisis de Costos: 
Paciente de 18 meses con prepaga Accord Salud, que a los 9 meses de vida, se 
diagnostica artritis idiopática juvenil sistémica, con 3 meses de evolución. 
En su debut presento poliartritis, rash evanescente y fiebre prolongada.  
Como tratamiento de primera línea se indicó: 
Naproxeno $56, 49 (x 80 mg). 
Metotrexato $ 91,45 (7.5 mg) 
Meprednisona $ 107,58 (8 mg). 
Ácido fólico, calcio y vitamina c. 
Dada la persistencia de actividad inflamatoria articular y sistémica, se decidió 
incorporar al tratamiento principal medicación biológica Canakinumab: 30 mg 
cada cuatro semanas (1 ampolla por mes de tratamiento) cuyo valor es de $ 

270.037 
Luego como segunda medicación biológica recibió Tocilizumab $9.719 (200 mg) 
Como tratamiento complementario se le indico kinesioterapia (con orientación en 
neurodesarrollo) 2 sesiones semanales, terapia ocupacional 1 vez por semana y 

terapia fisica en pileta también semanal (en este caso su prepaga lo autorizo por 
reintegro pero a valor nomenclador por sesión).  
A continuación adjuntamos formulario solicitado por la prepaga Accord Salud 
para la utilización de medicamentos de excepción: 
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