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EPF en cifras

La  PARADOJA  de las EPF
• Son entre 5.000 y 8.000 tipos de enfermedades

representa 6-8% de la población total.

• En Europa se calculan 30 millones de personas
afectadas.

• En Argentina según cálculos se estiman

3 millones de personas afectadas, que en la mayoría

DEFINICION 

Prevalencia en la población es igual o inferior a 1 en 2000 personas.

3 millones de personas afectadas, que en la mayoría
comienza en la infancia

(80% de etiología genética)
Pocos Pacientes

Pocas Enfermedades

Poco impacto en Salud Pública
PREGUNTAS COMUNES

¿Qué enfermedad tiene? 

¿Dónde busco información? 

¿Qué hago con este paciente?

¿Hay algún profesional que atienda esta enfermedad en mi provincia?

¿Requiere algún estudio de genética para confirmar la enfermedad?

¿Hay en el país algún grupo de profesionales que siga estos pacientes?

¿Cómo contacto a estos equipos?



Recorrido común

Recorrido post diagnósticoRecorrido Prediagnóstico

Aspectos sociales



Enfermedades  Raras o Poco Frecuentes

• Nuevo concepto en SALUD PUBLICA

• CARACTERISTICAS COMUNES

• IMPACTO NEGATIVO

• POLITICAS PUBLICAS IMPLEMENTADAS EN OTROS PAISES

• Planes estratégicos de EPF en Francia, España, Bélgica.

7 líneas de abordaje o prioridades

Información Servicios y/o centros de expertos Capacitación

Social Investigación Prevención y detección precoz Terapias





Enfermedad Rara o Poco Frecuentes

Nacional

1) 2007 – 2010: Las enfermedades poco frecuentes en la Argentina: un

enfoque socio- sanitario, jurídico y de investigación científica.

Propuestas comunicacionales y de políticas para reducir la

vulnerabilidad. Financiado por el Ministerio de Ciencia y Tecnología.

2) Con fecha 3 de Agosto de 2011 se promulgó la

Ley 26. 689 de Asistencia Integral a Personas con enfermedades poco
frecuentes

El artículo 3º establece que la autoridad de aplicación –rol asignado al

Ministerio de Salud de la Nación según el Art. 4º - debe promover un

conjunto importante de objetivos (22) reconociendo por tanto la

multidimensionalidad de la problemática, y abarcando sus distintos

aspectos.



3 de Agosto de 2011
Ley 26. 689

Asistencia Integral a Personas con
Enfermedades poco frecuentes

(EPF)

PROGRAMA  NACIONAL  EPF
1. Creación por Decreto Presidencial (2014) del

Programa de EPF dentro de la Dirección de MedicinaPrograma de EPF dentro de la Dirección de Medicina
Comunitaria (en proceso)



3 de Agosto de 2011

Ley 26. 689
Asistencia Integral a Personas con

Enfermedades poco frecuentes
(EPF)

PROGRAMA  NACIONAL  EPF
1. Creación por Decreto Presidencial (2014) del

Programa de EPF dentro de la Dirección de Medicina
Comunitaria (en proceso)Comunitaria (en proceso)

2.     Portal de Información de Enfermedades Poco 
Frecuentes,  público y gratuito.















Médico Genetista 

RRHH para diag. citogenético

* Prov. de Bs As, recursos 

Servicios de genética
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* Prov. de Bs As, recursos 

insuficientes

Médico Genetista Itinerante

RRHH para diag. citogenético

RRHH para diag.  citogenético, 

sin médico genetista

No hay médico genetista ni    

Ni RRHH para citogenética

Médico y/o RRHH para diag. 

citogenético en formación
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Asistencia con

Hormona de Hormona de 

Crecimiento

Programa 

Nacional de 

Miastenia 

Gravis



Genetistas

Endocrinología

Inmunología

Neuromuscular

Enfermedades

Programa 

Nacional de 

Miastenia 

Gravis

Asistencia con

Hormona de 

Crecimiento

Programa de 

Genética

Pesquisa neonatal/Hipoacusias

Fuentes de InformaciónFuentes de Información

Cardiopatías Congénitas

Red de Cancer Hereditario

(Istituto Nacional del 

Cancer)Enfermedades

Metabólicas

Neurólogos infantiles

Oftalmólogos

infantiles

Otorrinolaringología

Neumonólogo

Gastroenterólogo

Crecimiento

Comité Asesor

de EPF

Cancer)

Provincias



Genética

Endocrinología

Inmunología

Neuromuscular

Enfermedades

Metabólicas

Neurólogos

infantiles

Oftalmólogos

infantiles

Otorrinolaringol

ogía

Neumonólogo

Gastroenterólogo 



Servicios de Genética

Laboratorios de citogenética

Laboratorios de Biología  
Molecular

Directorio de especialistas

¿ Qué es el RENAC?

Linea Salud Fetal

Enfermedades de la pesquisa 
neonatal: Guias de 

Sociedades científicas

ONG

Link de otros Ministerios

Link con Paginas 

internacionales  (ORPHANET)

Link con EURORDIS

DEFECTOS 

CONGENITOS

Y 

ENFERMEDADES 

POCO FRECUENTES

¿Qué es un defecto 
congénito?
¿ Qué es una EPF?
¿ Que es la pesquisa 
neonatal?
¿ Qué es la hormona de 
crecimiento?
Consumo de alcohol 
durante el embarazo neonatal: Guias de 

seguimiento

Indicaciones de Hormona de 
crecimiento 2014

durante el embarazo
Exposición de teratógenos 
durante el embarazo
Linea Salud Fetal
0800…



Servicios de Genética

Laboratorios de citogenética

Laboratorios de Biología  
Molecular

Directorio de especialistas

¿ Qué es el RENAC?

Linea Salud Fetal

Enfermedades de la pesquisa 
neonatal: Guias de 

DEFECTOS 

CONGENITOS

Y 

ENFERMEDADES 

POCO FRECUENTES

Provincia de Neuquén

Hospital Castro Rendón

Dra. Silvia Ávila

Mail silvia347@gmail.com

Horario de Atención:

Lunes a viernes de 8 a 14 hs

Turnos: 
genetica@castrorendon.com.ar

•Introducción

•Objetivos  y RESULTADOS del 
registro

•Maternidades por provincias 
que están adheridas

•FORMULARIO ON LINEneonatal: Guias de 
seguimiento

Indicaciones de Hormona de 
crecimiento 2014

genetica@castrorendon.com.ar

Te : 02900000000

•FORMULARIO ON LINE



Servicios de Genética

Laboratorios de citogenética

Laboratorios de Biología  
Molecular

Directorio de especialistas

¿ Qué es el RENAC?

Linea Salud Fetal

Enfermedades de la pesquisa 
neonatal: Guias de 

DEFECTOS 

CONGENITOS

Y 

ENFERMEDADES 

POCO FRECUENTES

INSTITUTO NACIONAL DEL 
CANCER 

RED DE ATENCION CANCER 
HEREDITARIO

neonatal: Guias de 
seguimiento

Indicaciones de Hormona de 
crecimiento 2014



Servicios de Genética

Laboratorios de citogenética

Laboratorios de Biología  
Molecular

Directorio de especialistas

¿ Qué es el RENAC?

Linea Salud Fetal

Enfermedades de la pesquisa 
neonatal: Guias de 

DEFECTOS 

CONGENITOS

Y 

ENFERMEDADES 

POCO FRECUENTES

neonatal: Guias de 
seguimiento

Indicaciones de Hormona de 
crecimiento 2014





3 de Agosto de 2011

Ley 26. 689
Asistencia Integral a Personas con

Enfermedades poco frecuentes
(EPF)

PROGRAMA  NACIONAL  EPF
1. Creación por Resolución Ministerial del Programa de EPF

dentro de la Dirección de Medicina Comunitaria (en proceso)

INFORMACION
2. Portal de Información de Enfermedades Poco

Frecuentes, público y gratuito.

REDES/CENTROS DE REFERENCIA
3- Articulación con otros programas de la DIMECO: 

Programa de Genética: Identificación de Referentes 
provinciales.



Enfermedades  Raras o Poco Frecuentes

• Nuevo concepto en SALUD PUBLICA

• CARACTERISTICAS COMUNES

• IMPACTO NEGATIVO

• POLITICAS PUBLICAS IMPLEMENTADAS EN OTROS PAISES

• Planes estratégicos de EPF en Francia, España, Bélgica.

7 líneas de abordaje o prioridades

Información Servicios y/o centros de expertos Capacitación

Social Investigación Prevención y detección precoz Terapias



3 de Agosto de 2011

Ley 26. 689
Asistencia Integral a Personas con

Enfermedades poco frecuentes
(EPF)

PROGRAMA  NACIONAL  EPF
1. Creación por Decreto Presidencial (2014) del

Programa de EPF dentro de la Dirección de Medicina
Comunitaria (en proceso)

INFORMACION
2. Portal de Información de Enfermedades Poco

Frecuentes, público y gratuito.

REDES/CENTROS DE REFERENCIA
3.     Articulación con otros programas de la DIMECO: 

Programa de Genética: Identificación de Referentes 
provinciales.

OTROS
4. REGISTROS.





3 de Agosto de 2011

Ley 26. 689 

Asistencia Integral a Personas con
Enfermedades poco frecuentes

(EPF)

PROGRAMA  NACIONAL  EPF
1. Creación por Resolución Ministerial del Programa de EPF

dentro de la Dirección de Medicina Comunitaria (en proceso)

INFORMACION
2. Portal de informacion publico y gratuito, con posibilidad de

adhesion a ORPHANET

REDES/CENTROS DE REFERENCIA
3.       Articulación con otros programas de la DIMECO: 

Programa de Genética: Identificación de Referentes 
provinciales.

OTROS
4- REGISTROS
5.     Articulacion con paises vecinos
6.     Articulación con ONG

dentro de la Dirección de Medicina Comunitaria (en proceso)
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