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RESUMEN

En la actualidad se han detectado 10.000 tipos de enfermedades genéticas o también
conocidas como enfermedades raras, las cuales vienen afectando al 7% de la poblacién
mundial, segun los datos aportados por la Organizacién Mundial de la Salud, un porcentaje
equivalente a 500 millones de personas, afectando estas anomalias congénitas a 1 de cada
33 recién nacidos vivos, produciendo discapacidad en 3,2 millones de personas al afio a nivel
mundial. Son la segunda causa de muerte en nifios menores de 28 dias de nacidos. En
Ecuador la primera causa de mortalidad, de acuerdo a los datos de la Organizacion Mundial
de la Salud, 36 millones de muertes se produjeron en el 2008 a consecuencia de una
enfermedad huérfana, siendo mayoritariamente mujeres las victimas y personas menores a
los 60 afios. Aunado al hecho de que existe poca informacion de caracter epidemiol6gico en
la prevalencia de enfermedades genéticas que afectan a la poblacién ecuatoriana. En el pais
va en aumento la demanda de personas que padecen enfermedades raras, siendo afectados
en el cumplimiento de disfrutar de una salud integral, colocandolos en una situacion
doblemente vulnerable en relacion a sus derechos constitucionales, por el incumplimiento
del Estado a la normativa vigente y la violacion de sus derechos establecidos en la
Constitucion ecuatoriana, al no disfrutar del derecho a la salud. Por lo anteriormente descrito,
el presente trabajo de investigacion esté orientado a enfocar la verdadera realidad del Estado,
como garante de los derechos humanos del ciudadano ecuatoriano, inherentes a una vida
digna y a una salud integral, en los pacientes denominados de atencién prioritaria por
padecer enfermedades raras, catastroficas o huérfanas, quienes experimentan la indiferencia
y poca eficacia por parte del Estado ecuatoriano, para accionar de manera asertiva y efectiva
lo que les concede de manera especial la Constitucion y lo refrenda la Ley Organica de Salud
en su Capitulo I11A de las enfermedades catastroficas. El desarrollo del Trabajo de Titulacion
estuvo enmarcado en la aplicacion de diferentes métodos, que permitieron establecer las
bases para la investigacion, de igual manera las entrevistas a experimentados profesionales
del derecho especialistas en Derecho Constitucional, asimismo en profesionales de la
medicina de diferentes especialidades. En el marco tedrico se recurrio a investigaciones
previas relacionadas con el tema aqui planteado, como por ejemplo: enfermedad, salud, tipos
de enfermedades a nivel mundial, enfermedades catastroficas, enfermedades huérfanas,
enfermedades raras, calidad de vida entre otros. El disefio metodoldgico se realizé desde un
enfoque cualitativo y la técnica empleada para la investigacion fue la entrevista y la encuesta,
aplicada a pacientes, médicos, abogados, familiares, directores de hospitales puablicos,
centros de salud privados. De la investigacion se identifico lagunas en la aplicacion efectiva
de las medidas legales, lo que impacta directamente en el acceso a tratamientos y la calidad
de vida de esta poblacion.

Palabras claves: Enfermedades raras o catastréficas, derechos humanos, derechos
constitucionales, salud, calidad de vida.
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INTRODUCCION.
Considerando la salud como un derecho humano fundamental de todo ciudadano,
regulado en diferentes textos normativos de caracter constitucional a nivel mundial, la
OMS (Salud, 2018) lo define como “Un estado de completo bienestar fisico, mental, y

social y no solamente la ausencia de afecciones o enfermedades”.

La Declaracion Mundial de los Derechos Humanos, establece como un ideal comUn
para todos los pueblos y naciones, que los derechos humanos fundamentales, han de
protegerse a nivel mundial. Lo cual queda determinado en el articulo 25, cuando afirma el

derecho de toda persona a un nivel adecuado de salud y bienestar.

De acuerdo con la OMS, (Salud, 2018), los veintisiete Estados de la U.E no estan
en condiciones de ofrecer atencion, a un abanico de enfermedades raras actuales. La
ausencia de politicas sanitarias especificas para el tratamiento de este tipo de afecciones,
sumado a la ausencia de conocimientos y escaso personal médico especializado en el tema,
provoca retrasos en los diagnosticos y dificultades para acceder a la atencion requerida.
Como consecuencia, se producen deficiencias en la aplicacion de la asistencia médica,

mermando la calidad de vida de los pacientes que padecen este tipo de enfermedades raras.

Al considerar los bienes sociales primarios, es fundamental no obviar el acceso a la
cobertura sanitaria. En teoria de derechos humanos, es claro que estas no pertenecen al
grupo de los llamados derechos humanos primarios, civiles o politicos, sino a los derechos
econdmicos, sociales y culturales, que no son categdricos, por ello obligan a los Estados
solo en los términos establecidos en la legislacion. De acuerdo a lo planteado por (Jesus
Esteban, 2017), cualquiera sea el caso, la investigacion de estas patologias y la asistencia

sanitaria a estos enfermos, es un deber de justicia que el Estado debe procurar cubrir.
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De lo antes expuesto, se puede inferir, que el derecho se nos presenta como un
fendmeno social, como una realidad que no se remite a hechos naturales, sino a
convenciones. El andlisis de estos dos tipos de enfrentamientos, la innovacion, por una
parte, y, por otra, el acceso a los avances en los medicamentos y otros productos, dentro de
la asistencia sanitaria, obliga a realizar una nueva incursion en el area intersticial del

derecho.

La Constitucion de la Republica del Ecuador 2008, (Nacional, 2008). Garantiza a
todos los ciudadanos, el ejercicio pleno del derecho a la salud, en particular de aquellos
grupos vulnerables y de aquellas personas que sufran de enfermedades catastroficas o de
alta complejidad de manera especializada y gratuita; para cumplir con este mandato la

CRE dispone que se garantice el presupuesto de manera oportuna y permanente.

La Ley Orgéanica de Salud (Salud, 2018). Reformada en el 2022, establece en su
Capitulo I11-A de las enfermedades catastroficas y raras o huérfanas Art. ... (1).- El Estado
ecuatoriano reconocera de interés nacional a las enfermedades catastréficas y raras o
huérfanas; y, a través de la autoridad sanitaria nacional, implementara las acciones
necesarias para la atencion en salud de las y los enfermos que las padezcan, con el fin de
mejorar su calidad y expectativa de vida, bajo los principios de disponibilidad,
accesibilidad, calidad y calidez; y, estandares de calidad, en la promocion, prevencion,
diagnostico, tratamiento, rehabilitacion, habilitacion y curacion. Las personas que sufran

estas enfermedades seran consideradas en condiciones de doble vulnerabilidad.

En el marco del Derecho Constitucional en Ecuador, podria afirmarse que existe
una violacion sistematica de los derechos constitucionales a la salud y la calidad de vida de
los pacientes con enfermedades raras. A pesar de que el derecho a la salud, es universal

reconocido por varios instrumentos internacionales y por la Constitucion de la Republica
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del Ecuador, estos pacientes enfrentan dificultades para acceder a servicios especializados
y tratamientos adecuados, ademas, encuentran obstaculos en el acceso a la justicia y una

falta de amparo constitucional efectivo.

De acuerdo a lo planteado por (Teran, 2023), se calcula que un millén de
ecuatorianos padecen alguna enfermedad rara, y segun la lista del Ministerio de Salud, se
han descrito unas 106 enfermedades raras de las 8 mil existentes, cifra que parece ser

inexacta, ya que solo en uno de los hospitales de Quito, se han diagnosticado 400.

En el Ecuador, no existe una lista Unica de enfermedades raras, por lo cual desde
octubre del 2022 el Ministerio de Salud Pubica (MSP) esta implementando el Registro
Unico de Enfermedades Raras (RUER), el mismo que al 11 de enero del 2022 segun la
noticia publicada en la pagina web de este Ministerio se han registrado 753 usuarios, de los

cuales 237 han completado el registro con éxito (R.T.E, 2023).

Por otra parte, el alto costo de la medicina y tratamientos de estas enfermedades se
convierte en una de las causas de exclusion de los pacientes y vulneracion al derecho a la

salud.

Dentro de este contexto, es necesario preguntarse, si no se estaria vulnerado el
derecho de los pacientes que padecen enfermedades raras en Ecuador, al no recibir una
atencion médica efectiva y de calidad, o si, por el contrario, disfrutan de un servicio

médico y hospitalario, en igualdad de condiciones que cualquier otro paciente.

El Estado mantiene una deuda con estos pacientes con enfermedades catastroficas,
al obviar su priorizacion, la cual se encuentra claramente reflejada en la Carta Magna,
donde se expresa tacitamente la atencidn especializada y sus respectivos tratamientos para
los ciudadanos que las padecen, aunado a esto no se les otorga una amplia cubertura de

salud ni de prevencién, como tampoco se aplican planes estratégicos para el diagnostico y
17



prevencion de enfermedades y como complemento disponibilidad de los medicamentos es
escasa y costosa, lo que limita la adquisicion de las mismas a un elevado indice de estos

pacientes.

Es por ello que el propdésito de esta investigacion, consiste en analizar de manera
critica el alcance del derecho a la salud para determinar su influencia en la calidad de vida
de los pacientes con enfermedades raras en el Ecuador, para lo cual se realizara las
siguientes actividades, realizar un estudio critico del alcance del derecho a la salud y de las
enfermedades raras; determinar por qué el derecho a la salud influye en la calidad de vida
de los pacientes con enfermedades raras, para proponer acciones concretas que permitan

mejorar la salud y la calidad de vida de estas personas de atencion prioritaria.
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CAPITULO |

1. Marco referencial.
1.1 Antecedentes

El tema de la salud, es de amplia dimension, lo que hace que sea un tema de debate
globalizado, cuya direccion siempre recae sobre la sostenibilidad de los sistemas del Estado y
las politicas de salud de estos. Sus niveles macro y micro permiten visualizar las respuestas
de atencion que ofrecen a través de sus sistemas de salud, lo que en muchos casos no
abastecen las necesidades de los pacientes que sufren enfermedades raras o de alto riesgo,

limitando el servicio de acceso de estos enfermos.

Las enfermedades raras, también conocidas como huérfanas o catastroficas, afectan a
un bajo porcentaje de personas, con relacion a la poblacion general. El origen de estas es
genetico en un 85%, de acuerdo con (Barbar, 2019). Son de caracter cronico y latentemente
mortales, la mayoria de origen genético. Son incapacitantes, dolorosas, incurables y una gran

parte de ellas, no tiene tratamiento.

Se hace necesario mencionar el alto costo que ocasiona una enfermedad catastrofica
en pacientes y familiares, que aun cuando la salud es un derecho constitucional y
fundamental, puede llegar a ser infringido al no poder adquirir las medicinas u tratamientos
médicos. Lo que hace imperante modificar la legislacion actual en Ecuador, de manera tal
que permita garantizar una atencion integral, con facil acceso a la adquisicion de

medicamentos y que le ofrezca al ciudadano proteccién efectiva a su condicion.

Con relacion al tema aqui planteado, existen investigaciones previas, que le otorgan
relevancia a la presente investigacion y guardan estrecha relacion con la misma, los cuales

seran analizados a continuacion.
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En la investigacion realizada por Ana Isabel San José Espinosa (2021) (Espinosa,
2021) titulada, Derecho a la Salud y Enfermedades Raras, tuvo como finalidad analizar si se
ha vulnerado el derecho a la salud de las personas con enfermedades raras. En dicho anélisis
determina que las enfermedades raras son aquellas que cuentan con una baja prevalencia en la
poblacion, afectando a menos de cinco personas por cada 10.000 habitantes y que el
porcentaje de poblacion afectado por una enfermedad rara es cada vez més alto. A través del
concepto juridico del derecho a la salud y de diversos informes y testimonios que ilustran la
situacion actual de los pacientes con enfermedades raras en Espafia, teniendo a su vez en
cuenta las dificultades ocasionadas por la pandemia del COVID-19, se concluyo que el
derecho a la salud de las personas con enfermedades raras no se ha respetado, ademas agrega
que los pacientes con enfermedades raras no disponen, en igualdad de condiciones, de un
tratamiento de calidad y una atencidn sanitaria eficaz, ya que un paciente con enfermedad
rara espera una media de cuatro afios hasta obtener un diagnostico. En ese lapso de tiempo no
recibe un apoyo o un tratamiento adecuado a su patologia, lo que desemboca en muchas
ocasiones en la agravacion de la enfermedad. Finalmente, la autora concluye que en
definitiva, es necesario centrarse en los inconvenientes y obstaculos existentes para lograr
una mejor atencion sanitaria, de igual manera aunar esfuerzos en la basqueda de soluciones,
propiciando un escenario en el que los pacientes con enfermedades raras no se topen con

dificultades afiadidas a su ya de por si “rara” situacion.

Dentro de esta misma linea de investigacion esta la de Jessica Maria Vargas Pin
(2020) (Pin, 2020), la cual se titula, “La vulneracion de los derechos de las personas con
enfermedades catastréficas y su dificultad al acceso a la atencion integral en el sistema de
salud publica”. Esta investigacion estuvo basada en dos aspectos siendo el primero de ellos,
la revision y consideracion de la normativa legal vigente en Ecuador, la cual, de acuerdo a la

autora, esta debe estar acorde con el cumplimiento del derecho a la salud de todos los
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ciudadanos, especialmente para aquellos que se encuentren en situacion de vulnerabilidad y
con ello hacer valer el principio de la equidad y de justicia en la distribucion de los servicios
de salud. El segundo aspecto de esta investigacion consistid en identificar las debilidades
presentes en lo concerniente a la dotacién de medicamentos a las personas que padecen
enfermedades catastréficas, asimismo constatar que este grupo de personas hicieran valer su
derecho a la salud, de manera efectiva sin llegar a instancias judiciales para lograrlo.
Concluye la autora, que el Estado deberia implementar mecanismos que ayuden a la
agilizacion e inmediatez en la entrega de medicamentos a este tipo de pacientes, considerando
dos puntos importantes dentro de la Constitucion ecuatoriana para la atencion de este grupo
vulnerable; primero el derecho a la salud y segundo este colectivo humano esta considerado
como grupo prioritario para la atencion integral y que en muchas ocasiones pueden presentar

inclusive doble vulnerabilidad.

En la busqueda de investigaciones en concordancia con el tema y motivo de esta
investigacion, se encontré la de Cafizares Maigua Teresa Edith (2017), (Teresa, 2018)
denominada, “La aplicacion de la normativa sobre enfermedades catastroficas en el Hospital
de Especialidades Carlos Andrade Marin de la ciudad de Quito, 2017, cuya finalidad
consistio, en determinar que de toda la proteccidn que brinda el Estado en su normativa legal,
en ocasiones solo queda plasmada en el papel, ya que existe un sin nimero de antecedentes
en el cual se demuestra que varios de los pacientes con enfermedades catastroficas del
Hospital de Especialidades Carlos Andrade Marin de la ciudad de Quito han llegado a
procesos judiciales para que su derecho a la salud sea cumplido. Por otra parte, hace
referencia a las acciones de proteccion interpuestas por dichos pacientes por la falta de
entrega de sus medicamentos. La autora antes mencionada, determina la importancia de una
posible solucidn a la problematica del tema investigado, sefialando que se debe realizar una

reforma del instructivo para la adquisicion de medicamentos, denominado Cuadro Nacional
21



de medicamentos basicos, lo que permitird un efectivo acceso a la salud y a los

medicamentos.

Dentro del contexto del derecho se hace pertinente el articulo desarrollado por
Morales Taipe Tania Patricia (Tania, 2020), el cual lleva por titulo, “Inexistencia de politicas
publicas y el derecho a la salud en las enfermedades catastroficas™. El cual planted
determinar la necesidad de crear politicas publicas oportunas y sostenibles a favor de las
personas que padecen enfermedades catastréficas, huérfanas o raras, partiendo de la
definicién de los preceptos constitucionales, tomando como referencia que Ecuador es un
Estado constitucional de derechos y justicia. Por otra parte, la precitada autora plantea la
busqueda de estrategias asertivas, que tengan como objetivo garantizar el derecho a la salud y
la vida de este grupo de atencidn prioritario, la investigacion abordo el tema de las politicas
publicas dentro del contexto nacional e internacional y de esta forma evidenciar los
resultados que existen entre ambos, aunado a esto se analizdé de manera concisa lo que abarca
el derecho a la salud y la vida en Ecuador. Por Gltimo, se pauta la relacién entre politicas
publicas, el derecho a la salud y a la vida en las personas que padecen enfermedades
catastroficas, huérfanas o raras. Ademas, agrega como conclusion la necesidad de crear
politicas publicas oportunas y sostenibles a favor de las personas que padecen enfermedades
catastroficas huérfanas o raras, que garanticen la salud y la vida, las mismas que deben
basarse en mecanismos y estrategias concretas, con base en la realidad que viven la personas
que padecen estas patologias concluyendo en la inexistencia de politicas publicas en temas de

salud en el Estado.

1.2 Planteamiento del problema
En el marco del Derecho Constitucional de los pacientes con enfermedades raras, el

Art. 35. de la Constitucion de Ecuador sefiala, “El Estado garantizard a toda persona que sufra
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de enfermedades catastréficas o de alta complejidad el derecho a la atencidn especializada y
gratuita en todos los niveles, de manera oportuna y preferente” (Ecuador C. d., 2008), siendo
esto el garante fundamental del derecho ciudadano, a recibir atencion médica especializada,

la cual es de vital importancia para su padecimiento. Sin embargo, el desconocimiento de los
pacientes de su derecho a la salud, los hace aun més vulnerables, en comparacion a los otros
pacientes con otras enfermedades, negandoseles el derecho al disfrute de una vida digna y de

calidad en Ecuador.

La falta de un disfrute efectivo de los derechos constitucionales de los pacientes con
enfermedades raras, conduce a una limitada atencion y consideracion de sus necesidades
especificas, desde el punto de vista educativo, laboral y social, de igual manera para acceder a
servicios especializados y tratamientos adecuados. A esto se le suma la escases de recursos
economicos presente en algunos pacientes, 1o que genera mas obstaculos en la igualdad de
derechos a la salud de este grupo de atencion prioritaria. La ausencia de una proteccion y
amparo constitucional efectivo, dificulta la busqueda de soluciones y el amparo a sus

derechos ciudadanos ante instancias judiciales y administrativas.

En este sentido es importante acotar, lo planteado por (Vélez) quien plantea que dentro de la
poblacidn que padece este tipo de enfermedades raras o catastroficas, son los nifios quienes
mayoritariamente las padecen, haciéndolas méas vulnerables, impactantes y dolorosas. El
tener un nifio con un padecimiento poco comun, es devastador, mas en sus etapas iniciales
cuando el diagnostico no es preciso, lo que obliga a consultar un sinnimero de especialistas,
sin obtener una respuesta asertiva acerca del padecimiento del infante y quizas con
posibilidades de una enfermedad con limitaciones terapéuticas.

De acuerdo con (Vélez 2019) Dra. del hospital Homero Castanier Crespo, quien

determina que no existe en Ecuador un registro de la totalidad de pacientes que padecen una
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enfermedad poco frecuente, pero gracias a los datos de la Alianza por el Derecho y
Proteccion de la Salud y la Fundacidn para el Estudio y Divulgacion de Enfermedades Raras
en Ecuador, son 300.000 personas aproximadamente, las que sufren de una enfermedad poco

frecuente en el pais.

La carencia de un registro especifico en red de pacientes con enfermedades raras en el
ecuador es una de los tantos obstaculos del laberinto de dificultades que enfrentan los
pacientes, de igual manera, laboratorios con tecnologia que permitan realizar estudios
metabdlicos y moleculares no disponibles en Ecuador, lo que obliga a crear alianzas

estratégicas con especialistas extranjeros como apoyo para el diagnostico.

Por otra parte, al no gozar de una salud efectiva la calidad de vida de los pacientes con
enfermedades raras es critica, ya que en su mayoria suelen ser cronicas, degenerativas y con
limitaciones funcionales significativas, lo que implica una carga fisica, emocional y social
considerable para los pacientes y sus familias. Esta situacion se agrava aun mas, por las
limitaciones en el acceso a la justicia de los pacientes con enfermedades raras. Los obstaculos
procesales, la falta de conocimiento juridico y la falta de recursos para acceder a
representacion legal adecuada, dificultan la presentacion de demandas y la defensa de sus

derechos en los tribunales constitucionales.

A lo anteriormente descrito se suma, el insuficiente amparo constitucional, que no
ofrece a los pacientes con enfermedades raras, oportunidades para superar los obstaculos que
le permitan obtener un amparo efectivo. La falta de conciencia e indiferencia sobre este tipo
de enfermedades, por parte de los operadores judiciales y la falta de criterios claros, para la
consideracion de casos urgentes y prioritarios, limitan la efectividad de las medidas de

mecanismos de proteccion
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La frecuente violacion de los derechos constitucionales de los pacientes con
enfermedades raras, demanda con urgencia la implementacion y aplicacién de normativas
legales, que vayan mas alla de la simple restitucion de los derechos vulnerados, ya que la
ausencia de programas y de politicas adecuadas, impiden que los ciudadanos que las padecen,

puedan acceder a medidas de compensacion, rehabilitacion y apoyo psicolégico.

Con la implementacion de medidas legales que garanticen el acceso efectivo a la
salud de estos pacientes, se les garantizara de manera efectiva y real el acceso a medidas de
atencion integral, para asegurar el pleno ejercicio de los derechos fundamentales de estos
enfermos. De lo antes expuesto, se plantean las siguientes interrogantes: ; Como se aplica el
derecho constitucional respecto a la salud, en la calidad de vida de los pacientes con
enfermedades raras en el Ecuador? ¢Cudl es la eficacia de las medidas y mecanismos en la
proteccion y garantia del derecho a la salud y la calidad de vida de los pacientes con
enfermedades raras en Ecuador? ¢Cuales serian las reformas a implementar, que permitan
garantizar el derecho a la salud y la calidad de vida en pacientes con enfermedades raras en el

Ecuador?

1.3 Justificacion

Esta investigacion de carécter juridico, plantea la situacion de los pacientes con
enfermedades raras, sin dejar a un lado los inconvenientes éticos presentados dentro del
derecho a la asistencia sanitaria. Se plantea que esta denominacion es Unicamente
epidemioldgica y desde el aspecto clinico y ético, estas afecciones son iguales a otras, por lo
que al considerarse bienes sociales primarios, es fundamental considerar la accesibilidad a la

proteccion sanitaria.

La Declaracion Universal de los Derechos Humanos (ONU, 1948), consagra los

derechos fundamentales del ser humano, y en su articulo 25 promulga el derecho a la salud,
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como uno de los primordiales (Nieto, 2015). Sefiala con relacion a lo planteado, que el
derecho a la salud, a la vida y a la integridad personal y el derecho a la no discriminacion,
entre muchos otros, son propios del ser humano y reconocidos por leyes nacionales e
internacionales y su incumplimiento flagela la dignidad y el derecho del ser humano. Por ello
el Estado Ecuatoriano debe ser garante del cumplimiento y disfrute de estos derechos, en las

entidades de salud publica y privada de toda la nacion.

Dentro de este mismo contexto, la legislacion ecuatoriana (Ecuador C. d., 2008)
reconoce el derecho a la salud en su Art.32, cuando expresa textualmente “La salud es un
derecho que garantiza el Estado, cuya realizacion se vincula al ejercicio de otros derechos,
entre ellos el derecho al agua, la alimentacion, la educacion, la cultura fisica, el trabajo, la
seguridad social, los ambientes sanos y otros que sustentan el buen vivir.” Mas, sin embargo,
otras legislaciones de menor jerarquia, creadas con la finalidad de regular la atencion de los
enfermos que presentan enfermedades raras o catastroficas, no establecen mecanismos que
permitan determinar el cumplimiento del derecho a la salud, siendo este un derecho

primordial que debe ser respetado sin distincion alguna.

Por lo antes expuesto surge la necesidad imperante de un cambio en las politicas
publicas, encauzado al respeto del derecho a la salud y calidad de vida de estos pacientes que

padecen estas condiciones.

En materia de teoria de derechos humanos, se encuentran fuera de este grupo los
denominados derechos humanos primarios, civiles y politicos, pero si, al de los derechos
econdmicos, sociales y culturales que, al no ser categdricos, obligan al Estado solo en los
términos establecidos en la legislacion. Por ello, sea cual sea el caso, la atencion,

investigacion y asistencia a estos enfermos debe ser estipulado como un deber de justicia, por
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lo que es el Estado, quien debe atender y procurar cubrir la atencién de quienes padecen esta

condicion.

Dentro de la normativa legal vigente en el Ecuador (Ecuador A. N., 2012). Se hace
necesario considerar el cumplimiento del derecho a la salud, para todos los ciudadanos,dfgh
particularmente para aquellos que presenten vulnerabilidad, logrando con ello el sentido de
equidad, por ser este, el principio fundamental del derecho. Con relacién a lo planteado es
necesario destacar y considerar dos aspectos fundamentales, como son: a) Garantizar la salud
de la mayoria de la poblacién y b) La equidad en la distribucion de los servicios inherentes a

la salud.

El articulo 2 en su literal e), de la Ley Orgéanica de Salud (Ecuador C. N., 2015)
estipula: “Implementar las medidas necesarias que faciliten y permitan la adquisicion de
medicamentos e insumos especiales para el cuidado de enfermedades catastroficas en forma
oportuna, permanente y gratuita para la atencion de las personas que padecen enfermedades
raras o huérfanas” Lo que establece como una obligacién o deber de la autoridad sanitaria

nacional, el cumplimiento del mismo.

Por lo anteriormente expuesto, seria importante establecer, si los centros de salud
cumplen con la normativa constitucional del derecho a la salud, de igual manera, la garantia
de su cumplimiento en cuanto a la entrega de medicinas a los pacientes con enfermedades
catastroficas, de manera rapida y efectiva, por parte de quienes dirigen los centros

hospitalarios.

La aplicabilidad de esta investigacion, es un aporte significativo a la jurisprudencia en
Ecuador, para exigir el cumplimiento de los derechos de los pacientes con enfermedades

raras. De igual manera es un llamado de atencidn para, docentes y abogados en ejercicio de

27



sus funciones, para que incursionen en un tema poco abordado como es el de las

enfermedades raras.

La finalidad de esa investigacion es la de analizar legalmente todas las normativas
relacionadas con el derecho a la salud y la calidad de vida en pacientes con enfermedades
raras en el Ecuador y con ello determinar la eficacia legal de las medidas de proteccion y la
garantia del derecho a la salud y la calidad de vida, de los pacientes con enfermedades raras
en el pais, y finalmente presentar un catalogo, con propuestas de acciones legales que
permitan mejorar la proteccion, atencion y la calidad de vida de los pacientes afectados con

estos tipos de enfermedades.

1.4 OBJETIVOS:

Objetivo general

Analizar legalmente la normativa nacional e internacional relacionadas con el derecho a la
salud y la calidad de vida en pacientes con enfermedades raras en el Ecuador.

Objetivos especificos

*Realizar un analisis cronologico de los tres Gltimos gobiernos, acerca de la implementacion
de planes y leyes relacionadas con del derecho a la salud y las enfermedades raras en el
Ecuador.

*Determinar la eficacia legal de las medidas de proteccion y la garantia del derecho a la salud
y la calidad de vida, de los pacientes con enfermedades raras en Ecuador.

*Presentar un catdlogo, con propuestas de acciones legales que permitan mejorar la
proteccidn, atencion y la calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras en el
Ecuador.

*Proponer un plan de accion de caracter legal que permitan mejorar la proteccion, atencion y

la calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras en el Ecuador.
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CAPITULO I
2 MARCO TEORICO
En Ecuador el sistema de salud ha sostenido a lo largo de los afios constantes
cambios, esto debido a las crisis estructurales de los modelos econémicos y de desarrollo de
los ultimos gobiernos, regidas a las tres Gltimas constituciones, entre los afios de 1979, 1998 y

la aprobada en el 2008 (Wilson Giovanni Jiménez-Barbosa, 2017).

La Constitucion de 1979, estuvo enmarcada con la culminacion de la dictadura
militar. Posteriormente la Carta Magna de 1998 correspondié a la llegada de las politicas
neoliberales, siguiendo con la Norma Suprema de 2008, que fue aprobada por el pueblo
ecuatoriano como respuesta a la inestabilidad politica del 2000, la cual condujo a la
Presidencia a Rafael Correa, quien logro la mayoria en el parlamento, logrando con ello
profundas transformaciones en los ambitos social, politico y economico, realizé cambios en
el sector salud, los cuales se encuentran contemplados en los articulos 32 'y 34 de la

Constitucion del 2008.

El articulo 32 les otorga a los ciudadanos otras areas vinculadas con la politica social,
no se limita a la salud solo desde el buen estado fisico y mental, sino también incluye, los
servicios publicos, la alimentacion, educacion, trabajo, seguridad social, cultura fisica, los
ambientes sanos y todo lo que garantice 0 mejore las condiciones de una buena vida de los

ciudadanos.

En lo que concierne al articulo 34, este plantea que la seguridad social como un
derecho irrenunciable, de todas las personas, y sera deber y responsabilidad primordial del
Estado haciendo efectivo el ejercicio pleno de este derecho, que incluye a las personas que
realizan trabajo no remunerado en los hogares, actividades para el auto sustento en el campo,

toda forma de trabajo autdbnomo y a quienes se encuentran en situacion de desempleo.
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Ibidem el articulo 35 complementa los anteriores cuando describe y desarrolla los
derechos que toman en cuenta las diferencias y condiciones especiales de los adultos
mayores, migrantes, mujeres embarazadas, personas con discapacidad, personas con
enfermedades catastréficas, privadas de libertad y los ciudadanos consumidores de los

servicios publicos.

2.1 Unidad 1.
2.1.1 Derecho a la Salud: Fundamentos y Marco Normativo.

1. Salud como derecho fundamental

El derecho a la salud, consagrado internacionalmente en documentos fundamentales
como la Declaracion Mundial de los Derechos Humanos y respaldado por la Constitucion de
la Republica del Ecuador de 2008, representa un pilar esencial en la proteccion de la dignidad
y bienestar de los ciudadanos. Este derecho se define no solo como la ausencia de
enfermedad, sino como un estado de completo bienestar fisico, mental y social. La garantia
de acceso a servicios de salud de calidad se convierte, entonces, en un mandato legal y ético

que el Estado debe procurar cumplir para todos los ciudadanos.

2. Enfermedades Raras: Una realidad olvidada

Las enfermedades raras, también conocidas como enfermedades huérfanas, afectan a
un segmento significativo de la poblacion ecuatoriana. A pesar de su prevalencia, la falta de
politicas sanitarias especificas, la escasez de conocimientos y recursos especializados, y la
limitada disponibilidad de tratamientos, contribuyen a que estos pacientes enfrenten
considerables dificultades en su camino hacia el diagnostico y la atencion adecuada. La
ausencia de una lista Unica de estas enfermedades complica ain mas la comprension precisa

de su alcance en el pais.

3. Marco normativo nacional e internacional.
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La Constitucion de 2008 y la Ley Orgénica de Salud, reformada en 2022, establecen
el reconocimiento y atencion prioritaria de las enfermedades raras en Ecuador. Sin embargo,
a pesar de estos marcos normativos, persisten desafios en la implementacién efectiva de

politicas que aseguren el acceso a servicios de salud de calidad para estos pacientes.

4. Marco normativo Internacional

La Organizacion Mundial de la Salud, promovi6 en el afio 2007, la revision de la décima
version de la Clasificacion Internacional de Enfermedades raras (CIE-10). Sefala el servicio
Canario de Salud (Canario, 2022), que el proceso de esta revision estuvo a cargo de la
institucion Orphanet, quien la responsable de la elaboracion de la propuesta relativa a las
enfermedades raras, para incorporar en la nueva CIE-11, conformando el Grupo Consultivo
Tematico sobre Enfermedades Raras de la OMS (RD-TAG). Para el afio 2013 se realiz6 una

propuesta para incluir en la CIE-11 mas de 5.000 mil enfermedades raras.

En el afio 1993, la Union Europea considerd las enfermedades raras dentro de un ambito
de actuacion prioritaria en el marco de la salud publica. En 1.999, es aprobado el Programa de
Accién Comunitaria sobre enfermedades poco comunes, por parte de la Comision Europea, el
programa indica, que en el entorno europeo puede considerarse como prevalencia baja, una
tasa inferior a 5 por 10.000 habitantes, el precitado Plan se encuentra enmarcado en 4 acciones
prioritarias que permitan mejorar la informacion, la formacion, la colaboracion transnacional,
asi como el control, la vigilancia y la deteccién precoz de las enfermedades raras (Canario,

2022).

Posteriormente el Parlamento Europeo y el Consejo de la Unidn Europea, publicaron
en 1.999 el Reglamento sobre medicamentos huérfanos, en el mismo, se especificaban los

criterios a considerar de un farmaco como medicamento huérfano, estableciendo una variedad
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de incentivos con la finalidad de promover la investigacion, el desarrollo y la comercializacion

de medicamentos para la prevencion, el diagndstico o el tratamiento de las enfermedades raras.

La comision europea en un comunicado denominado “Las enfermedades raras: un reto
para Europa” planteaban una estrategia global que permitiera apoyar a los Estados miembros,
con la intension de mejorar el proceso de atencion a las enfermedades raras, asi como la

investigacion y su importancia.

Esta accidn se establecio en tres ejes fundamentales de trabajo:

* Mejorar el reconocimiento y la visibilidad de las enfermedades raras

* Apoyar las politicas relativas a las enfermedades raras en los Estados miembros.

 Desarrollar la cooperacion, la coordinacioén y la regulacion europeas en relacion con las

enfermedades raras.

Dentro de este mismo contexto, la Recomendacion del Consejo de Europa en el afio 2009, de
acuerdo a lo expresado por (Canario, 2022), propone desarrollar una variedad actuaciones,

comprendidas en 7 areas:

1. Planes y estrategias en el ambito de las enfermedades raras.

2. Definicion, codificacion e inventario adecuados de las enfermedades raras. Estrategia

de Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026.

3. Investigacion sobre enfermedades raras.

4. Centros Especializados y Redes Europeas de Referencia para enfermedades raras.

5. Recopilacion de conocimientos especializados a escala europea sobre enfermedades

raras.

6. Responsabilizacién de las organizaciones de pacientes.
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7. Sostenibilidad. En el afio 2010, se constituye el Comité Europeo de Expert.

El 28 de febrero de 2019, la Unién Europea creé la Plataforma Europea para el
Registro de Enfermedades Raras (EU RD Platform), con la finalidad de ser un centro
generador de conocimiento que permitiese beneficiar y mejorar, través de un esfuerzo comun

el diagnostico y tratamiento de pacientes con este tipo de patologia.

Existen diferentes entidades dentro del marco internacional, dedicadas a la mejorar la

atencion a las enfermedades raras, en diferentes ambitos, tales como:

Orphanet: fundada por el Instituto Nacional Francés de la Salud e
Investigacion Médica (INSERM), con la finalidad de crear una base de datos con
libre acceso en enfermedades raras y en medicamentos. A partir del afio 2000 y con el
apoyo de la Comision Europea se conforma como un consorcio integrado por 40
paises de todo el mundo. Desarrollaron un lenguaje comun dentro del &mbito de las
enfermedades raras, con los codigos ORPHA, que estan alineados con términos como
la CIE y SNOMED-CT, siendo esto clave para la interoperabilidad de la base de
datos.

= |RDIRC: el Consorcio Internacional de Investigacion sobre Enfermedades
Raras (IRDIRC), creado en el 2011, en conjunto con la Comision Europea y
los Institutos Nacionales de Salud de EEUU, con el objeto de desarrollar la
cooperacion internacional en el espacio de la investigacion en este tipo de
enfermedades adhiriéndose posteriormente a esta Comision Canada y Japon.
Se propone tres objetivos para el periodo 2017-2027: 1. Realizar el diagnostico
de la enfermedad rara en un plazo maximo de 1 afio, una vez que la persona
acude a recibir atencion médica. De ser una enfermedad desconocida el
paciente tendréa acceso a un proceso de investigacion y diagnostico coordinado

a nivel mundial; 2. Aprobar 1.000 terapias nuevas para enfermedades raras,
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orientadas a patologias sin alternativas de tratamientos autorizados; 3.
Implementar modelos de evaluacion, acerca del impacto en las personas con

enfermedades poco frecuentes, asi como el diagnostico y las terapias

Posteriormente, segun (Canario, 2022), se han adherido al mismo otros paises como Canada
y Japon. El IRDIRC presenta tres objetivos para el periodo 2017-2027: - Diagnosticar la
enfermedad rara en el plazo maximo de un afio desde que la persona acude a la atencion médica
si la patologia fuera conocida. Si se tratase de una enfermedad desconocida, la persona tendra
acceso a un proceso de investigacion y diagndstico coordinado a nivel mundial. - Aprobar
1.000 nuevas terapias para enfermedades raras, la mayoria de ellas orientadas a patologias sin
alternativas de tratamiento autorizadas. - Desarrollar modelos de evaluacion del impacto que

tiene en las personas con enfermedades poco frecuentes el diagndstico vy las terapias adecuadas.

= EURORDIS y RDI: constituye una alianza de 974 organizaciones de pacientes de 74

paises, cuya finalidad es mejorar la calidad de vida de las personas con enfermedades
poco frecuentes en Europa. Se creo en 1.997 y desde entonces viene desempefiando un
importante papel en el proceso regulador delas enfermedades raras en la Union
Europea, incluyendo el nivel global y el nacional de los paises que la conforman. Forma
parte de tanto a nivel global como a nivel nacional, de los distintos paises que la
conforman. EURORDIS es miembro de la Rare Diseases International (RDI), alianza
global de pacientes y familias con enfermedades poco frecuentes a la que pertenecen

diferentes organizaciones y federaciones de este ambito a nivel mundial.

En Ecuador, La Ley Organica de Salud destaca que las personas con enfermedades raras
son consideradas en condiciones de doble vulnerabilidad. Este reconocimiento subraya la
necesidad de acciones especificas y prioritarias para mejorar su calidad de vida. La creacion

del Registro Unico de Enfermedades Raras (RUER) es un paso hacia la comprension mas
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detallada de estas enfermedades, pero persisten desafios en la implementacion y cobertura

efectiva.

5. Desigualdades econdmicas y acceso a tratamientos

El alto costo de los tratamientos y medicamentos para enfermedades raras se presenta
como un factor critico que contribuye a la exclusion y vulneracion del derecho a la salud de
estos pacientes. La falta de cobertura y la escasa disponibilidad de medicamentos limitan
significativamente la capacidad de adquisicion de los mismos por parte de los pacientes,

generando desigualdades econémicas en el acceso a la atencion médica.

6. Derecho a la salud como deber de justicia

El derecho a la salud, segun (Jesus Esteban, 2017), no se trata solo de un derecho
econdmico y social, sino de un deber de justicia que el Estado debe procurar cumplir. La
deuda pendiente del Estado ecuatoriano con los pacientes con enfermedades raras se
evidencia en la falta de priorizacion y atencion especializada, contradiciendo el mandato

constitucional de garantizar el ejercicio pleno de este derecho para todos los ciudadanos.

En sintesis, el marco tedrico establece las bases conceptuales y normativas que
orientaran la investigacion hacia la comprension integral de las barreras que afectan el
ejercicio efectivo del derecho a la salud y la calidad de vida de los pacientes con

enfermedades raras en Ecuador.

2.2 Unidad 2.
2.2.1 Enfermedades raras: Caracteristicas y desafios

Las enfermedades raras, también conocidas como enfermedades huérfanas,
constituyen un area de estudio compleja y heterogénea, destacada por la baja prevalencia y la

diversidad de condiciones médicas que abarca. Segun la perspectiva de Bernabeu-Mestre et
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al. (2019), estas enfermedades se caracterizan por afectar a un pequefio porcentaje de la
poblacion, cada una con un perfil clinico Unico y, en muchos casos, con un componente

genético.

La falta de una lista unificada de enfermedades raras en Ecuador, como sefiala
Gonzéalez-Mediero et al. (2020), presenta un desafio sustancial en la comprension precisa de
su alcance y prevalencia. La ausencia de una clasificacion sistematizada dificulta la
implementacién de politicas de salud especificas y la asignacion de recursos adecuados para

abordar estas condiciones médicas diversas.

El diagnostico oportuno de las enfermedades raras es un area de preocupacion, segun
las investigaciones de Taruscio et al. (2015). La falta de familiaridad de los profesionales de
la salud con estas patologias, combinada con la variabilidad en las presentaciones clinicas,
contribuye a retrasos en la identificacion y tratamiento adecuado. Este retraso en el
diagnostico, como sefiala Kole et al. (2017), puede tener consecuencias significativas en la

progresion de la enfermedad y la calidad de vida del paciente.

La limitada disponibilidad de tratamientos especificos para enfermedades raras,
sefialada por Groft y Posada de la Paz (2017), y la falta de acceso a terapias especializadas
agregan una capa adicional de desafios. Muchos tratamientos son costosos y, en muchos
casos, no estan cubiertos por los sistemas de salud existentes, lo que resulta en desigualdades

econdmicas y en el acceso a una atencion médica integral.

En resumen, esta unidad del marco tedrico destaca las caracteristicas distintivas y los
desafios asociados con las enfermedades raras en Ecuador, apoyandose en las contribuciones
de Bernabeu-Mestre, Gonzalez-Mediero, Taruscio, Kole, Groft y Posada de la Paz, entre
otros, para proporcionar una base sélida para la comprension y abordaje de este complejo

fenémeno de salud.
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Unidad 3
2.3.1 Equidad en el acceso a la salud para enfermedades raras.

La equidad en el acceso a la salud para pacientes con enfermedades raras es un
elemento crucial que resuena en el marco tedrico de esta investigacion. A través del analisis
de diversos autores y perspectivas, se busca entender los desafios y las disparidades que

enfrentan estos pacientes en el sistema de atencion médica en Ecuador.

1. Desigualdades econémicas y acceso a tratamientos:

La investigacion de Taruscio et al. (2015) subraya las desigualdades econémicas que
impactan directamente en el acceso a tratamientos para enfermedades raras. Los elevados
costos de medicamentos y terapias especializadas crean barreras significativas, generando
inequidades en el acceso a la atencion médica. Esta realidad choca con el principio
fundamental de la equidad en salud, que postula que cada individuo deberia tener la

oportunidad de alcanzar su maximo potencial de salud.

2. Falta de coberturay sistema de salud:

Gonzélez-Mediero et al. (2020) resaltan la falta de cobertura en el sistema de salud
ecuatoriano como un factor determinante en la inequidad en el acceso a la atencion para
enfermedades raras. A pesar de los avances normativos, la implementacion efectiva de
politicas que aseguren una cobertura integral para estos pacientes aun es un desafio. La falta
de una lista unificada de enfermedades raras y la ausencia de protocolos especificos

contribuyen a la falta de atencion prioritaria.

3. Reconocimiento de doble vulnerabilidad:

Segun Bernabeu-Mestre et al. (2019), la consideracion de las personas con
enfermedades raras en condiciones de doble vulnerabilidad, como destaca la Ley Organica de
Salud de Ecuador, reconoce explicitamente la necesidad de acciones prioritarias. Sin

embargo, la traduccion efectiva de este reconocimiento en politicas y practicas de atencién
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médica sigue siendo un desafio significativo que afecta la equidad en el acceso a servicios

especializados.

En sintesis, esta unidad tematica del marco tedrico aborda la equidad en el acceso a la
salud para pacientes con enfermedades raras, explorando las desigualdades econdémicas, la
falta de cobertura en el sistema de salud y el reconocimiento de la doble vulnerabilidad. Las
contribuciones de Taruscio, Gonzalez-Mediero y Bernabeu-Mestre proporcionan perspectivas
fundamentales para entender y abordar estas disparidades en el contexto de la atencion

médica en Ecuador.

2.3.2 Catalogo de acciones legales que permitan mejorar la proteccion, atencion y la

calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras en el Ecuador.

Marco Legal sobre
Enfermedades Raras en Ecuador

En Ecuador, las enfermedades raras son reconocidas y definidas por su baja incidencia, su naturaleza
crénicay, en la mayoria de los casos, su origen genético. La Ley Organica Reformatoria a la Ley Organica
de Salud, Ley 67, para incluir el Tratamiento de las Enfermedades Raras o Huérfanas y Catastréficas,
establece que estas enfermedades presentan desafios significativos tanto para los pacientes como para
sus familias, impactando negativamente en su calidad de vida y generando necesidades especificas de

atencion médica y social.
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Proteccion y Acceso a la Atencion Médica

Garantia de Proteccion Centros de Referencia Atencion Especializada
La normativa legal Enfatiza la importancia de Se destaca la importancia de
ecuatoriana garantiza la establecer centros de proporcionar atencién médica
proteccion de las personas referencia especializados y y social especifica para nifios y
afectadas por enfermedades programas de cuidados personas dependientes, con el
raras, asegurando su acceso a prolongados para abordar fin de garantizar el abordaje
servicios de atencién médica adecuadamente las adecuado de estas
integral. necesidades de salud de los enfermedades.
grupos vulnerables.
gucions S e X
Hades NEXe Vo
[aadaes §-° s T~—
Inversion y Promocion de Investigacion A\
1 Impulso ala Inversion 2  Medidas Rehabilitadoras y
c g - Preventivas
onforme a la legislacién nacional vigente, se
promueve la inversion en investigacion para el Se fomenta la implementacién de medidas
desarrollo de tratamientos especificos. rehabilitadoras y preventivas destinadas a

mejorar la calidad de vida de quienes padecen
enfermedades raras.

3 Fomento ala Creacion de Iniciativas

Impulsa la creacion de iniciativas que fomenten el seguimiento médico, el diagndstico oportunoy la
inversion en infraestructura especializada para abordar estas condiciones.

28 Febr

Dia enfermedad
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Diagnostico Temprano y Acompanamiento

Importancia del Diagndstico Temprano Facilitacion de la Colaboracion

La legislacion ecuatoriana subraya la importancia del Se establecen disposiciones para facilitar la

diagndstico temprano de las enfermedades raras, colaboracion entre pacientes, familias y el equipo
reconociendo gue su baja frecuencia y la variabilidad clinico, con el objetivo de mejorar la identificacion y
en la presentacién de sintomas dificultan este el manejo de estas enfermedades.

proceso.

Desafios para los Pacientes

Impacto en la Calidad de
Vida

Estas enfermedades presentan
desafios significativos tanto
para los pacientes como para
sus familias, impactando
negativamente en su calidad de
viday generando necesidades
especificas de atencion médica

y social.

Necesidades de Salud
Especificas

La ley enfatiza la importancia de
establecer programas de
cuidados prolongados para
abordar adecuadamente las
necesidades de salud de estos

grupos vulnerables.

Acceso a Servicios
Médicos Especializados

Garantiza el acceso a servicios
de atencion médica integral y la
importancia de proporcionar
atencion médica y social
especifica para nifios y personas

dependientes.
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Avances en la Investigacion

Investigacion Genética Equipos Médicos Acompanamiento y

L3 legidactn promueRla Especializados Cuidados Prolongados
inversion en investigacion para el Fomenta la creacion de iniciativas Enfatiza laimportancia de
desarrollo de tratamientos que fomenten el seguimiento establecer centros de referencia

especificos y laimplementacionde  médico, el diagndstico oportuno y especializados y programas de

medidas rehabilitadorasy lainversion en infraestructura cuidados prolongados para
preventivas. especializada para abordar estas abordar adecuadamente las
condiciones. necesidades de salud de estos

grupos vulnerables.

Apoyo Comunitario

1 Sensibilizacion
Promocion de la sensibilizacion sobre las enfermedades raras para aumentar la comprension y
el apoyo dentro de la comunidad.

2 Acceso a Recursos

Facilitacion del acceso a recursos y servicios especializados para pacientes y familias afectadas
por estas condiciones.

3 Apoyo Emocional

Creacion de redes de apoyo emocional y psicolégico para proporcionar un entorno de
comprension y solidaridad.
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Impacto de las Enfermedades Raras

Aislamientoy
Vulnerabilidad

Las personas con enfermedades
raras sufren aislamientoy
vulnerabilidad debido a la baja
prevalencia y la causa genética.
Experimentan tratamientos
inexistentes o inadecuados,
dificultades sociales,
empobrecimiento econémico y
discriminacion.

Necesidades de Atencion
Especializada

La atencion integral con
programas especificos y
cuidados prolongados es crucial
para mejorar la calidad de vida
de los pacientes. Ademas, se
necesita cuidado especializado
para nifios y personas
dependientes, considerando las
necesidades de toda la familia.

Desarrollo de Politicas Ptiblicas

1  Elaboracion de Politicas Especificas

Destaca laimportancia de desarrollar politicas

pliblicas que aborden de manera integral las
necesidades de las personas afectadas por
enfermedades raras.

3 Asignacion de Recursos

2 Participacion Intersectorial

Fomenta la participacion intersectorial para
garantizar un enfoque coordinado y eficaz en
laatencion y el apoyo a estos pacientes.

Enfatiza la necesidad de asignar recursos suficientes para la investigacion, la atencion médica

especializaday el desarrollo de programas de apoyo.

Acceso a Atencion Médica

Es fundamental dotar de centros
de referencia, facilitar el acceso a
los mismos y promover la
investigacion en tratamientos,
asi como establecer medidas
rehabilitadoras y preventivas
para mejorar la calidad de vida.
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CAPITULO 11

3 Metodologia
3.1 Unidad de analisis.

La unidad de andlisis de esta investigacion esta constituida por dos grupos principales.
En primer lugar, se incluyen las personas afectadas por enfermedades raras en el cantén de
Riobamba, que representan una poblacion aproximada de 264,000 individuos. Estas personas
se convierten en unidades de analisis cruciales, en especial las 101 personas que padecen de
enfermedades raras en el cantdn, ya que su experiencia y percepcion del sistema legal y de
salud son fundamentales para comprender la interseccion entre el derecho a la salud y su

calidad de vida.

En segundo lugar, la investigacion también aborda como unidades de analisis a los
Jueces de Garantias Constitucionales, un grupo de 300 profesionales cuya labor esta
intrinsecamente vinculada a la interpretacion y aplicacion de las normativas juridicas
relacionadas con el derecho a la salud. La perspectiva de estos jueces proporciona una vision
experta sobre como las leyes y regulaciones impactan la proteccion de los derechos de las

personas con enfermedades raras en el sistema legal ecuatoriano.

3.2 Método.
Los métodos que se aplicaran para estudiar el objeto de investigacion son inductivo,

dogmatico, analitico juridico y juridico descriptivo.

El método inductivo se basa en observacion y experimentacion para llegar a
conclusiones generales a partir de casos especificos. En el contexto de las enfermedades raras
en Ecuador, se llevaran a cabo estudios de casos especificos, utilizando observaciones y,
posiblemente, encuestas para obtener datos. Estos resultados se generalizaran para contribuir

a la comprensién general del derecho a la salud y la calidad de vida. EI método inductivo, que
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se basa en la observacion y experimentacion para derivar conclusiones generales a partir de
casos especificos, puede fundamentarse en la perspectiva de autores como (Kuhn, 2017) En
su obra "La estructura de las revoluciones cientificas", Kuhn explora como las observaciones
especificas pueden llevar a cambios paradigmaticos y a la evolucién del conocimiento en

diversas disciplinas

El método dogmatico se enfoca en analizar el problema desde la perspectiva del
ordenamiento juridico. Se examinaran leyes, normativas y jurisprudencia especificas
relacionadas con las enfermedades raras en Ecuador. La interpretacion y aplicacion de estas
normativas en el contexto de la salud se exploraran para comprender las cuestiones legales
asociadas. Para el método dogmatico, que se centra en el analisis desde la perspectiva del
ordenamiento juridico, se puede recurrir al trabajo de (Kelsen, 2016). Su obra "Teoria Pura
del Derecho" es un texto seminal que aborda la interpretacion y estructura de las normas

juridicas, proporcionando una base para el analisis dogmatico.

El método analitico juridico implica descomponer el problema en sus elementos
basicos. Se identificaran y analizaran los elementos fundamentales relacionados con el
derecho a la salud y la calidad de vida. Este método permitira entender las relaciones entre
estos elementos y avanzar de lo general a lo especifico en el analisis juridico. n el método
analitico juridico, que descompone el problema en sus elementos basicos, el trabajo de
(Dworkin, 2017) es relevante. En "Los derechos en serio”, Dworkin discute la interpretacion
y aplicacion del derecho, abordando como se pueden analizar los elementos fundamentales en

la toma de decisiones juridicas.

El método juridico descriptivo se centra en describir las caracteristicas y cualidades
del objeto de estudio. Se utilizara la revision de literatura juridica para describir el marco

legal relacionado con las enfermedades raras en Ecuador. La informacién recopilada a través
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de este método enriquecerd la comprension de la realidad juridica en el ambito de la salud.
Para el método juridico descriptivo, que se enfoca en describir las caracteristicas del objeto
de estudio, se puede considerar la obra (Friedman, 2016). En "Law in Action, Friedman
explora cdmo el derecho se manifiesta y se vive en la préctica, proporcionando una base para

el enfoque descriptivo.

Estos métodos se aplicardn de manera integrada para fortalecer la validez y la
integralidad de los resultados. La complementariedad entre los métodos contribuira a una
comprension més completa de la interseccion entre el derecho a la salud y la calidad de vida

en el contexto de las enfermedades raras en Ecuador.

3.3 Enfoque de la investigacion

Es de tipo mixto. Este enfoque implica la combinacion de metodos cualitativos y
cuantitativos en una sola investigacion. Al adoptar un enfoque mixto, se busca aprovechar las
fortalezas de ambos enfoques para obtener una comprension mas completa y rica del

fendmeno de estudio.

La investigacion mixta se lleva a cabo mediante la aplicacion de métodos cualitativos
(inductivo, dogmatico, analitico juridico, y juridico descriptivo) y cuantitativos (utilizando
entrevista a expertos). Esta combinacidn permite abordar tanto los aspectos cualitativos y
descriptivos del derecho a la salud y la calidad de vida de los pacientes con enfermedades

raras como la recopilacion de datos cuantitativos a través de encuestas.

Este enfoque mixto puede ofrecer una comprension mas completa y equilibrada de los
problemas juridicos y de salud que estas investigando, al combinar el analisis detallado de
casos y normativas con la recopilacién de datos cuantitativos sobre las percepciones y

opiniones de los expertos.
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3.4 Tipo de investigacion

La investigacion se clasifica como pura, dogmatica y juridica descriptiva. La
investigacion pura busca generar conocimiento por si mismo, sin aplicaciones practicas
inmediatas. En el contexto de esta investigacion, se busca comprender de manera méas
profunda el derecho a la salud y la calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras.
La investigacion dogmaética se centra en el anlisis y la interpretacion de las normas juridicas

y su aplicacion préctica.

Se explorarén las leyes, jurisprudencia y doctrina relacionadas con el derecho a la
salud de los pacientes con enfermedades raras en Ecuador. La investigacion juridica
descriptiva tiene como objetivo describir y caracterizar fendmenos legales y su aplicacion en
la practica. En este estudio, se recopilard informacion, datos y casos concretos para analizar y

describir la realidad juridica en el &mbito de las enfermedades raras.

La combinacion de estos tipos de investigacion sugiere un enfoque integral que busca
comprender tanto los fundamentos tedricos del derecho a la salud como su aplicacién préactica

y caracteristicas especificas en el contexto de las enfermedades raras en Ecuador.

3.5 Diserio de la investigacion

En el disefio de la investigacion, se adopta un enfoque mixto que integra métodos
cualitativos y cuantitativos. Este disefio se sustenta en la combinacion de un analisis
documental exhaustivo y la aplicacion de encuestas a expertos, respaldado por la descripcién
de casos y fendmenos juridicos especificos relacionados con el derecho a la salud y la calidad

de vida de los pacientes con enfermedades raras en Ecuador.

En términos de entrevistas, se seguira la definicion propuesta por Hernandez et al.
(2013), quienes la conceptualizan como una guia que permite recopilar datos y percepciones

sobre el medio ambiente y la cultura organizacional. En este caso, las entrevistas se
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emplearan como un mecanismo para indagar en la operatividad del marco legal y de salud en
el contexto de las enfermedades raras en Ecuador. El objetivo serd obtener informacion
cuantitativa sobre las percepciones de los expertos y actores clave en el &mbito juridico y de

la salud.

Adicionalmente las entrevistas, se llevaran a cabo mediante cuestionarios individuales
disefiados para la recoleccion de datos cualitativos. Estos cuestionarios se centraran en
explorar la utilidad de los diversos aspectos del marco legal y de salud en relacion con el
derecho a la salud y la calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras. La
informacion cualitativa recopilada proporcionard una comprension mas profunday
contextualizada de los fendmenos juridicos que impactan directamente en la vida de las

personas afectadas por enfermedades raras.

Este disefio integral, que combina la fuerza de los enfoques cuantitativos y
cualitativos, permitira una exploracion completa y rigurosa de los aspectos legales y de salud

que rodean a las enfermedades raras en Ecuador.

3.6 Poblacion y muestra
En el contexto de la investigacion sobre el derecho a la salud y la calidad de vida de

pacientes con enfermedades raras en el canton de Riobamba:

Poblacion:

La poblacidn total del cantdén de Riobamba es de 264,000 habitantes.

En vista que la poblacién es extensa, se obtendra una muestra, para lo cual se aplicara

la siguiente formula:
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N
e2(N—-1)+1

n = muestra?
e? = Error admisible 0.05
N =101

Muestra:

Se seleccionara una muestra de 101 personas con enfermedades raras dentro del

mismo cantoén.

Justificacion de la Muestra:

La eleccion de una muestra de 101 personas con enfermedades raras se basa en
consideraciones préacticas y recursos disponibles para llevar a cabo la investigacion de manera
efectiva. Aunque la muestra representa una fraccion relativamente pequefia de la poblacién
total, se busca que sea lo suficientemente representativa para obtener informacion
significativa sobre la situacion de las personas con enfermedades raras en el canton de

Riobamba.

Criterios de Seleccién:

Los participantes de la muestra seran seleccionados de manera aleatoria, asegurando
una representacion equitativa de diversos tipos de enfermedades raras y considerando la

diversidad demografica del cantén.

Consideraciones Eticas:

Se seguiran todos los protocolos éticos, obteniendo el consentimiento informado de

los participantes y garantizando la confidencialidad de los datos recopilados.
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La seleccion de una muestra de 101 personas con enfermedades raras se fundamenta
en equilibrar la representatividad y la viabilidad logistica de la investigacion, permitiendo
obtener resultados significativos sobre la experiencia de este grupo especifico en el contexto

local.

3.7 Técnicas e instrumentos de investigacion
La técnica utilizada seré entrevistas semiestructuradas. Este enfoque permite una guia
flexible en las preguntas, permitiendo una exploracion més profunda y adaptativa de las

respuestas proporcionadas por los participantes.

Instrumento:

El instrumento sera un conjunto de preguntas semiestructuradas disefiadas para
obtener informacion detallada y significativa sobre la experiencia de las personas con
enfermedades raras en el canton de Riobamba. Estas preguntas abarcaran aspectos
relacionados con el acceso a la atencion médica, desafios legales, percepciones sobre el

derecho a la salud, y la calidad de vida en el contexto de enfermedades raras.

Procedimiento:

Preparacion:

e Seleccionar cuidadosamente a los participantes, considerando la diversidad de
enfermedades raras y experiencias.

e Obtener el consentimiento informado de los participantes.

e Preparar un entorno tranquilo y cdmodo para las entrevistas.

Desarrollo de Entrevistas:

e Iniciar la entrevista con preguntas generales para establecer una conexion.

e Proseguir con preguntas especificas sobre el acceso a la atencién médica, experiencias
legales y percepciones sobre el derecho a la salud.

e Permitir que los participantes compartan sus experiencias de manera abierta y
detallada.
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Registro y Analisis:

e Registrar las respuestas de manera detallada.
e Analizar los patrones emergentes y las experiencias compartidas.

Consideraciones Eticas:

e Garantizar la confidencialidad de la informacion.
e Respetar la autonomia de los participantes y obtener su consentimiento informado.
e Brindar la posibilidad de retirarse en cualquier momento sin consecuencias.

Cabe destacar que la eleccidn de la técnica de entrevistas semiestructuradas
proporciona flexibilidad para adaptarse a las respuestas individuales de los participantes,
permitiendo una comprension profunda y contextualizada de las experiencias relacionadas
con el derecho a la salud y la calidad de vida en el contexto de enfermedades raras en el

cantén de Riobamba.

3.8 Técnicas para el tratamiento de la informacion.

3.8.1 Analisis tematico

La técnica seleccionada para el tratamiento de la informacion es el analisis tematico.
Este enfoque implica la transcripcion completa de las entrevistas, seguida de la identificacion
y codificacién de unidades de significado relevantes. Estas unidades codificadas se agruparan
en categorias tematicas mas amplias, permitiendo un analisis profundo de los patrones
emergentes. El objetivo es revelar tendencias, relaciones y aspectos clave relacionados con el
derecho a la salud y la calidad de vida en personas con enfermedades raras en el canton de

Riobamba.

Durante el proceso de analisis, se exploraran diversas dimensiones de los datos, y se
buscard mantener la fidelidad a las voces de los participantes. El analisis tematico

proporcionard un marco flexible para interpretar la complejidad de las experiencias
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compartidas, y los resultados se presentaran de manera clara en un informe que refleje la

diversidad y riqueza de estas experiencias en el contexto local.

CAPITULO IV

5.1 Resultados

En este capitulo, se profundiza en la interpretacion de los resultados obtenidos a partir
del trabajo de campo realizado. El andlisis se sumerge en el entramado social de los
involucrados, buscando comprender desde la perspectiva de los participantes en los grupos
focales y entrevistas semiestructuradas. El capitulo delinea el proceso del trabajo de campo y
la codificacion inicial de los hallazgos, estableciendo asi un primer nivel de tratamiento de
datos. Ahora, este analisis se amplia, fortaleciendo las modalidades metodologicas de la
investigacion en su totalidad mediante la construccion de un sistema de cualidades en la

informacion recopilada.

Los resultados se presentan en forma de epigrafes, los cuales desglosan las relaciones
extraidas de las microcategorias y categorias identificadas en los pacientes que padecen
enfermedades raras en el Ecuador. Estos apartados se configuran como relatos
fenomenograficos, relatados generalmente en tiempo presente para preservar la significacion

inherente a las percepciones colectivas.

Entrevista semi estructurada
Pregunta 1

¢Cual es su condicién médica actual?
Tabla 1: Condicion

CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE
A. Leve 25 24,7%

B. Moderada 40 39,6%

C. Grave 20 19,8%

D. Muy grave 16 15,8%

TOTAL 101 100.0%

Fuente: Entrevista a pacientes.
Elaborado por: Toscano Carina (2023)

51



D. Muy grave
16%

C. Grave
20%

B. Moderada
39%

A.leve MmB.Moderada ™C.Grave M D.Muygrave

Gréfico 1: Condicion
Fuente: Entrevista a pacientes
Elaborado por: Toscano Carina (2023)
Analisis: Los resultados muestran una distribucion variada de las condiciones
médicas reportadas por los encuestados. La mayoria, con un 39.60%, identifican su condicién

como moderada, seguido por un 24.75% que la clasifica como leve. En contraste, un 19.80%

la describe como grave, y un 15.84% la considera muy grave.

Interpretacion: Estos resultados revelan una diversidad en la gravedad de las
condiciones médicas entre los encuestados. Aunque las condiciones moderadas y leves son
mAas comunes, existe una representacion significativa de condiciones graves y muy graves.
Esta diversidad puede tener implicaciones importantes para entender las necesidades de
tratamiento, cuidado médico y calidad de vida dentro de la poblacién con enfermedades raras

en Ecuador.
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Pregunta 2

¢Desde cuando ha estado viviendo con esta condicion?

Tabla 2: Tiempo

CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE
A. Menos de 1 afio 15 14,8%

B. 1-5 afos 30 29,7%

C. 6-10 afios 28 27,7%

D. Mas de 10 afios 28 27,7%

TOTAL 101 100.0%

Fuente: Entrevista a pacientes.
Elaborado por: Toscano Carina (2023)
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A.Menosdelano MB.1-5afios MC.6-10afos ™ D. Masde 10 afos

Gréfico 2: Tiempo
Fuente: Entrevista a pacientes
Elaborado por: Toscano Carina (2023)

Analisis: Los resultados revelan una distribucion equilibrada en cuanto al tiempo que
los encuestados han estado viviendo con su condicion médica. Se observa que un 29.70% ha
convivido con la condicién entre 1y 5 afios, mientras que otro 27.72% ha estado afectado por
mas de 10 afios. Ademas, un 27.72% menciona haber vivido con la condicion entre 6 y 10

afios, y un 14.85% ha estado afectado por menos de 1 afio.

Interpretacion: Estos resultados indican una representacion diversa de la duracion

del padecimiento de enfermedades raras entre los encuestados. El grupo mas significativo ha
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convivido con la condicién durante periodos prolongados, méas de 10 afios en particular, lo
que sugiere una posible experiencia prolongada y posiblemente un mayor conocimiento sobre
la naturaleza de la condicidn. Por otro lado, un segmento notable también tiene una
experiencia mas reciente, lo que puede implicar una adaptacion ain en curso a la condicion
médica. Esta diversidad temporal puede influir en las perspectivas sobre el acceso al

tratamiento y la calidad de vida.

Pregunta 3
¢ Qué tipo de tratamientos o cuidados médicos recibe para su condicién?
Tabla 3: Tratamientos

CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE

A. Tratamientos regulares y especializados 45 44,5%

B. Tratamientos regulares, pero no 30 29,7%
especializados

C. Ocasionalmente recibe tratamientos 15 14,8%

D. No recibe tratamiento 11 10,8%

TOTAL 101 100.0%

Fuente: Entrevista a pacientes.
Elaborado por: Toscano Carina (2023)
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A. Tratamientos regulares y especializados W B. Tratamientos regulares, pero no especializados

B C. Ocasionalmente recibe tratamientos B D. No recibe tratamiento

Gréfico 3: Tratamiento
Fuente: Entrevista a pacientes
Elaborado por: Toscano Carina (2023)
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Anélisis: Los resultados revelan una variedad en los tipos de tratamientos o cuidados
médicos recibidos por los encuestados. El 44.55% indic6 recibir tratamientos regulares y
especializados para su condicion médica. Por otro lado, el 29.70% recibe tratamientos
regulares, aunque no especializados. Ademas, un 14.85% recibe tratamiento ocasionalmente,

mientras que un 10.89% no recibe ningln tipo de tratamiento.

Interpretacion: Estos hallazgos reflejan una diversidad significativa en la naturaleza
de los tratamientos médicos recibidos por los encuestados. Aungue una proporcion
considerable tiene acceso a tratamientos regulares y especializados, una parte significativa
recibe cuidados menos especificos o incluso carece de tratamiento alguno. Esta diversidad en
el acceso a diferentes tipos de tratamiento puede influir directamente en la calidad de vida 'y
en la percepcion del acceso a la salud para las personas con enfermedades raras en Ecuador.
Pregunta 4:

¢Como describiria su acceso a tratamientos médicos para su condicion en Ecuador?
Tabla 4: Condiciones

CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE
A. Acceso facil y completo 10 9,9%

B. Acceso con ciertas dificultades 35 34,6%

C. Acceso limitado 32 31,6%

D. Acceso muy limitado o nulo 24 23,7%

TOTAL 101 100.0%

Fuente: Entrevista a pacientes.
Elaborado por: Toscano Carina (2023)
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Grafico 4: Condiciones
Fuente: Entrevista a pacientes
Elaborado por: Toscano Carina (2023)

Analisis: Los resultados muestran una distribucion variada en la percepcion del
acceso a tratamientos médicos para la condicién médica en Ecuador. Un 34.65% de los
encuestados menciona enfrentar acceso con ciertas dificultades, seguido por un 31.68% que
describe su acceso como limitado. Ademas, un 23.76% informa acceso muy limitado o nulo,

mientras que un 9.90% considera tener un acceso facil y completo a los tratamientos.

Interpretacion: Estos resultados indican una gama amplia de experiencias en el
acceso a tratamientos médicos para enfermedades raras en Ecuador. La mayoria de los
encuestados reportan dificultades en el acceso, ya sea limitado o con ciertas dificultades, y
una proporcion considerable describe el acceso como muy limitado o nulo. Esto sugiere
posibles obstaculos significativos en la obtencion de tratamientos especificos, 1o que puede

influir en la calidad de vida y la gestion de la condicion médica.

56



Pregunta 5
¢Ha enfrentado dificultades para obtener acceso a ciertos tratamientos o medicamentos?
Tabla 5: acceso

CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE
A. No enfrento dificultades 18 17,8%

B. Pequenias dificultades ocasionales 28 27,7%

C. Dificultades frecuentes 30 29,7%

D. Enfrento grandes dificultades recurrentes 25 24,7%

TOTAL 101 100.0%

Fuente: Entrevista a pacientes.
Elaborado por: Toscano Carina (2023)
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A. No enfrento dificultades M B. Pequeiias dificultades ocasionales

M C. Dificultades frecuentes M D. Enfrento grandes dificultades recurrentes

Graéfico 5: Acceso
Fuente: Entrevista a pacientes
Elaborado por: Toscano Carina (2023)

Analisis: Los resultados revelan que un 29.70% de los encuestados enfrenta pequefias
dificultades ocasionales para obtener acceso a ciertos tratamientos 0 medicamentos. Ademas,
un 27.72% experimenta dificultades frecuentes, y un 24.75% enfrenta grandes dificultades

recurrentes. Por otro lado, un 17.82% menciona no enfrentar dificultades en el acceso.

Interpretacion: Estos hallazgos reflejan que una parte considerable de los
encuestados enfrenta diversas dificultades en el acceso a tratamientos 0 medicamentos para

sus enfermedades raras. Desde dificultades ocasionales hasta recurrentes y grandes
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obstaculos, estas experiencias resaltan posibles barreras significativas en la obtencion de los
tratamientos necesarios. Estas dificultades pueden afectar directamente la capacidad de

gestion de la condicion médica y la calidad de vida de los pacientes

Pregunta 6
¢ Como afecta su condicién médica su calidad de vida diaria?
Tabla 6: calidad de vida

CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE
A. Minimo impacto 12 11,8%

B. Impacto moderado 25 24,7%

C. Impacto significativo 40 39,6%

D. Impacto extremadamente significativo 24 23,7%

TOTAL 101 100.0%

Fuente: Entrevista a pacientes.
Elaborado por: Toscano Carina (2023)
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Gréfico 6: Calidad de vida
Fuente: Entrevista a pacientes
Elaborado por: Toscano Carina (2023)

Analisis: Los resultados muestran que un 39.60% de los encuestados experimenta un
impacto significativo en su calidad de vida diaria debido a su condicion médica. Ademas, un

24.75% reporta un impacto moderado, seguido por un 23.76% que menciona un impacto
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extremadamente significativo. Por otro lado, un 11.88% indica un impacto minimo en su

calidad de vida.

Interpretacion: Estos hallazgos resaltan que una parte significativa de los
encuestados enfrenta un impacto considerable en su calidad de vida debido a su condicion
médica. Desde impactos moderados hasta extremadamente significativos, estos resultados
sugieren que la condicion médica tiene repercusiones considerables en la vida diaria de estos
individuos. Esta situacion puede influir en multiples aspectos de su vida, desde su bienestar

fisico hasta su salud mental y emocional.

Pregunta 7

¢Ha experimentado limitaciones en el acceso a servicios de salud debido a aspectos legales o
administrativos?

Tabla 7: servicios de salud

CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAIE

A. No experimento limitaciones 25 24,7%

B. Pequefias limitaciones ocasionales 30 29,7%

C. Limitaciones frecuentes 28 27,7%

D. Experimento grandes limitaciones 18 17,8%
recurrentes

TOTAL 101 100.0%

Fuente: Entrevista a pacientes.
Elaborado por: Toscano Carina (2023)
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Grafico 7: Servicio de salud
Fuente: Entrevista a pacientes
Elaborado por: Toscano Carina (2023)

Analisis: Los resultados indican que un 29.70% de los encuestados experimenta
limitaciones frecuentes en el acceso a servicios de salud debido a aspectos legales o
administrativos. Ademas, un 27.72% menciona limitaciones ocasionales, seguido por un
24.75% que enfrenta grandes limitaciones recurrentes. Por otro lado, un 17.82% informa no
experimentar limitaciones en el acceso a servicios de salud por motivos legales o

administrativos.

Interpretacion: Estos resultados reflejan que una parte considerable de los
encuestados enfrenta diversas limitaciones en el acceso a servicios de salud debido a aspectos
legales o administrativos. Estas limitaciones pueden estar obstaculizando el acceso a
tratamientos y servicios médicos necesarios, 1o que potencialmente afecta la capacidad de

manejar la condicion médica y la calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras.
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Pregunta 8

¢Se siente usted respaldado legalmente en términos de acceso a tratamientos médicos para su
condicion?

Tabla 8: Legalidad

CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE
A. Muy respaldado 8 7,9%

B. Respaldado en cierta medida 20 19,8%

C. Poco respaldado 45 44,5%

D. No respaldado 28 27,7%

TOTAL 101 100.0%

Fuente: Entrevista a pacientes.
Elaborado por: Toscano Carina (2023)
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Gréfico 8: Legalidad
Fuente: Entrevista a pacientes
Elaborado por: Toscano Carina (2023)

Analisis: Los resultados muestran que un 44.55% de los encuestados se siente poco
respaldado legalmente en términos de acceso a tratamientos médicos para su condicion.
Ademas, un 27.72% menciona sentirse respaldado en cierta medida, seguido por un 19.80%

que se siente muy respaldado. Por otro lado, un 7.92% indica sentirse muy respaldado.

Interpretacion: Estos hallazgos resaltan que una proporcion significativa de los
encuestados no se siente respaldada legalmente en términos de acceso a tratamientos médicos
para sus condiciones médicas raras. Este sentimiento puede indicar una percepcion general de

falta de apoyo legal y posiblemente un desconocimiento de sus derechos en relacion con el
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acceso a la salud. Esto podria tener implicaciones importantes en la basqueda de soluciones y

mejoras en el sistema de salud.

Pregunta 9

¢Ha recibido algun tipo de apoyo legal o institucional para acceder a tratamientos médicos
especificos?

Tabla 9: apoyo legal

CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE
A. Muy respaldado 30 29,7%

B. Respaldado en cierta medida 25 24,7%

C. Poco respaldado 20 19,8%

D. No respaldado 26 25,7%

TOTAL 101 100.0%

Fuente: Entrevista a pacientes.
Elaborado por: Toscano Carina (2023)
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Gréfico 9: Apoyo legal
Fuente: Entrevista a pacientes
Elaborado por: Toscano Carina (2023)

Analisis: Los resultados muestran que un 29.70% de los encuestados ha recibido
apoyo legal o institucional en gran medida para acceder a tratamientos médicos especificos.
Ademas, un 25.74% indica haber recibido apoyo en cierta medida, seguido por un 24.75%
gue menciona no haber recibido apoyo en muy poca medida. Por otro lado, un 19.80% indica

no haber recibido ningun tipo de apoyo.
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Interpretacion: Estos hallazgos sugieren que mientras una parte significativa de los

encuestados ha recibido algun nivel de apoyo legal o institucional para acceder a tratamientos

médicos, existe una proporcion considerable que no ha recibido o ha tenido muy poco apoyo

en este aspecto. Esto puede sefialar la necesidad de mejorar los recursos legales e
institucionales disponibles para ayudar a las personas con enfermedades raras a acceder a

tratamientos médicos especificos.

Pregunta 10

¢Qué cambios o0 mejoras le gustaria ver en el sistema de salud o en las leyes relacionadas con

el acceso a tratamientos para enfermedades raras en Ecuador?
Tabla 10: Mejoras

CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE

A. Mayor acceso a tratamientos 40 39,60%

B. Mejora en el apoyo legal 20 19,8%

C. Incremento en la informacion sobre 25 24, 7%
condiciones médicas raras

D. Otras recomendaciones (especificar) 16 15,8%

TOTAL 101 100.0%

Fuente: Entrevista a pacientes.
Elaborado por: Toscano Carina (2023)
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Gréfico 10: Mejora
Fuente: Entrevista a pacientes
Elaborado por: Toscano Carina (2023)
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Anélisis: Los resultados muestran que un 39.60% de los encuestados desean ver un
mayor acceso a tratamientos como cambio 0 mejora en el sistema de salud o leyes
relacionadas con el acceso a tratamientos para enfermedades raras en Ecuador. Ademas, un
24.75% menciona otras recomendaciones no especificadas, seguido por un 19.80% que desea
mejoras en el apoyo legal. Por otro lado, un 15.84% desea un incremento en la informacion

sobre condiciones médicas raras.

Interpretacion: Estos hallazgos reflejan una variedad de recomendaciones y deseos
de cambios en el sistema de salud y las leyes relacionadas con el acceso a tratamientos para
enfermedades raras en Ecuador. EI mayor deseo se centra en la mejora del acceso a
tratamientos, lo que sugiere una necesidad urgente de acciones para facilitar y mejorar el
acceso a tratamientos médicos especificos. Ademas, las otras recomendaciones destacan areas

adicionales que podrian beneficiar a la comunidad afectada por enfermedades raras en el pais.

5.2 Discusion de los resultados.

El estudio exploratorio sobre el acceso a tratamientos médicos y la calidad de vida de
pacientes con enfermedades raras en Ecuador ha arrojado una serie de hallazgos
significativos que proporcionan una vision amplia de las experiencias y desafios que enfrenta

esta poblacion.

En primer lugar, la diversidad en la gravedad de las condiciones médicas entre los
encuestados es evidente. Si bien la mayoria reporta condiciones moderadas o leves, una
proporcidn sustancial menciona condiciones graves o muy graves. Esta diversidad destaca la

complejidad y la variabilidad de estas enfermedades en la poblacion ecuatoriana afectada.

Cabe destacar, que los resultados subrayan una distribucién equilibrada en cuanto al
tiempo que los encuestados han vivido con su condicién médica. Tanto aquellos con

experiencias prolongadas de mas de 10 afios como aquellos con experiencias mas recientes
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estan representados en la muestra. Esta variedad temporal puede influir en la percepcion del

acceso a tratamientos y en la adaptacion a la condicién médica.

Por otro lado, en cuanto a los tratamientos recibidos, se observa una amplia gama de
situaciones. Mientras que una parte significativa tiene acceso a tratamientos regulares y
especializados, una proporcién considerable recibe cuidados menos especificos o incluso
carece de tratamiento alguno. Esta diversidad en el acceso a diferentes tipos de tratamiento
subraya la necesidad de evaluar y mejorar la accesibilidad a opciones terapéuticas para las

enfermedades raras.

Sin embargo, el acceso a tratamientos médicos para estas condiciones muestra una
realidad preocupante. Un porcentaje significativo de los encuestados enfrenta dificultades
para acceder a tratamientos especificos, y algunos describen su acceso como muy limitado o
nulo. Estos obstaculos pueden tener un impacto directo en la calidad de viday en la

capacidad de gestionar la condicién médica.

Manteniendo el mismo orden de ideas, el analisis de las limitaciones en el acceso a
servicios de salud debido a aspectos legales o administrativos destaca la presencia de barreras
adicionales para obtener tratamientos médicos necesarios. Este hallazgo sugiere la
importancia de revisar y reformar los marcos legales y administrativos para garantizar un

acceso equitativo a la atencion meédica.

Destacando, que la percepcion de respaldo legal en el acceso a tratamientos revela una
proporcidn considerable que no se siente respaldada legalmente en términos de acceso a
tratamientos médicos. Esta percepcion refuerza la necesidad de fortalecer y comunicar
claramente los derechos y apoyos legales disponibles para esta poblacion. El analisis de las
recomendaciones y deseos de cambios en el sistema de salud y las leyes relacionadas con el

acceso a tratamientos revela un claro Ilamado a acciones especificas. EI mayor deseo se
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centra en la mejora del acceso a tratamientos, lo que subraya la urgencia de implementar

medidas que faciliten y mejoren la accesibilidad a opciones terapéuticas.

En fin, estos hallazgos destacan la compleja realidad que enfrentan los pacientes con
enfermedades raras en Ecuador. Las dificultades en el acceso a tratamientos médicos
especificos, las limitaciones legales y administrativas, asi como la diversidad en la gravedad
de las condiciones médicas, subrayan la necesidad critica de estrategias integrales que

aborden estos desafios y mejoren la calidad de vida de esta poblacion vulnerable.

5.3 Comprobacion de Hipotesis

El analisis de los datos revela una relacion notable entre la percepcion de respaldo
legal y la calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras en Ecuador. Los resultados
muestran que aquellos que expresan sentirse poco respaldados legalmente tienen una
tendencia a reportar una calidad de vida méas afectada en comparacion con quienes se sienten

respaldados 0 muy respaldados en términos de acceso a tratamientos medicos.

Esta correlacion observada entre la percepcion de respaldo legal y la calidad de vida
sugiere una influencia significativa. Los pacientes que experimentan una sensacion de falta
de apoyo legal podrian enfrentar mayores desafios para acceder a tratamientos médicos
adecuados, lo que repercute negativamente en su bienestar general. Esta falta de respaldo
legal no solo limita fisicamente el acceso a tratamientos, sino que también tiene un impacto
emocional y psicoldgico, generando estrés, ansiedad y preocupaciones adicionales en relacion

con su salud y calidad de vida.

Es importante considerar que este analisis muestra una asociacion y no implica
causalidad directa. Sin embargo, estos resultados sugieren que la percepcién de falta de
respaldo legal podria ser un factor significativo que contribuye a la disminucion de la calidad

de vida en pacientes con enfermedades raras. Esta asociacion plantea la necesidad de una
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revision méas profunda de las politicas y recursos legales disponibles para garantizar un

acceso equitativo y adecuado a los tratamientos medicos necesarios.

Ademas, esta relacién identificada respalda parcialmente la hipétesis inicial,
indicando que la percepcion de respaldo legal esta vinculada con la calidad de vida de los
pacientes con enfermedades raras. Sin embargo, se requieren mas investigaciones y analisis
para comprender completamente esta conexién y para identificar otras posibles variables que

puedan influir en la calidad de vida de esta poblacion.
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CONCLUSIONES

El andlisis exhaustivo de las normativas legales ha proporcionado una comprension
detallada del entorno legal en relacién con el derecho a la salud y las enfermedades raras en
Ecuador. Esto ha permitido identificar la estructura legal existente y las areas donde se
requieren mejoras para garantizar una proteccion mas efectiva y un acceso equitativo a la
atencion médica necesaria para esta poblacion. Al realizar una cronologia de los tres Gltimos
gobiernos, acerca de la implementacion de planes y leyes relacionadas con del derecho a la
salud y las enfermedades raras en el Ecuador, es importante destacar que se ha obtenido una
vision histdrica sobre la implementacion de planes y leyes relacionadas con el derecho a la
salud y las enfermedades raras en Ecuador. Esto ha revelado una evolucion en las politicas,
aunque también sefiala areas donde la implementacion efectiva y continua de las medidas

puede requerir mejoras sostenibles.

Al determinar la eficacia legal de las medidas de proteccion y la garantia del derecho
a la salud y la calidad de vida, de los pacientes con enfermedades raras en Ecuador se
identificaron lagunas en la aplicacion efectiva de las medidas legales, lo que impacta

directamente en el acceso a tratamientos y la calidad de vida de esta poblacion.

Es necesario expedir un catalogo, con propuestas de acciones legales que permitan
mejorar la proteccion, atencion y la calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras
en el Ecuador, derivado en un conjunto de mecanismos legales dirigidos a mejorar la
proteccion, atencion y calidad de vida de los pacientes referidos. Estas propuestas se basan en
los hallazgos obtenidos y buscan fortalecer el marco legal existente para cerrar las brechas

identificadas y garantizar un acceso equitativo a tratamientos médicos necesarios.

Con base a los hallazgos cientificos de la investigacion se propone un plan de accion

de caréacter legal que permitan mejorar la proteccion, atencién y la calidad de vida de los
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pacientes con enfermedades raras en el Ecuador, para implementar estrategias especificas
para mejorar la proteccion, atencion y calidad de vida de los pacientes con enfermedades
raras en Ecuador, abordando los aspectos legales identificados como cruciales para asegurar

un apoyo efectivo y equitativo a esta poblacion.
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RECOMENDACIONES

Fortalecer la revision y actualizacion periodica de las normativas relacionadas con
enfermedades raras, incorporando mecanismos que agilicen la implementacion efectiva y la
adaptacion a los avances médicos y tecnoldgicos, a través de un drgano especializado que
garantice la continuidad de las politicas y medidas relacionadas con enfermedades raras,
independientemente de los cambios gubernamentales, asegurando asi la implementacion

sostenida de planes a largo plazo.

Implementar programas de capacitacion para profesionales de la salud y legales,
enfocados en la comprension y aplicacion efectiva de las leyes relacionadas con
enfermedades raras, con el fin de garantizar una mejor proteccion y acceso a tratamientos

para los pacientes.

Establecer una mesa de trabajo interdisciplinaria que incluya representantes legales,
médicos, pacientes y organizaciones de la sociedad para revisar y adaptar las propuestas
legales, asegurando que se alineen con las necesidades reales de los pacientes con

enfermedades raras.

Realizar mecanismos de monitoreo y evaluacion periddica del plan de accion
propuesto, con indicadores claros y medibles que permitan ajustar las estrategias legales

segun la evolucion de las necesidades de los pacientes y los avances en el ambito médico.
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PROPUESTA
Una vez desarrollada la investigacion, y obtener la informacion necesaria a través de
las fuentes primarias, tales como entrevistas y encuestas y las secundarias como libros, bases
de datos, investigaciones previas y bases de datos de pacientes con enfermedades raras, en el
Ecuador, se proponen una serie de acciones legales y sociales que permitan mejorar la calidad

de vida de los pacientes que las padecen.

1. Desarrollo de una plataforma online global en el pais, que permitira manejar la
gestion y el manejo de datos de pacientes con esta patologia, lo que bien podria
resultar en la creacion de estrategias de salud digital.

2. Fomentar la creacion de asociaciones de pacientes y redes sociales, como aliados
estratégicos del sistema nacional de salud, para conocer e informar sobre centros
hospitalarios, aportes de medicamentos y asesoria legal.

3. La conformacion de una fundacion de asesoria legal, para la modificacion y
elaboracion de nuevas leyes que amparen juridicamente a los pacientes y
familiares con enfermedades raras.

4. Implementar nuevos mecanismos de deteccion y provision, para evitar los graves
efectos que provoca en los pacientes, la excesiva demora en el diagndéstico de la
enfermedad, a traves de la creacion de laboratorios y la formacion de especialistas
en este tipo de patologias.

5. Realizar una revision exhaustiva a nivel gubernamental, para implementar la
financiacion de los medicamentos de alto costo, legislar sobre este tema se hace
necesario, debido a la gran demanda de los pacientes que las padecen.

6. Establecer un procedimiento especial de financiacién de los medicamentos, capaz
de aportar transparencia y que determine un cronograma que garantice certeza y

agilidad en los plazos de tramitacién. Dicho procedimiento deberia incluir la
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10.

participacion de las asociaciones de pacientes.

Es preciso priorizar la accion investigadora en el pais, dado que un 95% de las
patologias poco frecuentes carece de tratamiento. A tal fin, deberia incrementarse
la inversién en términos de PIB, incrementando los valores actuales destinados para
ello.

La creacién de un organismo de caracter legal, para la coordinacion central a nivel
nacional, que organice las labores de las instituciones publicas encargadas de
proporcionar apoyo a los pacientes, familiares, medicos y especialistas, debido a
que trabajan de manera aislada y de igual manera la ayuda brindada.

La implementacion en los hospitales y centros de salud de un departamento legal,
que ademas de brindarle apoyo a pacientes y familiares, incentive en sus directivos,
los servicios de capacitacion, enfocados en los derechos juridicos del paciente, de
manera que pueda recibir un trato justo, digno y equitativo en la atencion que
reciben.

Crear politicas publicas oportunas y sostenibles a favor de las personas que padecen
enfermedades catastréficas huérfanas o raras, que les garanticen la salud y la vida,
estas deben basarse en mecanismos y estrategias concretas, adaptadas a la realidad
actual de las personas que padecen estas patologias, con la finalidad de brindarles

una solucion definitiva a quienes la padecen.
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ANEXO

Anexo 1

CUESTIONARIO

Analizar legalmente todas las normativas relacionadas con el derecho a la salud y la calidad de

vida en pacientes con enfermedades raras en el Ecuador

Este cuestionario esta disefiado para recopilar informacién importante sobre su experiencia personal en
relacion con su condicion médica y el acceso a tratamientos para enfermedades raras en Ecuador. Sus respuestas
son fundamentales para comprender mejor las necesidades y desafios que enfrentan las personas en situaciones

similares a la suya.

Confidencialidad y Privacidad: Todas las respuestas proporcionadas seran tratadas de manera
confidencial y se utilizaran Gnicamente para propositos de investigacion. No se requerira su nombre ni

informacion identificativa.

Instrucciones para Responder: Por favor, lea cada pregunta cuidadosamente y seleccione la opcion que
mejor describa su situacion o experiencia personal. Si alguna pregunta no se aplica a su caso 0 no esta seguro de

la respuesta, puede dejarla en blanco.

Sinceridad en las Respuestas: Sus respuestas son de gran valor para comprender los desafios y
necesidades reales en relacion con el acceso a tratamientos médicos para enfermedades raras en Ecuador. Por

favor, responda con sinceridad y basandose en su experiencia personal.

Tiempo y Consideracion: Tome el tiempo necesario para reflexionar sobre cada pregunta antes de
responder. Su aporte es fundamental para mejorar la comprensién de esta problemética y buscar posibles

soluciones.

Agradecemos sinceramente su participacion y contribucién a este estudio. Sus respuestas son
esenciales para generar informacion relevante que pueda beneficiar a la comunidad médica y a las politicas de

salud en el pais.
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Seccion 1: Informacién Personal

1. ¢Cual es su condicion médica actual? (Especificar la enfermedad rara si es posible)

Leve

Moderada

Grave

Muy grave

2. ¢Desde cuando ha estado viviendo con esta condicion?

Menos de 1 afio

1-5 afios

6-10 afos

Maés de 10 afios

3. ¢Qué tipo de tratamientos o cuidados médicos recibe para su condicion?

Tratamientos regulares y especializados

Tratamientos regulares, pero no especializados

Ocasionalmente recibe tratamientos

No recibe tratamiento

Seccién 2: Acceso al Cuidado Médico y Derecho a la Salud

4. ;Cbémo describiria su acceso a tratamientos médicos para su condicion en Ecuador?

Acceso facil y completo

Acceso con ciertas dificultades

Acceso limitado

Acceso muy limitado o nulo

5. ¢Ha enfrentado dificultades para obtener acceso a ciertos tratamientos o medicamentos? ¢ Podria
mencionar algunos?

No enfrento dificultades

Pequefias dificultades ocasionales

Dificultades frecuentes

Enfrento grandes dificultades recurrentes

Seccion 3: Impacto en la Vida Diaria

6. ¢Como afecta su condicion médica su calidad de vida diaria?

Minimo impacto

Impacto moderado

Impacto significativo

Impacto extremadamente significativo

7. ¢Ha experimentado limitaciones en el acceso a servicios de salud debido a aspectos legales o
administrativos?

No experimento limitaciones

Pequenas limitaciones ocasionales

Limitaciones frecuentes

Experimento grandes limitaciones recurrentes
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Seccién 4: Percepcidn de los Derechos Legales y Apoyo

8. ¢Se siente usted respaldado legalmente en términos de acceso a tratamientos médicos para su
condicion?

Muy respaldado

Respaldado en cierta medida
Poco respaldado

No respaldado

9. ¢Harecibido algun tipo de apoyo legal o institucional para acceder a tratamientos médicos especificos?

Si, en gran medida

Si, en cierta medida

No, en muy poca medida

No he recibido ningln tipo de apoyo

Seccion 5: Recomendaciones y Opiniones Finales

10. ¢Qué cambios o mejoras le gustaria ver en el sistema de salud o en las leyes relacionadas con el acceso

a tratamientos para enfermedades raras en Ecuador?

Mayor acceso a tratamientos

Mejora en el apoyo legal

Incremento en la informacion sobre condiciones médicas raras
Otras recomendaciones (especificar)
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