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Ruta de atención 
integral 



El objetivo de las Rutas Integrales de Atención en Salud (RIAS) 
es regular las condiciones necesarias para asegurar la inte-
gralidad en la atención, contribuir al mejoramiento de los 

resultados y reducir la carga de la enfermedad. Además, involucran 
a los a� liados quienes a través del autocuidado contribuyen al for-
talecimiento de la gestión integral del riesgo en salud. 

Después del trabajo colaborativo entre los actores participantes 
en este proyecto, proponemos la siguiente ruta para el abordaje 
integral de personas con Enfermedades Huérfanas Raras (EH/R), 
el cual está enmarcado en los cursos de vida: primera infancia, 
infancia, adolescencia, juventud, adultez y vejez. 

Esta ruta se pone a disposición de los diferentes actores del sis-
tema que consideren apropiarla, con el � n de lograr un abordaje 
efectivo e integral del paciente con diagnóstico de EH/R.
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Todos los departamentos en 
Colombia cuentan con sus 

secretarias de salud y a través de 
estas se tienen mesas o redes de 
enfermedades huérfanas a nivel 

territorial o su programa de salud 
encaminado a esta población.

Estas mesas realizan el análisis 
de la población con diagnósticos 
de enfermedades huérfanas que 
ingresa diariamente al SIVIGILA, 

trabajan en propuestas de política 
pública, en la veeduría y el análisis 

de barreras de acceso.

Cada administración formula el 
plan territorial de salud teniendo 
en cuenta el lineamiento nacional 
en concordancia con la resolución 

100 de 2024.

Las funciones básicas enmarcadas 
en los objetivos misionales 

de las entidades territoriales 
son: garantizar el derecho a 

la salud, emitir el certi� cado 
de discapacidad, plan de 

intervenciones colectivas, 
monitorear y evaluar la gestión de 
riesgo individual y colectivo de la 
población, inspección, vigilancia y 
control sobre las IPS (habilitación 

de centros de referencia) y la 
inspección, vigilancia y seguimiento 

sobre las EAPB, entre otras.

Conformación de 
Mesa Territorial de 

enfermedades huérfanas

INICIO

Cumplimiento de la 
Ley 1392 

(capacitación, 
atención e 

investigación)

Formular el plan territorial 
de salud cada 4 años

Articular respuestas 
sectoriales y transectoriales

Plan de intervenciones 
colectivas

Equipos básicos 
extramurales

Emitir certificado de 
discapacidad

Monitorear y evaluar la gestión 
del riesgo individual y colectivo de 

la población

Inspección, 
vigilancia y control 

sobre las IPS 
(habilitación de IPS)

Inspección, 
vigilancia y 

seguimiento sobre 
las EAPB

Certificación de 
centros de 
referencia, 

diagnóstico, 
tratamiento y 

farmacia
(Resolución 651 

de 2018)

Analizar la situación de 
salud de la población que 

vive en el territorio

Entidad territorial

Las Entidades Administradoras de 
Planes de Bene� cio (EAPB) son 
las instituciones encargadas de 
la a� liación de los usuarios y la 

administración de la prestación de 
los servicios de las IPS.

Las EAPB gestionan el riesgo 
� nanciero y en salud, realizan la 
contratación de la red integrada 
del servicio de salud (RISS) de 

manera integral, de tal forma que 
se garantice el acceso efectivo de 

la población a� liada.

Búsqueda activa con el algoritmo del 
Instituto Nacional de Salud

Caracterizar la población y marcarla 
como población especial

Asignar un gestor de cohorte

Definir 
matriz de 

intervenciones 
y frecuencia 

de uso

Revisión 
semanal del 

reporte al 
SIVIGILA

Identificación de la red de 
prestadores y evaluación 

del acceso y la aceptación 
de los servicios

Contratar red de prestadores

Estructurar modelo de pago 
con la red de prestadores

Atención 
de PQR

Monitorear y evaluar la 
gestióndel riesgo individual y 

colectivo de la población 
asignada a la red contratada

Remisión a la IPS de 
prestación primaria y 
complementaria de 

atención integral 
según el caso

Remisión al operador logístico para 
medicamentos de alto costo (MIPRES)

Aplicar búsqueda de códigos 
CIE-10, RIPS, CUPS y migración a CIE-11

Asegurador EAPB

1
1
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Búsqueda activa con el algoritmo del 

Caracterizar la población y marcarla 

Definir 
matriz de 

intervenciones 
y frecuencia 

de uso

Atención 
de PQR

CIE-10, RIPS, 
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Son instituciones prestadoras 
de servicios de salud: red de 

hospitales, clínicas, laboratorios, 
etc., que se encargan de la 

prestación del servicio directo a 
los usuarios del sistema.

La puerta de entrada a la ruta 
puede ser por diferentes vías, y 

dependerá mucho del curso
de vida en el que se encuentre el 

paciente: 

Curso de vida

Ingreso del paciente a la ruta

Ruta 
materno 
perinatal

Detección o 
identificación 
por parte de 
otros actores 
(Integración 
Social, ICBF, 
Educación, 
entre otros)

Canalización 
a equipos 

básicos
extramurales 

(EBEH)

Ruta de 
promoción y 

mantenimiento

Demanda 
espontánea 
(enfermería, 

pediatría, 
familiar e 
interna)

Diagnóstico 
extrainstitucional

Traslados 
de EAPB

Historia clínica interoperable

Remisión a especialistaRuta de promoción y 
mantenimiento

Población migrante
Tamizaje neonatal

“Metabólicas” 
(7 patologías).

Ley 1980 de 2019

Valoración integral

Impresión diagnóstica

Ayudas diagnósticas de 
acuerdo con la impresión 

del profesional

Primera 
infancia

infancia Adolescencia Juventud Adultez Vejez

¿Paciente con sospecha de 
enfermedad huérfana/rara?

NO SÍ

IPS Atención primaria

Detección por parte de otros 
sectores: la entidad territorial 

identi� ca al paciente con riesgo 
de presentar una enfermedad 
huérfana y lo remite a la EPS/

EAPB.

Ruta materno perinatal: se 
realiza el tamizaje neonatal, el 
cual es una prueba que permite 

la detección temprana de 
enfermedades huérfanas/raras. 

Ruta de promoción y 
mantenimiento: esta ruta tiene 

la misión de realizar acciones 
enfocadas a la promoción de 
la salud, la prevención de la 
enfermedad y la detección 

temprana del riesgo.

Demanda espontánea: esta 
entrada se da cuando el paciente 
asiste a consulta ambulatoria o a 

urgencias con algún síntoma.

Diagnóstico extrainstitucional: 
el paciente puede llegar con un 
diagnóstico realizado fuera del 
país, por otra aseguradora, un 

médico particular o a través de una 
póliza privada.

El paciente inicia su proceso 
hacia un diagnóstico por 

medio de impresiones y ayudas 
diagnósticas.

Si las ayudas diagnósticas 
realizadas descartan la

enfermedad huérfana sospechada, 
se direcciona al

paciente a la ruta de promoción y 
mantenimiento

y/o a la ruta de riesgo especí� co 
para la búsqueda de diagnósticos 

diferenciales. 

Si las ayudas diagnósticas 
realizadas orientan hacia 

una enfermedad huérfana, se 
considera paciente con alta 

sospecha de enfermedad huérfana 
y se remite a un especialista.
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Consulta con especialista

Paciente diagnosticado

Acciones 
administrativas

Acciones 
clínicas

Derivar a las especialidades 
necesarias para confirmar o 

descartar diagnósticos 
diferenciales

Continuar con las actividades de 
acuerdo con el curso de vida de

la ruta de promoción y 
mantenimiento de la salud

Se descarta 
enfermedad huérfana

Monitorear y evaluar la gestión del 
riesgo. Elaboración del 

MIPRES individual

IPS remite información 
con la confirmación 

diagnóstica a 
la EAPB

IPS: el profesional 
que lo detecta 

realiza el reporte a 
SIVIGILA

Manejo no farmacológico de
acuerdo a la condición

Prueba confirmatoria diagnóstica estándar: 
criterio clínicos o junta médica. Verificar 

cumplimiento de acuerdo al protocolo Instituto 
Nacional de Salud (evento 342 EH) y con 
la resolución vigente del listado de EH

Valoración integral

Acreditación del 
diagnóstico y definición

del plan de manejo

Valoración de las  
especialidades 

médicas de acuerdo 
con el diagnóstico

Manejo interdisciplinario
de terapias y otros tratamientos

Con la prueba confirmatoria

¿Confirmación
Diagnóstica?

NO SÍ

¿Paciente requiere manejo farmacológico?

NO SÍ

IPS Atención complementaria

El especialista ordena 
la realización de prueba 

con� rmatoria según el evento 342 
de Enfermedades

Huérfanas/Raras y la resolución 
vigente del listado de 

enfermedades Huérfanas/Raras.

En caso de que la prueba 
con� rmatoria sea positiva, 

se de� ne como paciente con 
diagnóstico con� rmado de 

enfermedad huérfana. Lo anterior 
se convierte en una puerta de 
entrada para los usuarios que 

ingresan a la ruta.

Desde el punto de vista 
administrativo, se procede

a la noti� cación a SIVIGILA, ente 
que posteriormente remitirá 

la información al Ministerio de 
Salud para el Registro Nacional 
de enfermedades Huérfanas/

Raras. Adicionalmente, la EAPB 
ingresa al usuario a la cohorte de 
Enfermedades Huérfanas/Raras.

Desde el punto de vista clínico, 
la EAPB remite al paciente al 
prestador complementario 

idóneo para la atención integral 
de pacientes con enfermedades 

Huérfanas/Raras

El centro de referencia o IPS 
realiza una consulta integral 

con un staff de profesionales de 
acuerdo con la patología. Esta 
evaluación incluye valoración 

con trabajo social, químico 
farmacéutico y especialista en 

función de 
la condición.

Se realizará una junta médica 
con el staff de profesionales, 

con el objetivo de crear el plan 
terapéutico individualizado, 

acreditar el diagnóstico y evaluar 
la prescripción del medicamento 

más adecuado para el tratamiento.
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Valoración por químico farmacéuticoDisentimiento 
del Paciente

Prescripción

Prescribir en
plataforma

MIPRES

Radicar MIPRES -INVIMA
para importación

(vital no disponible)

Seguimiento y educación al paciente 
sobre su enfermedad y el tratamiento

Seguimiento y educación al paciente sobre su enfermedad y el tratamiento

Programa de adherencia

Solicitud al 
asegurador

para autorización

Paciente con suspensión 
del tratamiento o cambio 

por decisión medica

Factores externos que intervienen:
red de apoyo, aspectos 

socioeconómicos, nivel educativo, 
interculturalidad e inclusión socialDesenlaces clínicos

Paciente con 
recaídas y entrada 

a urgencias

Paciente 
abandona

el tratamiento

Fallecimiento 
del paciente

Paciente 
adherente

Paciente estable 
y con calidad 

de vida

Articulación 
con todos 

los actores

Se direcciona a la IPS o al gestor farmacéutico asignado 
para la administración y/o entrega del medicamento

¿Medicamento cubierto por el plan de beneficios?

¿Medicamento se 
encuentra disponible 

en el país?

SÍ NO

SÍ NO

¿Paciente acepta el tratamiento?

NO SÍ

IPS Atención complementaria

El paciente decide no seguir las 
indicaciones médicas

a pesar de la información y 
asesoría brindada, y realiza

un escrito donde mani� esta libre y 
voluntariamente

su decisión.

Prescripción médica: Es un 
documento legal por

medio del cual los médicos 
debidamente registrados

y capacitados prescriben la 
medicación al 

paciente para su 
dispensación o suministro.

Si el medicamento prescrito está 
incluido en el Plan de

Bene� cios en Salud se autoriza y 
se direcciona al

proveedor seleccionado quien 
realiza la dispensación

y las actividades de 
farmacovigilancia.

Si el medicamento prescrito 
no está incluido en el Plan de 

Bene� cios en Salud, se prescribe 
por MIPRES y se direcciona al 
proveedor seleccionado quien 
realiza la dispensación y las 

actividades de farmacovigilancia.

Paciente adherente: La OMS 
de� nió el término adherencia 

como “el grado en el que la 
conducta de un paciente, 
en relación con la toma de 

medicación, el seguimiento de una 
dieta o la modi� cación de hábitos 

de vida se corresponde con las 
recomendaciones acordadas con el 

profesional sanitario”.

Paciente estable y con calidad 
de vida: Paciente controlado, 
que ha logrado disminuir los 

efectos en la salud y mantener un 
tratamiento estable.

Recaídas y urgencias: Se 
direcciona al Centro de Atención 

Integral, donde conocen su 
historial y tratamiento actual 

para controlar la eventualidad.

Paciente con suspensión o cambio 
de tratamiento: Por decisión 

médica se cambia o se suspende 
la utilización de la terapia, con 
consentimiento del paciente, 
por respuesta inadecuada del 
tratamiento o por cambio de 
circunstancia del paciente. 

Abandono del tratamiento: 
Paciente que no continúa con 

su tratamiento.

Fallecimiento: pérdida de 
la vida del paciente.
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Consulta con químico farmacéutico Continuar dispensación y seguimiento

Dispensación y/o aplicación
del medicamento

Dispensación segura

Programa de seguimiento farmacoterapéutico

Prestador valida criterios de seguridad

Educación continua al paciente

Seguimiento en el programa de
farmacovigilancia de la institución

Direccionamiento a la EAPB 
para ajuste de la fórmula o 

autorización

Realizar plan de acción

Reporte al INVIMA

Análisis de detención (RNM y PRUM)

Intervención médico-paciente

Presentar al comité de farmacovigilancia, 
generar indicadores y consolidar información

Evaluar causalidad

Reportar al Médico prescriptor

FIN

Paciente con sospecha de reacción 
adversa al medicamento (RAM)

¿Se detecta un 
problema?

SÍ NO

SÍ

NO

¿Cumple con 
criterios de seguridad?

SÍ NO

Centro de atención integral, gestor farmacéutico 
e IPS de atención farmacéutica Se despliegan estrategias 

logísticas para la entrega
segura en el servicio farmacéutico.

La institución prestadora de 
servicios de salud, en convenio 

con el gestor farmacéutico, 
debe contar con un programa de 

farmacovigilancia, con un recurso 
humano que incluye químicos 

farmacéuticos, personal de 
enfermería y un médico como 
apoyo en revisión, análisis y 

gestión de los casos.

Existen dos rutas de entrada 
por parte de los pacientes al 

programa de farmacovigilancia: 
la primera, mediante el 

reporte voluntario de casos 
de sospecha a reacciones 
adversas a medicamentos 

(RAM) y la segunda, mediante el 
seguimiento farmacoterapéutico 

de pacientes que estén en una 
cohorte.

Ante una sospecha de reacción 
adversa a medicamentos 

(RAM), se procede a recolectar 
la información de sospecha, 
y un químico farmacéutico 
del programa realizará una 

entrevista farmacéutica para 
capturar toda la información 
relacionada con las terapias 

farmacológicas del paciente y de 
sus condiciones de salud.
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Conclusiones E
l abordaje integral de las Enfermedades Huérfanas Raras 
(EH/R) exige una transformación profunda del sistema de 
salud, de la cultura médica y de las políticas públicas. Este 

documento ha permitido visibilizar las múltiples aristas que con-
� guran la experiencia de vivir con una EH/R y el manejo por par-
te del personal de la salud, desde la sospecha, el diagnósti-
co, el tratamiento y el seguimiento hasta la inclusión social.
A continuación, se presentan las conclusiones estructuradas en 
ejes estratégicos que deben orientar la acción colectiva:

• La sospecha y el diagnóstico oportuno son la piedra angular 
para mejorar la expectativa y calidad de vida de las personas 
con EH/R. En este sentido, la atención primaria debe for-
talecerse como el primer eslabón de sospecha clínica, capa-
citando al personal médico para reconocer signos atípicos, 
realizar derivaciones pertinentes y utilizar herramientas 
diagnósticas avanzadas. Por esta razón, en esta nueva ver-
sión se propone la agrupación de las EH/R por sistema y es-
pecialidad cabecera, proporcionando a los profesionales de 
salud, herramientas claras para identi� car de forma oportuna 
estas condiciones, por medio de un conjunto de «banderas 
rojas», signos, síntomas o patrones inusuales que activen la 
sospecha diagnóstica, desde los primeros niveles de atención.

• La demora en el diagnóstico no solo agrava la condición médica, 
sino que prolonga el sufrimiento emocional y económico del pa-
ciente y su entorno. Un diagnóstico temprano permite plani� car 
el tratamiento, reducir complicaciones y facilitar la integración 
del paciente a una vida social, educativa y laboral digna. 

• La ruta de atención para EH/R debe dejar de ser un documento 
técnico y convertirse en una práctica viva, adoptada por todos 
los actores del sistema. Su implementación requiere voluntad 
política, recursos � nancieros, formación continua y mecanis-
mos de evaluación. La ruta debe evolucionar con base en la 
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evidencia, las experiencias de los pacientes y los avances cientí-
� cos. Solo así se garantizará una atención centrada en el pacien-
te, con accesibilidad, oportunidad, continuidad e integralidad.

• La ley de tamizaje representa una oportunidad histórica para 
detectar precozmente EH/R en recién nacidos. Su implemen-
tación debe ser universal, con cobertura nacional, protocolos 
estandarizados y seguimiento longitudinal. El tamizaje no es 
solo una prueba médica, es una política de equidad que per-
mite intervenir antes de que la enfermedad se mani� este 
clínicamente, reduciendo la carga para el sistema de salud y 
mejorando la calidad de vida desde los primeros días de vida.

• Es fundamental avanzar en la consolidación y expansión de 
centros de referencia en Colombia, como una estrategia clave 
para mejorar la atención de los pacientes, encontrando espa-
cios especializados que concentran conocimiento, tecnología 
y experiencia clínica. Su habilitación debe ser promovida me-
diante incentivos normativos y � nancieros, reconociendo su 
rol en la prevención, diagnóstico, tratamiento, rehabilitación y 
generación de evidencia. Estos centros deben funcionar como 
articuladores entre niveles de atención, garantizando que el 
paciente reciba servicios de alta calidad sin fragmentación.

• La relación médico-paciente debe trascender lo técnico y 
convertirse en un vínculo humano basado en la empatía, el 
respeto y la comunicación asertiva. Esta relación favorece la 
comprensión de los síntomas, la adherencia al tratamiento, 
el autocuidado y la toma de decisiones compartidas. En en-
fermedades raras, donde la incertidumbre es constante, el 
acompañamiento emocional y la escucha activa son tan im-
portantes como el tratamiento farmacológico.

• La seguridad del paciente con enfermedad huérfana implica 
garantizar que sea atendido por profesionales con formación 
especí� ca, bajo protocolos clínicos actualizados y con acceso 
a medicamentos seguros. Las fallas en la formulación, dispen-
sación o seguimiento pueden tener consecuencias graves. Por 
ello, todos los actores del sistema deben asumir la responsa-
bilidad de construir entornos clínicos seguros, con auditorías, 
sistemas de reporte y cultura de mejora continua.

• El uso racional de medicamentos implica que el paciente re-
ciba el fármaco adecuado, en la dosis correcta, con informa-

ción clara y seguimiento terapéutico. En el contexto de EH/R, 
donde muchos tratamientos son de alto costo y complejidad, 
es fundamental evitar la polimedicación, promover la edu-
cación farmacológica y garantizar la trazabilidad del trata-
miento. Esto bene� cia al paciente, mejora los resultados 
clínicos y optimiza los recursos del sistema.

• La farmacovigilancia debe ser proactiva, continua y centrada en 
el paciente. No basta con reaccionar ante eventos adversos; se 
requiere un sistema que acompañe al paciente durante todo el 
tratamiento, identi� que riesgos, evalúe la efectividad y promue-
va el reporte voluntario. Los pacientes deben estar empoderados 
para veri� car sus medicamentos, almacenarlos adecuadamente 
y comunicar cualquier cambio en su estado de salud.

• Las necesidades del paciente con EH/R no se limitan al ámbi-
to clínico. La falta de empleo, vivienda, educación e inclusión 
social agrava su vulnerabilidad. Por ello, es urgente construir 
espacios intersectoriales donde salud, trabajo, educación, 
vivienda y protección social trabajen de manera coordinada. 
Esta integración permitirá abordar la vida del paciente en su 
totalidad, reconociendo su dignidad y derechos.

• La fragmentación del sistema de salud es uno de los princi-
pales obstáculos para la atención integral. Se requiere inte-
grar aseguradores, prestadores, entes de control, academia, 
sociedad civil y pacientes en mesas de trabajo permanentes. 
La con� anza, la transparencia y la voluntad de colaboración 
deben ser principios rectores para construir un sistema e� -
ciente, justo y centrado en el paciente.

• Los pacientes con EH/R enfrentan múltiples barreras que deben 
ser mitigadas para acceder a servicios, tratamientos y diagnós-
ticos, mediante compromisos institucionales, respuestas opor-
tunas a PQRS, uso estratégico de mecanismos constitucionales 
como la tutela, y jornadas de atención interinstitucional. El ac-
ceso no debe depender de la capacidad de lucha del paciente, 
sino de la garantía efectiva de sus derechos.

• La atención a pacientes con EH/R debe ser continua, arti-
culada y multidisciplinaria. Se requiere un modelo 360° que 
evalúe todas las dimensiones del paciente —biológica, psico-
lógica, social y funcional— para diseñar un plan terapéutico 
personalizado. Este enfoque permite minimizar el avance de 
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la enfermedad, mejorar la calidad de vida y empoderar al pa-
ciente en su proceso de salud.

• Las EH/R son diversas, heterogéneas y muchas veces impre-
decibles. Por ello, se requiere un enfoque diferencial que reco-
nozca esta pluralidad y diseñe modelos de atención � exibles, 
innovadores y adaptados a cada condición. La estandarización 
no puede ser sinónimo de rigidez; debe permitir la personaliza-
ción y la innovación clínica.

• El cuidador es un actor fundamental en el proceso de aten-
ción, pero muchas veces invisible para el sistema. Su labor im-
plica desgaste físico, emocional y económico. Aunque existen 
redes de apoyo desde la sociedad civil, se requiere implementar 
la ley del cuidador, que reconozca sus derechos, promueva su 
bienestar y facilite su inclusión en políticas sociales. Cuidar al 
cuidador es cuidar al paciente. Robustecer nuevas tecnologías.

• El cuidado familiar en el contexto de las EH/R, representa una 
expresión profunda de amor, donde las mujeres suelen asu-
mir el rol de cuidadoras muchas veces sacri� cando su propio 
bienestar. Este cuidado se mani� esta en acciones directas, 
indirectas y pasivas, todas esenciales para el bienestar del 
paciente. En Colombia, el marco legal reconoce y protege a 
las personas cuidadoras, promoviendo su formación, visibi-
lidad y acceso a derechos. El impacto del cuidado se re� eja 
en múltiples dimensiones como físicas, emocionales, socia-
les y espirituales, lo que exige un equilibrio entre cuidar y 
auto cuidarse. Las organizaciones de pacientes son un apoyo 
fundamental para los cuidadores que buscan garantizar los 
derechos del paciente.

• Es de resaltar el aporte de la Universidad de la Sabana en 
la construcción de la tríada del cuidado —paciente, cuidador 
y profesional de la salud—, donde los tres actores deben tra-
bajar coordinados y armónicamente para lograr una atención 
integral, humanizada y efectiva.

• Es importante reconocer el avance normativo con la expedi-
ción de la ley del cuidador en Colombia, lo que re� eja un gran 
logro para este grupo poblacional; sin embargo, se considera 
necesario comenzar a trabajar articuladamente, buscando la 
implementación de dicha norma y haciendo efectiva la real 
protección para los cuidadores.

• La falta de información sobre las EH/R puede perpetuar el es-
tigma, la discriminación y la exclusión en todos los ámbitos de 
la vida. Educar a la sociedad es el primer paso hacia la empatía 
y la equidad. La inclusión comienza con el conocimiento.

• Las personas con EH/R pueden enfrentar barreras estructura-
les que limitan su acceso a la formación académica y al trabajo 
digno. Es urgente implementar políticas inclusivas que garan-
ticen ajustes razonables y oportunidades reales. La educación 
y el empleo son derechos, no privilegios.

• El proyecto de vida debe ser posible para todos, a pesar de 
los desafíos clínicos y sociales, las personas con EH/R tienen 
sueños, metas y capacidades. Acompañarlas en la construc-
ción de un proyecto de vida es una responsabilidad colectiva.

• El deseo de construir vínculos afectivos y familiares no debe ser 
condicionado por el diagnóstico. Se requiere un enfoque ético, 
informado y respetuoso que apoye la autonomía reproductiva y 
el cuidado mutuo. Formar familia es un derecho humano.

• La participación social fortalece la salud mental y el sentido de 
pertenencia, el aislamiento social agrava el sufrimiento. Pro-
mover espacios accesibles, seguros y diversos es esencial para 
que estas personas puedan ejercer su ciudadanía plenamente.

• El estigma es una barrera invisible pero poderosa, combatirlo 
requiere acciones sostenidas desde la educación, los medios de 
comunicación, las políticas públicas y la cultura. La visibilidad 
y el contacto humano son herramientas clave para transformar 
los imaginarios.

• La intersección entre salud, educación, trabajo y familia exige 
respuestas integrales, no basta con atender la enfermedad; es 
necesario construir entornos que reconozcan la dignidad, los 
derechos y el potencial de quienes viven con estas condiciones.

• Las terapias avanzadas representan una oportunidad inno-
vadora para tratar EH/R, mediante el uso de genes, células 
y tejidos, superando las limitaciones de los medicamentos 
tradicionales. En Colombia, entidades como el Instituto Na-
cional de Vigilancia de Medicamentos y Alimentos (INVIMA) y 
el Instituto de Evaluación Tecnológica en Salud (IETS) desem-
peñan un papel clave en la evaluación y regulación de estas 
tecnologías.
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Normograma
Constitución 
Política de 
Colombia

La atención de la salud y el 
saneamiento ambiental son 
servicios públicos a cargo del 
Estado.

Ley 100Sistema de Seguridad Social 
Integral.

Decreto 2200Por el cual se reglamenta el 
servicio farmacéutico y se dictan 
otras disposiciones. 

Ley 1122Por el cual se hacen algunas 
modificaciones en el Sistema 
General de Seguridad Social en 
Salud y se dictan otras 
disposiciones.

Sentencia 
T-760 

Derecho a la salud como derecho 
fundamental.

Ley 1392 Ley de Enfermedades Huérfanas.

Resolución 
4343

Se unifica la regulación respecto 
a los lineamientos de la Carta de 
Derechos y Deberes del Afiliado y 
del Paciente en el Sistema 
General de Seguridad Social en 
Salud y de la Carta de 
Desempeño de las entidades 
promotoras de salud de los 
regímenes contributivo y 
subsidiado y se dictan otras 
disposiciones.

La atención de la salud y el 
saneamiento ambiental son 
servicios públicos a cargo del 
Estado.

1991

El Sistema General de 
Seguridad Social en Salud crea 
las condiciones de acceso a un 
Plan Obligatorio de Salud.

1993

Toda prescripción de 
medicamentos deberá hacerse 
por escrito, previa evaluación 
del paciente y registro de sus 
condiciones y diagnóstico en la 
historia clínica, utilizando para 
ello la Denominación Común 
Internacional (nombre 
genérico).

2005

Funciones de las Entidades 
Promotoras de Salud (EPS).

2007

Órdenes de la Corte 
Constitucional encaminadas a 
asegurar que se proteja de 
manera efectiva el derecho a la 
salud.

2008

Se reconocen las 
enfermedades huérfanas como 
de especial interés y se 
adoptan normas tendientes a 
garantizar la protección por 
parte del Estado colombiano a 
esta población.

2010

Es un derecho de los pacientes 
«disfrutar y mantener una 
comunicación plena y clara con 
el personal de la salud, 
apropiada a sus condiciones 
sicológicas y culturales y, en 
caso de enfermedad, estar 
informado de los procedimientos 
y tratamientos que se le vayan a 
practicar y el pronóstico y riesgos 
que dicho tratamiento conlleve».

2012

Artículo relacionadoNormaTema Año
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Decreto 1954Sistema de información de 
pacientes con EH

Ley 1618Por medio de la cual se establecen 
las disposiciones para garantizar el 
pleno ejercicio de los derechos de 
las personas con discapacidad.

Resolución 
3681

Censo de pacientes con EH

Ley 430 Primer listado de EH

Ley 1751 Por medio de la cual se regula el 
derecho fundamental a la salud y 
se dictan otras disposiciones.

Resolución 
2048

Actualización del listado de EH

Establece las condiciones y 
procedimientos para 
implementar el sistema de 
información de pacientes con 
enfermedades huérfanas, 
definidas en el artículo 2 de la 
Ley 1392 de 2010, modificado 
por el artículo 140 de la Ley 
1438 de 2011,

2012

El objeto de la presente ley es 
garantizar y asegurar el ejercicio 
efectivo de los derechos de las 
personas con discapacidad, 
mediante la adopción de 
medidas de inclusión, acción 
afirmativa y de ajustes 
razonables y eliminando toda 
forma de discriminación por 
razón de discapacidad, en 
concordancia con la Ley 1346 
de 2009.

2013

Define los requisitos técnicos y 
contenidos para que los actores 
del sistema de salud reporten 
información por única vez a la 
Cuenta de Alto Costo, con el fin 
de crear un censo de pacientes 
con enfermedades huérfanas 
(raras)

2013

Permite un proceso más 
incluyente y basado en 
evidencia para la actualización 
del listado  y la participación de 
afectados, bajo la Ley 1392 de 
2010.

2013

Sujetos de especial protección. 
La atención de niños, niñas y 
adolescentes, mujeres en estado 
de embarazo, desplazados, 
víctimas de violencia y del 
conflicto armado, la población 
adulta mayor, personas que 
sufren de enfermedades 
huérfanas y personas en 
condición de discapacidad, 
gozarán de especial protección 
por parte del Estado. Su atención 
en salud no estará limitada por 
ningún tipo de restricción 
administrativa o económica.

2015

Se definieron en el listado 2.149 
EH 

2015

Artículo relacionadoNormaTema Año

Circular 
externa 011

Instrucciones para el manejo de 
las EH

Resolución 
651 

Condiciones de habilitación de 
los centros de referencia de 
diagnóstico, tratamiento y 
farmacias para la atención 
integral de las enfermedades 
huérfanas.

Resolución 
5265

Actualización del listado de EH

Resolución 
583

Certificación de discapacidad y 
caracterización de personas con 
discapacidad 

Ley 1980Por medio de la cual se crea el 
Programa de Tamizaje Neonatal 
en Colombia.

Resolución 
946

Disposiciones del Registro de 
pacientes con EH y la notificación 
al Sivigila

Esta circular busca mejorar 
drásticamente la prestación de 
servicios de salud para 
personas con enfermedades 
raras en Colombia, 
enfocándose en la calidad, 
oportunidad y acceso efectivo 
a los servicios. 

2016

Lineamientos para la 
habilitación de Centros de 
Referencia en Colombia.

2018

Se definieron en el listado 2.198 
EH 

2018

implementa la certificación y 
registro de discapacidad a 
efectos de definir las 
condiciones en las cuales debe 
ser expedido el certificado y 
lograr la caracterización de la 
población con discapacidad 
que permita fijar los alcances 
de la política pública en la 
materia.

2018

La presente ley tiene por objeto 
regular y ampliar la práctica del 
tamizaje neonatal en Colombia 
mediante la detección 
temprana de ceguera y sordera 
congénitas, la utilización, 
almacenamiento y disposición 
de la muestra de sangre del 
recién nacido para detectar 
tempranamente los errores 
congénitos del metabolismo y 
enfermedades que puedan 
deteriorar la calidad de vida de 
las personas y otras 
alteraciones congénitas objeto 
de tamizaje que generan 
enfermedades cuyo 
diagnóstico temprano permite 
evitar su progresión, secuelas y 
discapacidad o modificar la 
calidad o expectativa de vida.

2019

Señala directrices con relación 
al Registro Nacional de 
Pacientes con Enfermedades 
Huérfanas y estandarizar los 
criterios para el diagnóstico 
confirmatorio de las 
enfermedades huérfanas, a 
efectos del reporte al SIVIGILA.

2019

Artículo relacionadoNormaTema Año
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Resolución 
del 16 de 
diciembre de 
la ONU

Cómo afrontar los retos de las 
personas que viven con una 
enfermedad rara y sus familias.

Decreto 1652Exoneraión de copagos y cuotas 
moderadoras 

Resolución 
023

Por medio de la cual se actualiza 
el listado de enfermedades 
huérfanas-raras.

Ley 2297 Ley del Cuidador: La creación del 
perfil ocupacional «cuidador o 
asistente personal de personas 
con discapacidad».

Resolución 
1197

Por la cual se dictan disposiciones 
en relación con el procedimiento 
de certificación de discapacidad y 
el Registro de Localización y 
Caracterización de Personas con 
Discapacidad.

Resolución 
02625

Por medio del cual se actualiza el 
listado de EH 

Reconociendo la necesidad de 
promover y proteger los 
derechos humanos de todas 
las personas, incluidos los 
aproximadamente 300 
millones de personas que viven 
con una enfermedad rara en 
todo el mundo.

2021

Actualiza las normas sobre 
copagos y cuotas moderadoras 
en el Sistema General de 
Seguridad Social en Salud 
(SGSSS), estableciendo qué 
servicios están exentos de 
pagos para las personas 
diagnosticadas con EH.

2022

Se expide el listado con 2236 
Enfermedades Huérfanas (EH) 
reconocidas en Colombia.

2023

Se entiende por cuidador o 
asistente personal una 
persona, profesional o no, que 
apoya a realizar las tareas 
básicas de la vida cotidiana de 
una persona con discapacidad 
quien, sin la asistencia de la 
primera, no podría realizarlas.

2023

La presente resolución tiene 
por objeto establecer el 
procedimiento de certificación 
de discapacidad y el Registro 
de Localización y 
Caracterización de Personas 
con Discapacidad (RLCPD), este 
último como mecanismo para 
localizar, caracterizar y 
certificar a las personas con 
discapacidad. (Resolución 1239 
de 2022 fue derogada por la 
Resolución 1197 de 2024)

2024

Se definieron en el listado 2.273 
EH 

2025

Artículo relacionadoNormaTema Año



Abreviaturas ACOPEL
Asociación Colombiana de Pa-
cientes con Enfermedades de De-
pósito Lisosomal

CAP
Centros de Atención Primarios

DSS
Determinantes sociales en salud

EAPB
Entidades Administradoras de 
Planes de Bene� cio

EPS
Empresas Promotoras de Salud

ETES
Evaluación de Tecnologías en Sa-
lud

IETS
Instituto de Evaluación Tecnoló-
gica en Salud

INVIMA
Instituto Nacional de Vigilancia 
de Medicamentos y Alimentos

IPS
Instituciones Prestadoras de Sa-
lud

MAR
Medicamentos de Alto Riesgo

MSPS
Ministerio de Salud y Protección 
Social

PBS
Plan de Bene� cios en Salud

PQRS
Peticiones, Quejas, Reclamos y 
Solicitudes

PRUM
Problema Relacionado con los 
Medicamentos

RAM
Reacción Adversa a Medicamen-
tos

RLCPD
Registro de Localización y Carac-
terización de Personas con Dis-
capacidad

RNM
Resultado Negativo de la Medi-
cación

RNPEH
Registro Nacional de Pacientes 
con Enfermedades Huérfanas

SGSSS
Sistema General de Seguridad 
Social en Salud
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