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RESUMEN

En Fenador la primera causa de mortelidad, de acuerdo a los datos de la OMS, son
consecnencia de nna enfermedad huérfana, siendo mayoritariamente mujeres las victimas v
personas menores o los 60 afios. For o tanto, el objetive de o presents investigacion s
analizar legalmente la normativa nacional ¢ internacional relacionadas con ¢l derecho a la
salud v la calidad de vida en pacientes con enfermedades raras en el Beuador, mediante wn
estudic doctrinario v de campo para garantizar cl acesso o la salud de manera eficiente y
oportuna. La metodologia implementada tuve un enfoque cualitativo y coantitativo, se
utilizd un disefic no experimental de tipo transversal ya que no se manipularon las variables
descritas v se desarrolld en un periodo determinado, ka poblacion fuc obtenida a travis de
una muestra por conveniencia, siendo fundamental la aplicacién de una investigaciin
documental y de campo, para obtener Ia informacidn respectiva a fraves de métodos, tecnicas
& ingtrumentos, utilizando ln entrevista en pacientes con enfermedades rars en Riobamba.
Mediante esta metodelogia se logré determinar que se identificd lagunas en lu aplicacién
efectiva de las medidas legales, lo que impacts dircctaments en el acceso a tratamicntos ¥ la
calidad de vida de esta poblacion, En este contexto s2 concliye que va en aumento la
demanda de personas que padecen enfermedades raras, colocindolos en una situacion
deblsmente vulnerable en relacitn a sus derechos constitucionales, por el incumplimiento
del Estado a la normativa vigente y la violacién de sus derechos establecidos en la
Constitucion ecuatorina.

Palabras claves; Enfermedades catastroficas, dercchos Iumanos, derechos

constitucionales, salud, calidad de vida.
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Abstract

In Ecuador, the fivet cause of mortality, seeotding to WHO data, is a consequence of an
orphan discase; womea and people under 60 years of age are the mast affected, Therefare,
thig research aims @ legally analyze the national and international regulalions related (o
the right to health and quality of life in Ecoadorian patients with rare diseases. They were
applying a doctrinal and ficld study to gurrsniee sccess W health efficiently and tdmely.
The methodelogy implemented had o gualitative and quantitative approach; a non-
experimental cross-sectional desipn was used sinee the described variables were nol
manipulated and it wag developed in a specific period; the population was obtained
through & convenience sample, being fundamental w the application of & documentary
and field investigation, to obwmin the information through methods, techniques and
instruments, using the interview in paticnts with vare diseases in Riobamba. Through this
methodology, it was determined that gaps were identificd in the elfective apphcilion off
legal measures, which directly impact the aceess to treatments and the quality of life of
thie population. In this context, it is concluded that the demand from people suffering
firom rare diseases is increasing, placing them in a doubly vulnerable siuation regarding
their constitutional rights duc to the State's failure to comply with current regulations and

the vialation of their rights established in the Ecnadorian Constitution.

Keywerds: Catastrophic diseases, human rights, comstitutional rights, health,

quality of life.

Reviewed by:

Msc. Gabricla de la Cruz Fernidndez
ENGLISH PROFESSOR

C.C. a03467To20



INTRODUCCION.

Considersndo la salud como un derecho humano fundamental de todo cindadan,
regulado en diferentes texios normativos de carfeter gonstitucional a nivel mundial, de
acuerdn con la OMS, (2024) se define a la persona galudable como aguella que se encuentre
en un estado de completo bienestar fisico, mental, ¥ wocial ¥ no solumente la ausencia de

afecciones o enfermedades.

Segln Bueno, (2023) Ia declaracion mundial de los derechos humanos, establece
como un ideal comin pama todos los puebles ¥ npaciones, gue los derechos humancs
fundamentales, han de protegerse a nivel mundial, Lo cual queda determinado en ¢l articulo

25, cuando afirma el derecho de toda persona a un nivel adecuade de salud y bienestar,

Dre acuerdo con la Organizacidn Mundial De La Salud, {2024), los veintisietz Estados
de la U.E no estén en condiciones de ofrecer atencidn, a un abanico de enfermedades raras
actuales. La ausencin de politicas sanitarias especificas para el tratamiento de este tipo de
afecciones, sumado a la susencin de conecimientos y escaso personal médico especializado
en el tema, provoca retrasos ¢n los dingndsticos y dificultades para acceder a la atencitn
requerida. Como consecuencia, se producen deficiencias en la aplicacion de la asistencia
médica, merimanido la calidad de vida de los pacientes que padecen este tipo de enfermedades

raras (Sinchez & Sanchesz, 2018).

Al eongiderar los bienes sociales primarios, es fundamental ne obviar el acceso a la
cobertura sanitaria. En teorin de derechos humanos, es claro que estas no pertenecen al grupo
de los llamades derechos humanos primaries, civiles o pelitices, smo a los derechos
econdmicos, sociales y culturales, que no son categoricos, por ello obligan a los Estados solo

en los términos establecidos en la legislacitn. De acuerdo a lo planteado por Cérear, (2016)

17



cualguiera sea el caso, la investigaciin de estas patologias y la asistencia sanitaria a estos

enfermos, es un deber de justicia que el Estado debe procurar cubrir.

De ko anies expuesto, s¢ puede inferir, que el derecho sc nos presenta comn un
fendmeno social, como una realidad gue no se renute a hechos naturales, sino a
convenciones. El andlisis de estos dos tipos de enfrentamientos, la innovacion, por unn parte,
v, por otra, €l nccezo A los avances en los medicamentos ¥ ofros peoductos, dentro de a

asistencia sanitaria, obliga a realizar una nueva incarsién en el dres intersticial del dereche.

La Constitucién de La Repiblica Del Ecuador, (2008} garanbiza a todos los
cindadanos, el ejercicio pleno del derccho a la salud, en particular de aquellos grupos
vilnerables ¥ de aguellas personas que suffan de enfermedades catastrhficas o de alla
complejidad de manera especializada y gratuita; para cumplir con este mandato la CRE

dispons que se garantice el presupuesto de manera oporiuna y permancote.

Segln la Asamblea Nacional del Ecoador, (2022) reformd el 29 de abril del 202 1a
Ley Orginica de Salid, donde establece en su Capitulo N1-A de las enfermedades

catastrificas y rams o huérfanaz la mismas que dice:

Art. ... (1).- El Estado ecuatoriano reconocerd de interds naciongl a las
enfermedades catastroficas y raras o huérfanas; y, a través de la autoridad sanitaria
nacional, implemeniard las acclones Recesarias para la atencion en salud de lis y
los enfermos gue lax padezcan, con &l fin de mejorar su calided y expectativa de
vida, bajo los principios de disponibilidad, accesibifidad, calidad y calidez; y,
estdndarves de colidad, en la promocién, prevenciin, diagnistico, tratamientn,
refabilitacicn, habilitacion y curacion, Las personas que sufran estas enfermedades

sevan 'consideradas en condiciones de doble vilnerabilidod,
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En el marco del Derecho Constitucional en Ecoador, podria afirmarse que existe una
violacikin sistemdtica de los derechos constitucienales a la sahud v la calidad de vida de los
pacientes con enfermedades rams, A pesar de que el derecho a la salud, es universal
reconocido por varios instrumentos internacionales y por la Constitucion de la Repiiblica del
Ecuader, estos pacientes enfientan dificultades para acceder a servicios especializados y
tratamientos adecuados, adernds, encuentran obsticulos en el acceso a la justicia y una falta

de amparo constitucional efective (Moscoso, 20207,

De acuerdo a lo planteado por Jiménez, (2023) se calcula que un millon de
ecuatorianos i:adi:c:n alguna enfermedad rara, ¥ segin la lista del Ministerio de Salud, se
han descrite umas 106 enfermedades raras de las 8 mil existentes, cifra que parece ser

incxacta, ya gue solo en uno de los hospitales de Quito, se han diagnosticado 400.

En el Ecuador, no existe una lista imica de enfermedades raras. por lo cual desde
octubre del 2022 el Ministerio de Sahsd Pibica (MSP) estd implementando el Registro Unico
de Enfermedades Raras (RUER), <l mismo gue al 11 de cnere del 2022 segin la noticia
publicada en 1a pigina web de este Ministerio se han registrado 733 usuarios, de los cuales

217 han completado el registro con éxite (Rueda, 2015).

Por otra parte, el alto costo de la medicing v ratamientos de estas enfermedades se
convierte en una de las causas de exclusidn de los pacientes y vulneracion al derecho a la
salnd. Dentro de este contexio, es necesario preguntarse, 81 no se estaria valnerado el derecho
de los paciertes que padecen enfermedades raras en Ecuador, al no recibir una atencion
médica efectiva v de calidad, o si, por el contrario, disfrutan de un servicio médico y

hospitalario, en igualdad de condiciones que canlquier otro paciente {Astudillo, 2018).

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
19



ge expresa tdcitamente  la atencidn especializada y sus respectivos tratamicntos para los
ciodadanos que las padecen, aunado a esto no se les oforga una amplia cubertura de salud ni
de prevencidn, come tampoco s¢ aplican plenes estratégicos para el diagndstico y prevenciin
de enfermedades y coma complemento disponibilidad de los medicamentos es escasa y
costosa, lo que limita la adquisicion de las mismas a un elevado indice de estos pacientes

{Siguencia & Morales, 2021).

Es por clio que el propdsite de csta investigacidm, consiste cn analizar de manera
eritica el alcance del derecho a ln salud para determinar su influencia en Iz calidad de vida
de los pacientes con enfermedades raras en el Ecuador, para lo el se realizard las signientes
actividades, realizar un estudio critico del alcance del derecho a la salud v do las
enfermedades rams; determinar por qué el derecho a la salud influye en In calidad de vida
de los pacientes con enfermedades raras, para proponer acciones concretas que permitan
mejorar la salud v la calidad de vida de estas personas de atenciom prioritaria (Ronguillo et

al, 20213,
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CAPITULO1I

1. Mareo referencial.

1.1 Antecedentes

El tenma 1.1: ka zalud, es de amplia dimensidn, lo que hace que sea un tema de debate
globalizado, cuya direccitn siempre recae sobre la sostenibilidad de los sistcmes del Estado y
las politicas de salud de estos. Sus niveles macro y micro permiten visualizar las respuestas de
atencitn que ofrecen 2 través de sus sistemas de salud, lo que en muchos casos no abestecen

las necegridades de los pacientes que sufren enfermedades raras o de alto riesgo, Hmitando el

servicio de scooso de estos enfermos (Inca, 2023).

Laz enfermedades raras, también conoeidas como huérfanas o catastroficas, afectan 4
un baje porcentaje de personas, con relacién a la poblacion general. El origen de estas ¢s
geniético en un 85%. Son de cardcter crinico ¥ latentemente mortales, la mayoria de origen
genftico. Son incapacitanies, dolorosas, incurables y une gran parte de ellas, no tiene

tratamiento (Batista et al., 2023).

Se hace necesario mencionar el alto costo que ocasiona una enfermedad catastrofica en
pacientes y familiares, que aun cuando b salud es un derecho constitocional y fundamental,
puede Negar a s¢r infringide alno poder adquirir las medicinas u tratamientos meédicos. Lo que
hace imperante modificar 1a legislacion actual en Ecuador, de manera tal que permita garantizar
una atencion integral, con il acceso a la adquisicidn de medicamentos y que le ofrerea al

cindadanc prodeecion efectiva a su condicion,

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

serdn analizédos & continpacion.
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En la investigacién realizada por Catama y Monsores, (2020) titulads, derecho a la
salued ¥ enfermedades raras, tuve como finalidad analizar 51 se ha vulnerads el derecho a la
salud de las persomas con enfermedades rarss. En dicho andlisis defermina que las
enfermedades raras son aguellss que cuentan con una baja prevalencis en la poblacion,
afectando a menos de cince personas por cada 10.000 habitantes y que el porcentaje de
poblacién afectado por una enfermedad rara s cada ver mis alto. Seghn Astudillo, (2018) a
través del concepto juridico del derecho a la salud ¥ de diversos informes y testimonios que
ilustran la situacion actual de los pacientes con enfermedades rares en Espafia, teniendo a su
vez en cucnta las dificultades ocasionadas por la pandemia del COVID-19, se conchryo que el
derecho a la salud de las personas con enfermedades raras no se ha respetade, ademis agrega
que los pacientes con enfermedades raras no disponen, en ignaldad de condiciones, de un
tratamiento de calidad v una atencion sanitaria eficaz, ya que un paciente con enfermedad rara

gspera una media de cuatro afios hasta obtencr un diagndstico.

En cse lapso de tiempo no recibe un apoyoe o un tratamiento adecuado a su patologia,
lo que desemboca en muchas ocasioncs en la agravacion de Ia enfermedad, Finalmente, la
autora concluye que en definitiva, es necesario centrarse en los inconvenientes ¥ obstéculos
existentes para lograr una mejor etencion senifaria, de igual mancra aunar esfuerzos en la
biisqueda de soluciones, propiciando un escenario en el que [os pacientes con enfermedades

raras no s open con dificultades afadidas & su “rara” situacion (Tamayo & Calderon, 2020).

Dentro de esta misma linea de mvestigacion para Campafia y Manzano, (2020) en su
investigacion titulada “La vulneracién de Jos desechos de las personas con enfermedades
catastroficas v su dificulad al aceeso a ta atencion integral en el sistema de salud pliblica®.
Esta investigacion estuvo basada en dos aspectos siendo €l primere de ellos, le revision y

consideraciin de la normativa legal vigente en Eceador, I cual, de acuerdo a la autora, csta
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debe estar acorde con el cumplimiento del derecho a la salud de lodos los ciudadanos,
especielmente para aquellos que s¢ encuentren en situacion de vulnerabilidad y con elio hacer

valer el principio de la equidad v de justicia en la distribucion de los servicios de salud,

El segundo aspecto de esta investigacion comsistid en identificar las debilidades
presentes en o concerniente a la dotacidn de medicamentos a las personas que padecen
enfermedades catastrdficas, asimismo constatar que este grupo de personas hineran valer su
derecho a la salud, de mancra efectiva sin Hegar a instancias judiciales para lograrlo, Conchiye
la autora, que el Estado deberia implementar mecanismos que ayuden a la agilizacidn e
inmediatez en la entrega de medicamentos a éste tipe de pacientes, considerando dos punios
importantes dentro de la Constitueién Ecuatoriana para la atencion de este grupo vulnerable:
primere el derecho a ka salud y segundo este coleetivo humano estd considerado como grupo

prioritario para b atencion integral y que en muchas ocesioncs pucden prescatar inclusive doble

vulnerabilidad (Vargas & Barragan, 2020).

En la bisgueds de investigaciones en concordancia con el tema y motive de esta
investigacion, se encontrd la de Cafiizares Maigua Teresa Edith (2017), denominada, “La
aplicacidn de la normativa sobre enfermedades catastrdficas en ¢l Hospital de Especialidades
Carlos Andrads Marin de 1a ciodad de Quito, 2017", cuya fnalided consistid, en deferminar
que de toda la proteccion que brinda ¢l Estedo en su normativa legal, en ocasiones solo gueda
plasmada en el papel, ya que existe un sin ndmero de antecedentes en el cual se demuestra que
varios de lps pacientes con enfermedades catastrdficas del Hospital de Especialidades Carlos
Andrade Marin de 1a ciudad de Ouito han Degado & procesos judiciales para que su derecho a
Iz salnd sea cumplido, Por otra parte, hace referencia a las acciones de proteccion interpuestag
par dichos pacientes por la falta de entrega de sus medicementos. La sutora antes mencionada,

determing la importancia de una posible solwcién a la problemdtica del tems investigado,
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sefiglando que se debe realizar una reforma del instructive pam la adquisicidn de
medicamentog, depominado Cuadro Nacional de medicamentos basicos, lo que permitird un

efectivo acceso a la salud ya los medicamentos,

Dentro del contexto del derecho se bace pertinente el articulo desarrollado por Morales,
(20204, el cual lleva por titulo, “Inexistencia de politicas piblicas y el derecho a la salud en las
enfermedades catastroficas™, El cual planted determinar la necesidad de erear politicas piblicas
cportunas v sostenibles a faver de las personas que padecen enfermedades catastroficas,
hueérfanas o raras, partiendo de la definicion de los preceplos constitucionales, wmando como
referencia que Ecuador ¢s un Estado constitucional de derechos y justicia. Por olra parte,
precitada autora plantea la blisqueda de estrategias ssertivas, que tengan como objetivo
garantizar el derecho ala salud y Ia vida de eate grupo de atencion prioritario, la investigacion
abordd el tema de les politicas piblicas dentro del contexto nacional ¢ internacional y de ecsta
forma evidenciar los resultados que existen entre ambos, aunado 2 esto sc analizd de mancm
concisa bo gue abarca el derecho a la salud y la vida en Ecuador. Por (itimoe, se pauta la relacion
entre politicas piblicas, el derecho a la selud v a la vida en las persomas que padecen
enfermedades EdlltHEﬂI'fl-ﬁEES, huérinnas o raras. Ademds, agregs como conclusidn la necesidad
de erear politicas poblices oportunas y sostenibles a favor de las persomas que padecen
enfermedades catastrdficas huérfanas o raras, que garanticen la salud y la vida, las mismas que
deben basarse en mecanismos y estrategias concretas, con hase en la realidad que viven la
personas que padecen estas patologiag concluyendo en la mexistencia de politicas pliblicas en

tenms de salod en 2] Estada.

1.2 Planteamiento del problema
En el marce del Derecho Constitucional de los pacientes con enfermedades mras, el

Art. 35, de ks Constituciin de Ecuador sefiala, “El Estado garentizard a tods persons que sufra
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de enfermedades calastdficas o de alia complejidad el derecho a la atencidn especializada y
gratuita en todos los niveles, de manera oportuna v preferente”™ la Constitucion de La Repiblica
Del Eenador, 2008) siendo esto el garante fimdamental del derecho ciudadano, a recibir
atencitn médica especializada, la cual e de vital importancia para su padecimiento, Sin
embargo, ¢l desconocimiento de los pacientes de su derecho a In salud, los hace aln mds
vulnerables, en comparacion a ks otros pacientes con ofras enfermedades, negindoseles el

derecho al disfrufe de una vide digna v 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 edocative, lahoral v social, de igual manera para acceder a
servicios especializados y tratamientos adecuados. A esto se le suma k escases de recursos
econdmicos presents en algunos pacienies, lo que gencra mas obstaculos on la jgualdad de
derechos a la salud de este grupo de atencion prioritaria, La ausencia de una proteceion y
amparo constitucional efectivo, dificulia la bisqueda de soluciones ¥ ¢l ampare a sus derechos

cindadanos ante instancias judiciales y administrativas,

En este sentido es importante acotar, lo planteado por Chipia, (2020) quien plantes que dentro
de l1a poblacidn que padece este tipo de enfermedades raras o catastroficas, son los nifios
quicnes mayoritariamente las padecen, haciéndolas mis vulnerables, impactantes y dolerosas,
El tener un nifio con un padecimicnto poco comiin, s devastador, mis cn sus ctapas iniciales
cuanddo el diagndstico no es precise, b que obliga a consultar un sinndmero de especialistas,
sin obtener una respuesta asertiva acerca del padecimiento del infante ¥y quizas con
posibilidades de una enfermedad con limitaciones terapéaticas,

De acuerdo con Uribe, (2019) quien determina que no cxiste en Ecuador un registro de

la totalidad de pacientes que padecen una enfermedad poco frecuente, pero gracias a los dalos
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de la Alfanza por el Derecho y Protecciom de la Salud y la Fundack¥n para el Estadio y
Divulgacion de Enfermedades Raras en Ecuador, son 300000 personas aproximadamente, las

gue sufren de une 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 log tantos obsthculos del laberinto de dificeltades que enfrentan los
pucientes, de ignal manera, laboratorios con tecnologin que permitan realizar estudios
metabilicos ¥y moleculares no disponibles en Ecuador, lo que obligs a crcar alianzes

estratégicas con especialistas extranjeros como apoyo para el diagnostico.

Por oira parte, al no gozar de una salud efectiva la calidad de vida de los pecicnles con
enfesmedades raras es critica, ya que en su mayoria suelen ser crinicas, degenerativas y con
limitaciones funcionales significativas, Io que mmplica una carga fisica, emocional y socal
considerable para los pacientes y sus familias, Esta situncidn se agrava ain mas, por las
limitaciones en ¢l acceso a la justicia de los pacientes con enfermedades raras. Los obsticulos
procesales, la falta de conocimiento juridico y la falta de recursos para acceder a representacion
legal adecuada, dificultan la presentacion de demandas y Ia defensa de sus derechos en los

tribunales constitucionales {Gonzélez & Garcia, 201 8).

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

mecanismos de proteceidn (Campafia & Cabieses, 2023},

La frecuente violacidn de los derechos constitucionales de los paclentes con

enfermedades raras, demanda con urgencia la implementacidn v aplicacion de normativis
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legales, que vayan mas alli de la simple restitucidn de los derechos vulnerados, ya que la
ausencia de programas y de politicss sdecuadas, impiden que los ciudadanos que las padecen,

puedan acceder a medidas de compensacion, rehabilitacion v apoyo psicoligico.

Con la implementacién de medidas legales que garanticen el sceeso efectivo a la salud
de estos pacientes, g2 les parantizara de manera efectiva v real el acceso a medidas de atencion
integral, pars asegurar ¢l pleno ejercicio de los derechos findamentales de estos enfermos. De
lo antes expuesto, se plantean las signicntes interrogantes: (Come se aplica el derecho
constitucional respecto a la salud, en la calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras
en el Ecundor? ;Cuil es la cficacia de las medidas y mecanismos en la proteccidn y garantia
del derecho a 12 salud v la calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras en Ecuador?
JCuiles serian las reformas a implementar, que permitan garantizar el derecho a ln salud v Ia

clidad de vida en pacicntes con enfermedades raras ¢n el Ecuador?

1.3 Justificacion

Esta investigacion de cardéter juridico, plantca la sifuacion de los pacientes con
enfermedades raras, sin dejar a un lado los inconvenientes ticos presentados dentro del
derecho a la asistencia samitaria, Se planfea gue csta denoniinacion es (micamente
epidemioligica v desde el aspecto clinico ¥ ético, estas afecciones son iguales & ofras, por lo
qgue al consideratse bienes sociales primarios, es fundamental considerar Ty accesibilidad a Ta

proteccion sanitaria.

La declaracion universal de los derechos humanos de la Drganizacidn de las Naciones
Unidas, (2022} consagra los derechos fundamentales del ser humano, ¥ cn su articulo 25
promulza el derecho a la salud, como uno de los primordiales. Segiin la Asamblen Nacional,
(2015) sefiala con relacion a lo planteado, que el derecho a la salud, a la vida y a |a integridad

personal y el derecho a la no discriminacidn, entre muchos otros, son propios del ser humano
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y reconecidos por leyes nacionales e internacionales v su incumplimiento fiagela la dignidad y
¢l derecho del ser humano. Por ello el Estado Ecuatoriano debe ser garante del cumplimiento

y disfrute de estos derechos, en lag entidades de salud piblica y privada de toda la nacion.

Dentro de ecste mismo contexto, la legislacion ecnatoriana establecida en la

C'onstitucién de La Repiblica Del Ecuador, (2008) reconoce el derecho a la salud en su Art.32,

cuando expresa textualmente

“Lat salud er un devecho que garantiza el Esiado, cuya realizacion g2 vincula
al ejercicio de olros derechos, entre ellos el dereche @l agua, la alimemacion, la
educacion, la cultura fivica, el trabaio, la seguridad social, los amblentes sanos y oiros

gue sistentan ef buen vivir”

Sin embargo, otras legislaciones de menor jerarquia, creadas con la finalidad de regular
la atencitn de los enfermoes 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 o antes expuesto surge In necesidad imperante de un cambio en las politicas

publicas, encouzado al respeto del derecho a la salud y calidad de vida de estos pacientes que
padecen estas condiciones.

En materia de teorin de dercchos humanos, s¢ encuentran fuera de este grupo los
denommados derechos humanos primarios, civiles y politicos, pero s, al de los derechos
econbmicos, sociales v culterales que, al no ser catepdricos, obhgan al Estado soko en los
términos establecidos en Ja legislacibn. Por ello, Ja atenciom, investigacidn y asistencia a estos

enfermos debe ser estipulado como un deber de justicia, por lo que es ¢l Estado, quien debe

atender y procurar cubrir ln atencion de quicnes padecen cata condiciin.
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Dentro de I normativa legal vigente en el Ecuador de acuerdo con Malo ¥ Corral,
(2019) se hace necesario considerar ¢l cumplimiento del derecho a la salud, para todos los
ciudadanocs, particularmente para aquellos qua presenten vulnerabilidad, logrande con ello ¢l
sentido de equidad, por ser este, el principin fundamental del derecho. Con relaciin a lo
planteado es necesario destacar v considerar dos aspectos fundamentales, come son: a)
Garantizar l salud de la mayorin de la poblacidn v b) La equidad en la distribuciin de los

servicios inherentes a la sahud,

Segin ﬁ;ﬂumble.a Maciomal, (2017) en Ta Ley Orgénica de Salud (refimma 2017) sc

establece en el articulo 2 en su literal ¢), estipula:

“Implemeniar las medidas recesarias que facililen y permitan la adguisicicn
de medicamenios ¢ insumos especiales para el culdadn de enjermedades catastraficas
en forma oportuna, permanenie v grateita para la alencion de las personas que
padecen enfermedades raras o huéefanas™ Lo que establece como una obligacion o

deber de In autoridad sanitaria nacional, el camplimiento del mismao.

Por lo anteriormente expuesto, seria importante establacer, si los centros de salud

cumplen con la normativa constitucional del derecho a la salud, de igual manera, Ia garantia de

su cumplimiento en cuanto # la entrega de medicinas a los pacientes con enfermedades

catastréficas, de manera rapida y efectiva, por parte de quienes dirigen los centros hospitalarios,

La gplicabilided de esta investigacion, es un aporte significative en el ambito
legisiativo, para implemetantar mecansmos legales con la finalidad de exigir el cumplimiento
de los derechos de los pacientes con enfermedades raras. De igual manera e un llamado de
atencion para, docentes y abogados en ejreicio de sus funciones, pam que mcursionen ¢n un

temma poco abordade como es el de las enfermedades raras.
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La finalidad de esa investigacidn s la de analizar legalmente todas las normativas
telacionadas con el derecho a la salud v Ia calidad de vida en pacientes con enfermedades raras
en el Ecuador y con ello determinar la eficacia legal de las medidas de proteccidn y la garantia
del derecho a Ia salud ¥ la calidad de vida, de los pacientes con enfermedades raras en el pais,
y finalments presentar un catdlogo, con propuestas de acciones legales que permitan mejorar
la proteccién, atenciém v la calidad de vida de los pacientes afectados con estos tipos de

enfermedades.

L4 OBJETIVOS:

Ohjetivo general
Analizar legahmente Ia normativa nacional ¢ internacional relacionadas con el derecho
a la salud y la calidad de vida en pacientes con enfermedades rams en el Ecuador, mediante un
estudio doctrinaric ¥ de campo para parantizar el accesc a la salud de manera cficicnic v
oporiuna.
Ojetivos especificos
s Realizar un  andlisiz cronoldgico de les tres dltimos gobiemos, acerca de Ia
implementacion de plancs ¥ leyes relacionadas con del dereche a la salud y las
enfermedades raras en el Ecuador.
e Determinar la eficacia legal de las medidas de proteccion y la garantia del derecho a la
salud v la calidad de vida, de los pacientes con enfermedades raras en Ecuador.
. l"mmua;' una hoja de rute, con propucstas de acciones legales que permitan mejorar la
proteceion, atencion v la calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras en el

Ecuador.
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CAPITULO I

2 MARCO TEORICD

En Ecuador el sistema de salud ha sostenido a lo largo de los afios constantes cambios,
esto debido a Iag crizis estrocturales de Tos modelos econdmicos ¥ de desarrndlo de log Gltimos
gobizrnos, regidas o las tres dhimas constituciones, entre los afios de 1979, 1998 la aprobada

en el 2008 (Briones ct al., 2021).

La Constitucitn de 1979, estuve enmarcada con la culminacién de la dictadura militar.
Posteriormente la Carta Magna de 1998 correspondio a I Hlegada de fs politicas necliberales,
signiendo con la Norma Suprema de 2008, que fue aprobada por el pueblo ecuatoriano como
respuesta a b inestabilidad politica del 2000, fa cual condujo a la Presidencia 2 Rafael Correa,
quien logrd la mayeria en el parlamento, logrando con ello profundas transformaciones en los
ambitos social, politico v econdmico, realizd cambics en el scetor salud, los cuales se

encuentran contemplados en los articulos 32 y 34 de Ia Constitucion del 2008 (Molina, 2019).

El articulo 32 les otorga a los ciudadanos otras dress vinculadas con la politica social,
no s& Hmite a la salud solo desde el buen estado fisico y mental, sino también incluye, los
servicios piblicos, la alimentacidn, educacion, trabajo, seguridad social, cultura fisica, los
ambientes sanod v todo lo que garantice o mejore las condiciones de ung buena vida de los

cludadanos,

En lo que concieme al erticulo 34, este plantea que I seguridad social como un derecho
irrenunciable, de todas las persenas, v serd deber y responsabilidad primordial del Estado
haciendo efectivo el gjercicio 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 autdnomo ¥ & quienes se encueniran en situacin de desempleo.
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Ibidem el articulo 33 complementa los anteriores cuandoe 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

catastroficas, privadas de libertad v los ciudadanos consumidores de los servicios piblicos.

2.1 Unidad 1.
211 Dereche a la Salud: Fundamentos y Marce Normative.

1. Salud como derecho fundamental

El derecho a la salud, consagrado internacionalmente en documentos fundamentales
comp la Declaracidn Mundial de los Derechos Humanos y respaldado por la Constitucidn de
la Republica del Ecuador de 2008, representa un pilar esencial en la proteccion de la digmichsd
v hienestar de los cindadanos. Este derecho se define no solo como la susencia de enfermedad,
gine como un estado de completo bienestar flgico, mental y social. La parantia de acceso a
servicios de salud de calidad se convierte, entonces, en un mandato legal y ético que el Estads

debe procurar cumplir para todos los ciudadanos (Ley Organica de Salud, 2016).

2. Enfermedades Raras: Una realidad olvidada

Las ern_['elmmdades. raras, también conocidas como enfermedades huérfanas, afectan a
un segmento significativo de la poblacidn ecuatoriana. A pesar de su prevalencin, la falta de
politicis saniterias especificas, Ia escasez de conocimientos y recursos especilizados, ¥ la
limitada disponibilidad de tratamientos, coniribuyen a que estos pacientes enfrenten
congiderahles dificuliades en su camino hacia el diagnistico y la atencion adecuada. La
auseneia de una lista Gnica de estas enfermedades complica atin méas la comprensidn precisa de

su alcance en el pais (Gonzdlez & Garcla, 2018),
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3. Marco normative nacional ¢ internacional.

La Constitucion de 2008 v la Ley Orgdnica de Salud, reformada en 2022, establecen cl
reconocimiento y atencion prioritaria de las enfermedades raraz en Ecuador. Sin embargo, a
pesar de estos marcos normativos, persisten desafios en la implementacion efectiva de politicas

que aseguren ¢l neceso a servicios de salud de calidad para estos pacientes.

4. Mareo normative Internacional

La Organizaciin Mundial de la Salud, promovit en el afio 2007, la revision de Ja décima
vereidn de In Clasificacion Internacional de Enfermedades raras (CTE-107. Sefials el servicio
Canario de Salud (Canario, 2022), que of proceso de esta revisidn estuvo a cargo de la
institucién Orphanet, quicn la responsable de la elaboracion de la propucsta relativa a las
enfermedades raras, para incorporar en la nueve CIE-11, conformando el Grupo Consultivo
Tenitico sobre Enfermedades Raras de la OMS (RD-TAG). Para ¢l afio 2013 se realizd una

propuesta para inchuir en la CIE-11 més de 5.000 mil enfermedades raras,

En el afio 1993, la Unitn Europea considerd las enfermedades raras dentro de un ambito
de actuacién priorituria en el marco de |a salud plblica. En 1999, es aprobado el Programa de
Accion Comunitaria sobre enfermedades poco comunes, por parte de la Comisién Europea, el
programa indica, que en el entome Europeo puede considerarse como prevalencia baja, una
tasa inferiora § por 10.000 habitentes, ¢l precitado Plan se encuentra cnmarcado en 4 acciones
prinitarias que permitan mejorar la informacitn, la formacion, la colboracion transnacional,
asl como el control, la vigilancia v la deteceidn precoz de las enfermedades rarag {Canario,

2022).

Posteriormente el Parlamento Europec y el Consejo de la Unidn Euwropea, publicaron
en 1999 ¢l Reglamento sobre medicamentos huérfanos, en el mismo, s¢ cspecificaban los

criferios 4 considerar de un fiirmaco como medicamento huérfano, estableciendo una variedad
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de incentivos con la finalidad de promowver la investigacién, el desarrollo ¥ la comercializacion

de medicamenios para la prevencion, ¢l diagndstico o el tratamiento de las enfermedades toras,

La Comistén Europea en un comunicado denominado “Las enfermedades raras: un reto
para Europa” planteaban una estrategia global que permitiera apoyar a los Estados miembros,
con ka intension de mejorar el proceso de atencidn a las enfermedades raras, asi como la
investigacion ¥ su importancia,

Esta accidn se estableeid en tres ejes fundamentales de trabajo:
#» Mejorar el reconocimiento y Ia visibilidad de las enfermedades raras

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

= Desarrollar la cooperacion, la coordinacién v la regulacion enropeas en relaciin con

las enfermedades rams,

Dentro de este mismo contexto, la Recomendacion del Consejo de Europa en el afio
2009, de acuerdo a lo expresado por Canario, (2021) propone desarrollar una variedad

acluaciones, comprendidas en 7 dreas:

1. Planes v estrategias en el dmbito de las enfermedades raras,

2. Definicibén, codificacion e inventario adecuados de las enfermedades raras, Estrategia
de Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026.

3, Inwestigacion sobre enfermedades raras.

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

5. Recopilacién de conocimientos especializados a escala europen sobre enfermedades

Taras.
6. Respomsabilizacion de las organizaciones de packntes.
7. Sostenibilidad. En ¢l afic 2010, se constituye el Comit® Europen de Expert.
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El 28 de febrero de 2019, ks Unidn Europea cred la Plataforma Buropea para el Registo
de Enfermedades Raras (EU RD Platform), con la finalidad de ser un centro generador de
conocimiento gue permitiese beneficiar ¥ mejorar, través de vn esfuerzo comim el diagnistico

y tratamiento de pacientes con este tipo de patologia,

Exigten diferentes entidades dentro del marco infernacional, dedicadas n la mejorar |a

atenciim a lgs enfermedades raras, en diferentes dmbitos, toles como:

Orphanet: fundada por el Institute Nacional Francés de la Salud e Investigacion
Meédica (MSERM), con la finalidad de cresr una bese de datos com libre acceso en
enfermedades raras v en medicamentos. A partit del afic 2000 ¥ con ¢l apoyo de &
Comisidn Europen se conforma como un consarcio integrado por 40 pafses de todo el
mundo, Desarroliron un lenguaje conmin dentro del dmbito de las enfermedades raras,
edn loa chdigos ORPHA, que estin alineados con términes coma [a CIE y SNOMED-
CT, siendo esto elave pam la interoperabilidad de la base de dans.

» [RDIRC: &l Consorcic Intermacional de Investigacidn sobre Enfermedades
Raras (TRDIRC), creado en ¢l 2011, en conjunto con la Comision Europea y bos
Institutos Nacionales de Salud de EEULIL con el objete de desarrollar la
cooperacion infernacional en ¢l espacio de lo investigacion en este tipo de
enfermedades adhiriéndose posteriormente a esta Comision Canada y Japin. Se
propone (res objetivos para el periodo 2017-2027: 1. Realizar el diagnostico de
la enfermedad rars en un plaze méximo de 1 afio, una vez gue la persona acuds
a recibir ateneién miédica. De ser una enfermedad desconocida el paciente tendra
access a un procese de investigecion y diagndstico coordinade a nivel mundial;
2. Aprobar 1.000 ferapias muevas para cnfermedades raras, onentadas a

patologias sin alternativas de tratamientos autorizados; 3. Implementar modelos
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de evaluasion, acerca del impacto en las personas con enfermedades poco

frecuentes, asi como el dingndstico ¥ las terapuas

Posteriormente, segin Canario (2022), se han adherido al mismo ofros paises como
Canadi v Japdn, El [IRDIRC presenta tres objetivos pura el periodo 2017-2027: - Diagnosticar
la enfermedad rara en el plaze méximo de un afio desde que Iy persona acude a la atencion
médica i la patologia fuera conocida, Sise tratase de una enfermedad desconocida, la persona
tendrd acceso a un proceso de investigacion y diagndstico coordinado a nivel mundial.-
Aprobar 1.000 nuevas terapias para enfermedades raras, Ia mayoria de ellas orientadas a
patologlas sin alternativas de tratamiento autorizadas, - Desarrollar modelos de evaluacion del
impaeto que tiene en las personas con enfermedades poco frecuentes el dingnostico y las

tergpins adecuadss.

» EURORDIS y RDI: constituye una alianza de 974 organizaciones de pacicntes de 74
paises, cuya finalidad es mejorar la calidad de vida de las personas con enfermedades
poco frecuentes en Europa. Se cred en 1997 y desde entonces viene desempenande un
importante papel en el proceso regulador de las eafermedades raras en la Unidn
Europea, ineluyendo ¢l nivel global y el nacicnal de los paises que la conforman. Forma
parte de tanto a nivel global como & nivel nacional, de los distintos paises que la
conforman, EURORDIS e miembro de la Rare Diseases International (RDI), alianza
giobal de pacientes y familias con enfermedades poco frecuentes a la que pertenecen

diferentes organizaciones y federaciones de este imbito a nivel mundial.

En Feuador, La Ley Orpanica de Salud desteca que las personas con enfermedades raras
son consideradng en condiciones de doble vuinerabilidad. Este reconocimiento subraya la
necesidad de acciones especificas y prioritarias para mejorar su calidad de vida, La creacibn
del Registro Unico de Enfermedades Raras (RUER) es un paso hacia la comprension ms
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detallada de estas enfermedades, pero persisten desafios en la implementacién y cobertura

efiectiva,
5. Desipualdades econdmicas y acceso a tralamientos

El alto costo de los tratamientos y medicamentos para enfermedades raras sc presenia
como un factor critico que contribuye a ka exclusion y vulneracion del derecho a la salud de
estos pacientes. La falta de cobertura y o escase disponibilidad de medicamentos limitan
significativamente la capacidad de adquisicibn de los mismos por parte de los pacientes,

gencrando desigualdades econdmicas en ol acceso a la atencién médica,

&, Derecho a la salud como deber de justicia

El derecho a la salud, sepfin Esteban, {2017}, no se trata solo de un derecho econdmico
v 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 elencion 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 conceptualkes y normativas gque
orientaran la investigacion hacia la comprension integral de las barreras que afectan el giercicio

efectivo del derecho a la salod y s ealidad de vida de los pacientes con enfermedades raras en

Eguador.

2.2 Unidad 2.
2.2.1 Enfermedades raras: Caracteristicas v desafios

Las enformedades raras, teimbién conocidas como enfermedades hnérfanas, constituyen
un drea de estudio compleja y heterogénea, destacada por la baja prevalencia y la diversidad

de condiciones médices que abarca. Segim la perspectiva de Bernabeu ct al. (2019), estas
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eafermedades se caracterizan por afectar a un pequedio porcentaje de la poblacion, cada una

con un perfil clinico tmico y, en muchos casos, con un componente genético.

La falia de una lista unificada de enfermedades raras en Ecuador, como sefala
Gonzilez, et al (2020}, presenta un desafio sustancial en la comprensidn precisa de sa alcance
v prevalencia, Le ausencia de una clasificacién sistematizada dificulta la implementacion de

politicas de salud especificas v Ia asignacion de recursos adecuados para abordar cstas

condiciones médicas diversas,

El diagndstico oportuno de las enfermedades raras es un drea de preocupacion, segln
las investigaciones de Taruscio ot al, (2015). La falta de tamiliandsd de los profesionales de la
galnd con estas patologiag, combinada con la variabilidad en las presentaciones clinicas,
contribuye a retrasos en k identificacién y tratamiento adecuado. Este retraso en el dingnbstico,
oo scfiala Kole et al (2017), puede tener consecuencias significativas en la progresion de la

enfermedad y la calidad de vida del paciente.

La limitsda disponibilidad de tretamientos especlficos para enfermedades raras,
sefialada por Groft v Posada (2017), y la falta de acceso a lerapias especializadas agregan una
capa adicional de desafios, Muchos tratamientos son costosos y, on michos casos, no estin
eubiertos por los sistemas de safud existentes, lo que resulta en desigualdades econbmicas y en

¢l acceso a une ateneidn médica integral.

En resumen, esta unidad del marco teorico destaca las caracteristicas distintivas v los
desallos asociedos con las enfermedades ravas en Ecuador, apoyandose en las contribuciones
di Bemabeu, Gonzdlez, Taruscio, Kole, Grofi y Posada, enire ofros, para proporeionar unn

base s6lida para la comprension ¥ abordaje de este complejo fendmeno de salud.
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Unidad 3

2.3.1 Equidad en el accezo 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 marce tedrico de esta investigacion, A través del analisis de diversos
autores v perspectivas, se busca entender bos desafios y las disparidades que enfrentan estos

pacicnies en ¢l sistema de atencion médica en Ecuador (Chung, 2022).
1. Desigualdades econdmicas y acceso a tratamientos:

La investigacion de Taruscio et al. (2015) subraya las desigualdades econdmicas gue
impactan direcfamente en el acceso a tratamientos para enfermedades rarss. Los elevados
costos de medicamenios y terapias especializadas crean barreras significativas, generando
inequidades en el acceso a la atencion médica. Esta realidad choca con el principio fandamental

de la equidad en salud, que postula que ceda individuo deberia tener la oportunidad de aleanzar

su muiximo petencial de salud,

2. Falta de cobertura y sistema de salud:

Para Gonzilez, ot al {2020) resaltan la falta de cobertura en el sistema de salud
ecuatoriano como un factor detorminante 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 alin es un desafio. La falta de una lista
unificads de enfermedades raras v |a ausencia de protocolos especificos contribuyen a la falta

de atencién priovitaria.
1. Reconocimiento de doble valnerabilidad:

Segiin Bemnaben et al. (2019), la consideracidn de las personas con enfermedades raras

en condiciones de doble vulnerabilidad, como destaca la Ley Orgénics de Salnd de Ecoador,
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reconoce explicitamente la necesidad de scciones priovitarias. Sin embargo, la traduccion

efectiva de este reconocimicnto en politicas y pricticas de atenciom médica sigue siendo un

desafio significativo que afeeta la equidad en el accese a servicios especializados.

En sintesis, esta unidad temitica del marco teorico aborda la equidad en el acceso a la

salud pars pacientes con enfermedades ravas, explorando las degiguzldades econdmicag, la falla

de cobertura en el sistema de salud ¥ el reconccimiente de la doble vulnerabilidad, Las

contribuciones de Taruscio, Gonzdlez-Mediero y Bernabeu-Mestre proporcionan perspectivas

fundamentaies para entender y abordar cstas disparidades en el contexto de la atencion médica

enl Eooador.

2.3.2 Hoja de ruta de acciones legales que permitan mejorar la proteccion, atencion v la calidad

de vida de los pacientes con enfermedades raras en el Ecoador,
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MARCO LEGAL SOBRE ENFERMEDADES RARAS EN ECUADOR

En Ecuador ks enfermedades raras son reconocidas y definidas por su haja incidencia su naluralesza cronica

v en la mayoria de los cases su origen gendtico b ley orpglnica reformada b la ley orginica de salud ley 67

para incluir el tmtamiento de las enfermedades raras o huérfares catasirificas establece gue estas

enfermedades presentan desafios significativos tante para los pacicntes como para sus familias impactandon

negativamente en su calidad de vid y generando necesidades especificas de atencion médica y social

PROTECCION Y ACCESO A LA ATENCION MEDICA

Garantia de Proteccion

Centro de rrferunl:

Atencion Especializada

La normative fegal acuatoriana
garantiza la proteccidn de |as

peTECInG afectadas pit
enfermedades raras asegurando su
pecesn A servicing de  ntencifn

médica integral

Enfuttrn ln  importancia  de
establecer centros de referencia
especializados v programas de
cuidados  prolongados  para

ahordar  adecuadamente  1as

necesidades de salnd de los

grupos. vitlnerables

S¢ destaca In importancia de
proporcionar atencidn  médica ¥
social especializadn para nifios ¥
personas dependientes con cf fin de
garantizar ¢ abordaje adecuado de
estas enfermedades

INVERSION ¥ PROMOCION DE INVESTIGACION

Impnlso a la inversion

Medidas rehabiliadoras y
preventivas

Famenio a la creacldn de
iniciativas

Conforme & la leriglacién nacional

vigente, s2 promueve lainversion e

investipacion para el desarrollo de |

tratamicntos especificos

5S¢ fomenta la implemeniacion
do medidas rehabilitadoras
preventivas destinadas &
mejorar la calidad de vida de

guisnes padecen enfermedades

THITAS.

Iluplﬂsu_ia crenciom de iniciativas

que fomenten e  seguimiento
medico, ¢l diagnistico oportuno ¥
la inversion  en  infracsiructum
especializada purn sbordar  estas

copdiciones,
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DIAGNOSTICO TEMPRAND Y ACOMPANAMIENTO

Importanciz del Diagnistice Temprana

Facilitacion de Ia Colaboraciin

La legislacidn ecuatoriama subraya la importancia
del diagmdstico temprano de lag enfermedades rams
reconceiendo que su baja frecuencia v Ia variabilidad

en la presentacidn de zintomas  dificultan  este

| proceso.

Se cstablecen  disposiciones pars  facilitar &
colaboracién entre pacientez, fumiliag ¥ el equipo
elinico, con el objetivo de mejorar Iz identificacion y

el manejo de estas enfermedades.

DESAFIOS PARA LOS PACIENTLES

Impacto a la calidad de Vida

Mecesidades de Salud
Fspecificas

Acceso a Serviclos Médicos
Especializados

Estas  enformedades  presentan
desafios significativos tanto para
los pacicnics como  para  sus
familias impactante negativamente | abordar

en su calidad de vida v gencrando

La ley enfatiza la importarcia
de estableger programas de
cuidados  prolongades  para
adecuadamente
necesidades de salod de estos

Garartiza ¢ acceso a servicios de
ptencion  médicd enlregar vy =&
importangia  de  propoccionar
las | atencitn médica socl especificada

para mifias y personas dependientes.

inversidn ¢ Investigacion parz el

desarrolle de tratamdentos

seguimiento
especificos ¥ la implementacion de
mversiim - en

medidas  rehabilitadoras ¥

preventivas.

comdiciones,

injciativas que fomenten el

diagndstico oportuno ¥ la

especializada para abordar estas

necesidades :a;:lrﬁu{ﬁr,ns de | grupos voloembles.
atencidin médica v social
AVANCES EN LA INVESTIGACION
Investizgaciin Genética Equipos médicos } ﬁ-mmiuit_mlmh'.}r Cuidados
Especializados Prolongados ]
La |legislacin promueve [ | Fomenta la  creacin  de | Enfatiza  fa importancia  de

estublecer cenfros de Teferencia
médico el | especmbizados ¥ programas de
enidados prolongades para abordar
nfraestructura | adecuadaments las necesidades de

salud de estos grupos vulherables,

L
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APOY D COMUNITARIO

Sensibilizacidn

Accesn n Recursng

Apoyn Emocional

Prosnocitn de la sensibilieaciin
sobre lis enfermedades raras para
aumentar & comprensién ¥ el
apoyo dentre de la comunidad

Facilitacion  del wmceesn a
TECUTSIS ¥ servicios
especializados para pacientes ¥
fariliares afectados por estas

condiciones

Creacion de redes de  apoyo
emocionales  pswcoldgicas  pama
propofcionar  un entorno  de
comprenzion v solidaridad.

IMPACTO DE LAS ENFERMEDADES RARAS

Adslamiento v Vulnerabilidad

Necesidades de Alencion
Especializada

Acceso a Atencibn Médica

Las persongs con enformedades
reras  sufren  aislamiento
vilnerabilided debido a la baja
prevalencia ¥ la causa gendtica

experimentan tratamientos
inexistentes o inadecuados
dificultades sociales

empobrecimiento  econdmich ¥

discriminision,

Lis

programas
cuidados proloengndos es cracial

atepcién  micgral  con

gspecificos ¥

pare mejorar la calidad de vida
de los pacientes ademis se
pecesita cuidado cspecializado
para  mifios ¥
dependientes cotsiderando las
necosidedes de todn [a familia.

eerennaE

Ez flsdamental dotar del centro de
referencia facilitar el sccese @ los
miembros ¥
investigacidn en fratamientos  asi
SO medidas
relbilitadoraz y prevenlivas para
mejorar I calidad de vida

promover ta

catablecer

DESARROLLO DE POLITICAS PUBLICAS

Elaboracién de Politicas
Especificas

Participacion Tntersectorial

Asignacion de Recursos

Destage  la importoncia  de
desarroller politicas piblicas gue
aborden de monera integral las
necesidades  de
alcetadas por enfermededes raras,

las  persomas

participacitn
intersectorial para garantizar un
enfoque cocrdinado v eficaz en

Fomenta la

glencién ¥ el apoyo a estos
pacicntes.

Enfatizar ln negesidad de asipnar

recurzos suficientes pam A
investigneidn la atencidn médica
especializada v ol desarrolio de

programas de spoyo
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CAPITULO 111

3 Metodologia
3.1 Unidad de andlisis.

La unidad de andlisis de csta investigacitn estd constituida por dos grupos principales.
En primer lugar, se incluyen las personas afectadas por enfermedades catastrdficas en el canton
de Riohamba que conforman una poblacitén aproximada de 264,000 individuos. Estas personas
se convierten en unidades de anilisis cruciales, en especial las 101 personas que padecen de
enfermedades raras en el cantdn, ya que su experiencia ¥ percepeidn del sistema legal y de

galud son findamentales para comprender la interscccion entre el derecho a la salud y su

calidad de vida.

En sepundo Iugar, la investigacién también aborda como unidades de anélisis a los
Jueces de Garantlas Constitucionales, un prupe de profesionales coya labor esta
intrinsecamente vinculada a la interpretacibn v aplicacidn de las normatives juridicas
relacionadas con el derecho & Ja salud. La perspectiva dé estos ueces proporciona una visibn
experta sobre como las leyes ¥ regulaciones impactan la proteccidn de los derechos de las

personas con enfermedades raras en el sisterna legal ecuatoriano,

3.1 Método.

Los métodos que sc aplicarin para estudiar el objeto de investigacion son inductivo,

dogmdtico, analitico juridico y juridico deseriptivo.

El método inductivo s¢ basa en observacion ¥ experimentacion para llegar a
conchuziones gencrales a partir de casos especificos, En ¢l contexto de las enfermedades raras
en Bcuador, se llevarén a cabo estudine de casos especificos, utilizando observaciones y,

posiblemente, cnoucstas para obtener datos. Estos resultados se generalizarin para contribuir a
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la comprensidn general del derecho a la salud y 1a calidad de vida, El método inductivo, que se
basa en la observacion y experimentacibn para derivar conclusiones generales a partir de casos
especificos, pueds fundamentarse en la perspectiva de autores como Kuhm, (2017) En su obra
"La estructura de las revoluciones cientificas", explora como las observaciones especilicas
pueden levar a cambios paradigmiticos ¥ a la evolucidn del conocimiento en diversas
disciplinas

El método dogmético se enfoca en analizar el problema desde la perspectiva del
ordenamiento juridico. Se exeminarin leyes, normativas ¥ jurisprodencia cspecificas
relacionadas con las enfermedades raras en Ecoador. La interpretacion y aplicacidn de estas
normativas cn el contexto de la salud se oxplomrin para comprender las cuestiones legales
aspciadas, Para ¢l método dogmitico, que se centra en el andlisis desde la perspectiva del
ordenamiento juridico, se puede recurrr al trabajo de Kelsen, (2016) su obra "Teoria Fura del
Derecho” es un texto seminal que aborda la interpretacion y estrectura de las normas juridicas,

proporeionando vna bise para el anilisis dogmatico,

El método analitico juridico implica descomponer el problema en sus elementos
bsicos. Se identifficardn y analizarin los elementos fundameniales relacionados con el derechn
a la salud y la calidad de vida. Este método permitira entender las relaciomes entre estos
elementos v avanzar de lo general a lo especifico en el andlisis juridico. en ol método analitico
juridice, que descompone ¢l problema en sus elementos basicos, el trabajo de Dworkin, (2017)
ez relevante. Fn "Los derechos en serio”, discute la interpretacion y aplicacion del derecho,
abordande como se pueden analizar log elementos fundamentsles en In toma de decisiones
Jurkdicas.

El métode juridico deseriptive se centra en describir las caracteristicas v cualidades del
objeto de estudio. Se utilizard fa revision de literatura juridica para describic cf marco legal
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relacionado con lag enfermedades raras en Ecuador, La informaciin recopilada a través de este
método enriquecerd la comprensidn de la realidad juridica en el ambito de ks salud, Para el
método juridics descriptivo, que se enfoca en describir las caracteristicas del objeto de estudio,
s¢ puede considerar la obea Fricdman, (2016). En "Law i Action, explora cdmo el derecho ge

manifiesta v se vive en la prictica, proporcionando una base para el enfoque descriptivo.

Estos mélodos se aplicarin de mancra integrada para fortalecer la validez v
integralidad de los resultados. La complementariedad entre los métodos contribuird a una
comprensitn mids completa de la interseccidn entre e derecho o la salud y la calidad de vida

et el contexto de las enfermedades raras en Ecuador,
3.3 Enfoque de la investigaciin

Es de tipo mixto. Este enfoque implica Ja combinacién de métodos cualitativos y
cuantilativos en una sola investipacidn, Al adeptar un enfoque mixto, se busea sprovechar las
fortalezas de ambos enfoques pars obtener una comprensidn mis completa y rica del fendmena

de estodio.

La investigacion mixta se lleva a cabo mediante la aplicacion de métodos cualitativos
{inductive, dogmatico, analitico juridico, ¥ juridico descriptivo) y cuantitativos (utilizando
entrevista a expertos). Esta combinacién permite abordar tanto los aspectos cualitativos y
deseriptivos del derecho 2 la salud y Ia calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras

come la recopilacion de datos cuantitativos a través de encuestas,

Este enfoque mixto puede ofrecer una comprensién mis completa y equilibrada de los
problemas juridicos y de salud que estds investigando, al combmar el analisis detallado de
casos ¥ normativas con la recopilacién de datos cuantitativos sobre las percepciones y

opiniones de los expertos.




34 Tipo de investigacidn

La investigacion se clasifica como pura, dogmética y juridica descriptiva, La
investizacién pura busca generar conocimienio por si mismo, sin aplicaciones pricticss
inmediatas. En el contexto de esta investigacidn, se busca comprender de manera mas profunda
el derecho a la salud v Ia calidad de vida de los pacientes con enfermedades faras, La
investigacion dogmética se centra on ol andlisis ¥ la interpretacion de las normas juridicas y su
aplicacion pr:-ict-'ﬂa,

Se explorardn las leyes, jurisprudencia y doetring relacionadas con el derecho a la salud
de los pacientes con enfermedades marss en Ecuador. La investigacion juridica descriptiva tiene
comp objetivo deseribir v caracterizar fendmenos legales v su aplicacion en la prictica. Eneste
estudio, se recopilard informacidn, datos v casos concretos para analizar ¥ describir Tz realidad

juridica en el dmbito de las enfermedades raras,

La combinacitn de estos tipos de investigacion sugiers un enfoque integral gue busca
comprender tanto los fundamentos tedricos del derecho a la salud como su aplicacion prictica

v caracteristicas especificas en ¢l contexto de las enfermedades raras cn Ecuador.
3.5 Disefio de la investigacidn

En el disefio de la investigacin, se adopta un enfoque mixio que inlegra métodos
cualitativos v cuantitativos, Esle disefio se sustenta en la combinacion de un analisis
docnmental exhanstive v In aplicacién de encuestas a expertos, respaldado por la descripcidn
de casos v fendmenos juridicos especificos relacionados con el derecho a la salud v I calidad

de vida de los pacientes con enfermedades raras en Ecuador,

En términos de entrevistas, s¢ seguird Ia definicion propuesta por Hemindez ef al,

{2014) quicnes la conceptualizan como una guia que permile recopilar datos y pereepeiones
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sobre ¢l medio ambiente v la culturs organizacional, En este caso, las entrevistas se emplearin
como un mecanismo para indagar en la operatividad del marco Jegal y de salud en el contexto

de las enfermedades raras en Ecuador. El objetivo serd obtener informacion cuantitativa sobre

las percepeiones de los experlos y actores clave en el imbito juridico y de Ia salud,

Adicionalmente las entrevistas, se llevarin a cabo mediante cuestionarios individuales
disefiados para la recolecciton de datos cunlitativos, Estos cuestionarios sc centraran en explorer
la utilidad de los diversos aspectos del marco legal y de salud en relacién con el derecho a Ia
salud v la calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras. La mformacion cualitativa
recopilada proporcionari una comprension mas profunda ¥ contextualizada de los fendmenos
juridicos que impactan directemente en la vida de las personas afectadas por enfermedades
rAras.

Este disefo integral, gue combina la fierza de los enfoques cuantitativos y cualilativos,

permiticd una exploracidn completa y rigurosa de los aspectos legales y de salud que rodean o

las enfermedades raras en Ecuador,

3.6 Poblacion y muesira

En el contexto de la investigacion sobre el derecho a la salud vy la calidad de vida de

pacientes con enfermedades raras en el cantdn de Riobamba

Poblacién:

La poblacion de esta investigacion se conformd por 10 personas con enfermedades
raras dentro del mismo canton.

Justificacion de la Muoestra:

Se utilizd una muesira por conveniencia considerando que se elige de acuerdo con la

conveniencia del investigador, ke permite clegir de manera arbitraria cuintos participantes
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puede haber en el estudio, 1a eleccidn de una mucstra de 10 personas con enfermedades ravas
se basa en consideraciones practicas y recursos disponibles para llevar a cabo la investigacion
de mancra efectiva, se busca gue sea lo saficientemente representativa pata obtener

informacidn significativa sobre lz situacién de las personas con enfermedades rams en el cantdn

de Riobamba.
Criterins de Seleceitn:

Los participantes de la muestia serin seleccionados de manera aleatoria, asegurando

una representecién equitativa de diversos tipos de enfermedades raras y considerando la

diversidad demografica del cantdn,

Consideraciones Eticas:

Se seguirdn todos los protocolos éticos, obteniendo el consentimiento mfbrmado de los

participantes y garantizando la confidencialidad de los datos recopilados.,

La selecein de una muestra de 10 personas con enfermedades raras se fundamenta en
equilibrar la representatividad y la viabilidad logistica de la investigacién, permitiendo obtener

resultados significativos sobre fa experiencia de este grupo especifico en el contexio local,

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

respuestas proporcionadas por los participantes.
Instrumenta:

El instrumento serd un conjunto de preguntas semiestructuradas disefiadas para obtener
informacion detallada v significativa sobre la experiencia de las personas con enfermedades

raras en ¢l cantén de Riobamba, Estas preguntas abarcardn aspectos relacionados con el acceso
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a la atencidn médica, desafios legales, percepeiones sobre el derecho a la szlud, ¥ la calidad de

vida en el contexto de enfermedades raras.

Procedimiento:

Preparacion
¢ Seleccionar cuidadosamente a los participantes, considerando ks diversidad de
enfermedades raras y experiencias,
o  Ohbtener el consentimiento informado de los participantes,

o Preparar un entomo tranguik y comodo para las entrevistas,
Pezarrollo de Entrevisias

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

* Proscguir con preguntas especificas sobre el acceso a la stencibn médica, experiencias
legales y percepciones sobre &l dereche a ka salud,

o Permitir que los participantes compartan sus experiencias de manera abierta y

detallada,
Registm v Andlisis:

» Registrar las respuestas de manera detallada

s Analizar log patrones emergentes v las experiencias compartidas.
Consideraciones Eticas:

»  Garantizar la confidencialidad de Ia informacidn.

s Respetar I sutonomia de los participantes y obtener su consentimiento informado.

e« Brindar la posibilidad de retirarse en cualquier momento sin consecuencios,
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Cabe destecar que la eleccion de la téenica de enlrevistas semiestruciuradas proporciona
flexibilidad para adaptarse a las respuestas individualkes 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 Ricbamba,
3.8 Téenleas para el tratamiento de la informaciomn.

381 Aneilisis tenmatico

La técnica seleccionada para el tratamiento de la informacion es el analisis termdtico.
Este enfoque implica la transeripeién completa de las entrevistas, seguida de ka identificacion
v codificacién de unidades de significado relevantes. Estas unidades codificadas se agrupardn
en categorias teméticas mis amplizs, permitiendo un andlisis profundo de los patrones
emorgentes. El objetivo s revelar tendencins, relaciones y aspectos clave relacionados con el

derecho & la salud v la calidad de vida en persones con enfermedades raras en ¢l cantdn do

Riokamba.

Durante &l proceso de andlisis, se explomrin diversas dimensiones de los datos, v sc
buscard mantener la fidelidad & ks wvoces de los participantes. El anflisis temitico
proporcionard un marco flexible para interpretar la complejidad de las experiencias

compartidas, v los resultados se presentarin de maners clara en um informe que refleje Ia

diversidad v riqueza de estas experiencias en ¢l contexto local,
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CAPITULO IV

4.1 Resultados

En este capliule, se profundiza en la imterpretecion de los resultados obtenidos a partir
del trabajo de campo reafizado. El andlisis se sumerge én el entramado social de los
imvolucrados, buscando comprender desde la perspectiva de los participantes en los gropos
focales v entrevistas semiestructuradas. El capitulo delinea ¢l proceso del trabajo de campo y
la codificacion inicial de los hallazges, estableciende asi un primer nivel de tratarments de
datos. Ahora, este anilisis se amplia, fortalecicndo s modalidades metodoldgicas de la
imvestigacion 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 microcategorfas v categorias identificadas en los pacientes que padecen
enfermedades taras en el Feoador. Estos apartados se configuran como  relatos
fernomenogrificos, relatados peneralmente en tiempo presente para preservar la significacion

mherente a las percepciones colectivas.
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Pregunta 1 ;Cudl es su condicidn médica actual?

Tabla 1.
Coanidician o
EATEGEIRL-’IL FRECUENCIA TORCENTAJE
A Leve 4 40
B. Moderads 2 20%
C. Grave 1 3055
D, Muy grave - 1 10¥%
TOTAL 10 100.0%

Notn, La tabla | se genert por la informacién obienida de 2 entrevista reslizada a I poblacion investigada

Figzara 1.
Condicion

Hota. Bl grifico representa bos datos estadisticos de la condicidn de I peblagicn de estslio

Anilizis: Loz resultados muestran una distribucién variada de las condiciones médicas
reportadas por los encuestados. La mayoria, con un 40%, identifican su condicion como leve,
sepuido por un 30 % gue la clasifica como grave En contraste, un 20% la describe como

moderada, yun 10 % la considera muy grave,

Interpretacidn: Esios resuliados revelan una diversidad en la gravedad de las
condiciones médicas entre los encuestados. Aungue las condiciones moderadas y leves son mas
comunes, existe una representzcién significativa de condiciones graves y muy graves, Esia
diversidad puede tener implicaciones importanies para entender las necesidades de tratamiento,

cuidado médico v calidad de vida dentro de la poblacién con entermedades raras en Ecuador.




Pregunta 2 jDesde cudndo ha estado viviendo con esta condicion?

Tabla L
Tigmpo
CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE

A Menos de 1 ano 3 el

B. 1-5 afics 3 000G

G G=10 afios l 10%%

D, Mis de 10 afas 4 A%

TOTAL 1] 1000

Netar, La tabin 2 s= generd por ka informacion oblenida de i entrevista realizada & o poblacion investigada

Figura 2,

Tiempa

&, Menosde | afo

T Masde 10 aibos —
. %

Notx. El grifico representa los datos estadisticos de la condicion de i pablacidn de estudio

Andlisis: Los resultados revelan une distribucidn equilibrada en cuanto al tiempo que
log encuestados han estado viviendo con su condicion médica. Se observa que un 40% ha
convivido con la condicién por mis de 10 afios, mientras que otro 30% ha estado afectado por
entre 1 y 5 afios. Ademds, un 20% menciona haber vivide con la condicién por menos de |

afio, y un 10% ha estado afectado entre 6 y 10 afios,

Interpretacion: Estos resultados indican una representacion diversa de Ia duracion del
padecimicnto de enfermedades raras entre los encuestados. El grupo mas significativo ha
comvivido con la condicion durante perfodos prolongados, més de 10 afios en particular, o que
sugiere una posible experiencia prolongada y posiblemente un mayor conocimiento sobre la

naturabeze de la condicitn, Por otro lado, un segmento notable también tiene una experiencia
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mis reciente, b que puede implicar una adaptacion aln en curso a ks condicion meédica. Esta
diversidad temporal peede influir en las perspectivas sobre ¢l acceso al tratamiento y la calidad

de wida.

Pregunta 3 ;Qué tipe de tratamientos o cuidados médicos recibe para su condicion?

Tahla 3
Tratanvienios )
CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE
A. Tratamientos regulares v especintizados 4 4{%%
B. Tratamientos regulares, pero o 3 34
especinlizados
C. Oeesionalmente recibe rammientos 2 200
_D. Norecibe tratamicnto 1 1%

TOTAL 10 TR0 0%,

Nata. La tabln 3 5= generh por i informacion oblenioa de s entrevista realizada a la poblacidn investigada

Figura 3.
Tratamienio
D Mo reaib
truiaml e ]
, 1% A Tratamacnios
. Dosioralmente regulanes y
recitss tratamientog capeecializmdios

1% i

Notar. Bl prafico representa log daind estadisticos de Jos tratarmientos de ka poblacion de estudio

Andlisis: Los resultades revelan una variedad en los tipos de tratamientos o cuidados
medicos recibidos por los encuestados. El 40% indicd recibir tratamientos regulares y
especializados para su condicidn médica. Por otro lado, &1 30% recibe tratamientos regulares,
aungue no especializados. Ademds, un 20% recibe tratamiento oossionalmente, mientras que

un 10% no recibe ningln tipo de tratamiento.

Interpretacion: Estos hallazgos reflejan una diversidad significativa en la naturaleza

de los tratamientos médicos recibidos por los encuestados. Aunque una proporcion
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considerable tiene acceso a tratamicntos regulares y especinlizados, wna parte sipnificativa
recibe cuidados menos especificos o incluso carece de tratamiento alguno, Esta diversidad en
el acceso a diferentes tipes de tratamiento puede influir directamente en la ¢alidad de vida v en

la percepeitn del acceso a la salud para las personas con enfermedades raras en Ecuador.

Prepunta 4; (Como describiria su acceso a teatamientos médicos para su condicion en

Eenador?
Tabla 4,
Cameliclones
CATEGORIA FRECUENCTA PORCENTAJE
A, Aceeso facil ¥ completo 1 | (%5
B. Accese con giertas dificuliades 4 4004
. Acceso limitado 3 30%%
2 20%h

_D. Acceso muy limitade o nulo
TOTAL 10 1005

Mota. Lo tabla 4 s generd por by informaciin obtenidn de I entrevisia realizada a la poblacidn investigada

Figura 4.

Condicienes
[0, Az Ty A Acoesn il ¥
limsitado o nule ceenplito
24l

Nota. B grifico representa los dalos estadizticns de las condiciones de la poblacitn de estadio

Anilisis: Los resultados moestran una distribucion variada en la percepeion del acceso
a tratamientos medicos para la condicidn médica en Ecuador. Un 40%% de los encuestados
meneiona enfrentar scceso con ciertas dificultades, seguido por tm 30% que describe s accesn
como limitado. Ademds, un 20% informa acceso muy limitado o nulo, mientras que un 10%

considera teper un acceso facil v completo a los ratamientos,
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Interpretacion: Estos resultados indican una gama amplia de experiencias en cl acceso
a tratamientos médicos para enfermedades raras en Ecuador. La mayoria de los encuestados
reportan dificultades en el acceso, va sea limitado o con ciertas dificultades, y ima proporeian
considerable deseribe ¢l acceso como muy limitado o mulo, Esto sugiere posibles obsticulos
significativos e ln oblencidn de tratamientos especificos, lo que puede influir en la calidad de

vida y la gestion de ka condicion médica,

Pregunta 5 jHa enfrentado dificultades para obtencr acceso a cierlos tratamientos o

medicamentos?
Tahla 5.
Aecesa o
CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE
A Mo enfrento dificultades I 1%
B. Pequafias dificedades ocasionales 3 0%
C. Deficultades frecuentes 4 LT
2, Enfrento grandes dificultades recurrentcs 2 20%

TOTAL 10 100.0%
N, L {2ha 5 s generd por la mformacion obtenida de la entrevista realizada a Iy poblacion investigada

Fignra 5.
Accerg
A. Mo enfrentn
D Enfrosto grandes . dificulindes
ilificulindes e = |
TRCIETEnics
a5%

Noe, Bl grifico representa les dator estadiaticos del acceso de ln poblaciin de sstudia

Andlisis: Los resultados revelan que un 40% de los enceestados enfrenta pequedias

dificultades ocasionales para obtener acceso & cierlos tratamientos o medicamentos. Ademds,
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un 30% experimenta dificultades frecuentes, v un 20% enfrents greandes dificultades

recurrentes. Por otro ldo, un 10% menciona no enfientar dificultades en el acceso.

Interpretacion: Estos hallazgos reflejan que una parte considerable de los encuestados

enfrenta diversas dificultades en &l ascceso a fratamientos o medicamentos para sus
enfermedades raras. Desde dificultades ocasionales hasta recurrentes v grandes obsticulos,

estas experiencias resaltan posibles barreras significativas en la obtencifin de los ralamientos
necesarios. Estas dificoltades pueden afectar divectamente la capacidad de gestion de la

condicién médica v la calidad de vida de los pacientes

Pregunts 6 ;Como afecta su condicion médica su calided de vida diaria?

Tahla 6.
Caifdad de vida _
CATEGORIA FRECUENCIA _ PORCENTAIE
A, Miniimo (mpacto 1 10¥4
B. Impacto moderado 3 30%
. Impacto significativo 4 40%
I, Impacto extremadamente gipnificativo 2 20%

TOTAL 10 100.0%
Netir, La tabln 6 52 generd por la informacién obtenida de |n entravista realizida a Ia poblaciin investigada

Flpura f.
Calidad de vida
. It —A. Minbmo impscio
extremdamends . . 5 2%
significativo
%%

Mo B grivfico represenin Tos datos estadisticos di [a calided de vids de a pohlacitm de estudio
Andlisis: Los resultados muestran gue un 40% de los encuestados experimenta un

impacto significativo en su calidad de vida dieria debido a su condicion médica, Ademas, un

30% reporta un fmpacto moderado, seguido por un 20% que menciona un IMpacto
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extremadamente significativo, Por otro lado, un 10% indica un impacto minimeo &n su calidad
devide,

Interpretacién: Estos hallazgos resaltan que una parte significativa de los encuestados
enfrenta un impacto considerable en su calidad de vida debido a so condicion médica. Desde
impactos moderedos hasta extremadamente significativos, estos resuliados sugieren que [a
condicidn médica tiene repercusiones censiderables en la vida diaria de estos individuos. Esta
situscion puede influir en miltiples aspectos de su vida, desde su bienestar fisico hasta su salud

mental ¥ emocional.

Pregunta 7 ;Ha experimentado limitaciones en el acceso a servicios de salud debido a aspectos

legales o administrativos?
Tahla 7.
Servicios de Salwd
CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE

A No experimento [imitaciones 3 20%
B. Pequetias limitaciones ocasionales 4 a0t
. Limitaciones frecuentes 3 0%
[.  Experimento  grandes  limitaciones | 1044

FeCuErTcnics

TOTAL Tl 1000, 005,

Nofa. La tahla 7 se generd por |2 nformacion obienida de la entrevisto reolizida a b pobleciin investigada

Figura 7.
Servicio de Salud
[}, Experirnento
Eurdes [imilacionzs A, Her expeticnenio
recurresies . Bmilsciones
T 1555

Mo, Bl prafico representa los datos estadietioos del servicio de salod de ln poblacidn de estudio
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Andlisis: Los resultados indican gue un 40% de los encuestados experiments
limitaciones frecuentes en el acceso a servicios de salud debido a aspectos lepales o
administrativos, Ademés, un 30% menciona limitaciones ocasionales, seguido por un 205 que
enfrenta grandes limitaciones recurrentes. Por ofro lado, un 10% nforma no experimentar

limitaciones en ¢! eoceso o servicios de salud por motives legales o administrativos,

Interpretacion: Estos resultados reflejon que una parte considerable de log encuestados
enfrenta diversas limitaciones en el acceso a servicios de selud debido a aspectos legales o

administrativos. Estas limitaciones pueden estar obstaculizando el acceso a tratamientos y
servicios médicos necesarios, b que potencialmente afecta la copacidad de manejar la

condicién médica v la calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras.

Pregunta 8 ;Se siente usted respaldado legalmente en términos de acceso a tratamientos

médicos par su condicion?
Tabla 8. -
Legalidid -
CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAIE
A, Muy respaldado 1 [ 0%
B. Respaldade en ciera inedida 2 200
. Poco respaldads 4 4004
D, No respakdado 3 0%
TOTAL 10 L 0%

Neta. La tabla 8 s¢ renerd por la infoemacion obtenida de la entrevista realizads a In poblacidn investi g

Figurn 8.
Legalidad
A My respaldndo
" &%
Mo respaliade -
Vol . B. Respaldado en
cicrin medidn

20

Notr. El grificoe representn los datos estadisticos de In legalidied de ln poblacida de csmdio
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Andlisis; Los resultados nucstran que un 40% de los encuestados s¢ sicole poco
respaldado legalmente en términcs de acceso a tratamientos médicos para su condicibn,
Ademds, un 30% menciona sentirse respaldado en clerta medida, seguido por un 20% que se
siente muy respaldado. Por otro lado, un 1024 indica sentirse muy respaldado.

Interpretacion: Estos hallazgos resaltan que una proporcion significativa de los
encuestados no se siente respaldada legalmente en térmings de acceso a tratamientos medicos
para sus condiciones médicas raras. Este sentimiento puede indicar una percepeidn general da
falta de apoyo legal v posiblemente un desconocimiento de sus derechos en refacion con

acceso a la salud. Esto podria tener implicaciones importantes en la bOsqueda de soluciones y
mcjoras en cl sistema de salud,

Pregunta 9 ;Ha recibido algin tipo de apoyo legal o institucional para acceder a trafamientos

médicos especificos?
Tahla 9.”
Apays Legal .
CATEGORIA FRECUENCIA PORCENTAJE
A, Muy respaldade | 0%
B, Respaldado en ciesta medida 2 204
C. Poco respaldado 1 O
0. Mo respaldado 3 e
TOTAL j[1] A0

Nofw. La tnbla O ge peveed poe la informacion obtenida de lo entrevizta realizada o b poblacidn nvestigadn

Figura 9.
Ao Legn!

[ Mo respaldada

2% — A, Muy respaldnds

9%,

. Poce respakdslo -B. Respaldado cn
A cierin modida
15%

Mo, Bl grifico representa loa datos estadistices del apoyo legal de e poblacite de cstudio

Andlisis: Los resultados muestran gue un 40% de los encuestados ha recibido apoyo

legal o institucional en gran medida para acceder a tratamicntos médicos especificos. Ademas,
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un 30% indica haber recibido apoyo en cierte medida, sepuido por un 20% que menciona oo
haber recibido apoye en muy poca medida. Por otro lado, un 10% indica no haber recibido
ningiin tipo de apoyo.

Interpretacion: Estos hallazgos sugieren que mientras una parte significativa de los
encuestados ha recibido algiin nivel de apoyo legal o institucional para acceder a tratamientos
médicos, existe una proporeidn considerable que no ha recibido o ha tenido muy poco apoyo
on este aspecto, Esto puede sefialar b necesidad de mejorar los recursos legeles ¢ institucionales

disponibles para ayudar 8 las personas con enfermedades raras a acceder 2 tratamienios

médicos especificos.

Pregunta 10 ;E;_rue cambios o mejoras le pustaria ver en ¢l sistema de salud o en las leyes

relacionadas con el acceso a tratamientos para enfermedades raras en Ecuador?

Tahla 10.

Mejoras _—
_ CATEGORIA ~ FRECUENCIA _PORCENTAJL
A, Mayor acteso a tratamientos 4 A%
B. Mejora en el apoyo legal 2 200
C. Incremento en fa informacidn sobre 3 3G

condiciones médicas raras
D. Otras recomendaciones [especificar) 1 1%
TOTAL 10 100.0%

Mt La tahla 10 3¢ generd poe o informacion obtenida de la entrevista realizada o la pl}hhwﬂ'} investigada

Figura 11,

Meforas
[, Cras
recmendacionos
{especificar]
16%

. Ingremenis en la
onmiliciones médicas
TS

v 25%

Neta. El grafieo representa los datos estadisticos de mejoras legal de In poblaciin de estudio
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Anilisis: Los resultados muestran que un 40% de los encuestados desean ver un mayor
acceso a fratamicntos como cambio o mejora en el sistema de salud o leyes relacionadas con el
acceso o tratamientos para enformedades raras en BEcuador. Ademéas, un 30% menciona otras
recomendaciones no especificadas, segnido por un 20% que desea mejoras en el apovo legal.

Por otro Iado, un 10% desea un incremento en la informacién sobre condiciones médicas rarms.

Interpretacion: Estos hallazgoes reficjan una variedad de recomendaciones y deseos de
cambios en el sistema de salud y las leyes relacionadas con el aceeso o tratandentos para
enfermedades raras en Ecuador. Bl 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 tratemientos médicos especificos, Ademds, las otmas recomendaciones destacan areas

adicionales que podrian beneficiar a la comunidad afectada por enfermedades raras en el pais.
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4.2 Discosion de los resnltados,

E! estudio exploratorio sobre ¢l sccese a tratamientos médicos v la ealidad de vida de
pacicntes con enfermedades raras en Ecuador ha arrojado una serie de hallazgos significativos

que proporcionan una vision amplia de las experiencias v desafios que enfrenta esta poblacion,

En primer lugar, la diversidad en la gravedad de las condiciones médicas entre los
encuestados es evidente. Si bien Ia mayorie reporta condiciones moderadas o leves, una
proporcion sualarm::iat menciona condiciones graves o muy graves, Esta diversidad destaca la
complejidad y la variabilidad de estas enfermedades en la poblacion ecustoriana afectads,
coincidiendo con la investigacktn de Vargas & Barraghn, (2020) donde se obtuvo comd
tesultado que las necesidades de las personas que padecen enfermedades catasirificas en el
Ecuader han aumentado, v la prestacién de salud integral en nuestro pais, especialmente para
este grupo prioritario, ¢s una deuda con el pafs en una situacion de doble vulnerabilidad, en
muchos casos esta disposicion, no se sigue de acuerdo con la normativa vigente, resultando en

unat violacitn de une de bos derechos humanos fundamentales consagrados en o Constitucion

ECUAOTIANA,

Cabe destacar, que los resultados subrayan una distribucion equilibrada en cuanto al
tiempo que log encusstados han vivido con su condicién médica. Tanto aquellos con
experiencias prolongadas de mas de |0 afios como aquellos con experiencias mds recientes
estan representados en la muestme. Esta variedad temporal puede influir en la percepeidn del
acceso 4 tratamientos v en la adaptacion a la condicién médica, Por otro lado, en cuanto a los
tratamientos recibidos, se observa una amplin gama de situaciones. Mientras que una porte
significativa tiene acceso a tratamientos regulares ¥ especializados, una proporcibn
considerable recibe cuidados menos especificos o incluso carecs de tratmmiento alguno, Esta
diversidad en el acceso a diferentes tipos de tatamiento subraya la necesidad de evaluar y
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mejorar f accesibilidad a opciones terapéuticas para les enfermedades raras, los sutores
Campaita y Manzano, (2020) en su investigacion identifican que las personas con
enfermedades catasirdficas en su mayoria cuentan con apoyo familiar para afrentar bos desatios
secicecondmicos, lo cual es importante porque este Lipo de enfermedad es agotador econdnea,
fisica ¥ emocivnalmente, resaltande que dijeron que tenian dificultndes para acceder a los

medicamentos.

En la presente investigacion se obtuvo como resultade que ¢l acceso a tratamientos
médicos para estas condiciones muestra una realidad preocupante. Un porcentaje significativo
de los encuestados enfrents dificultades para acceder a tratamientos especificos, y algunes
describen su aceeso como muy limitade o nulo, Estos obstdculos pueden tener un impacto

directe en la calidad de vida y en la capacidad de gestionar la condicion médica.

Manteniendo el mismo orden de ideas, el analisis de las Hmitaciones en el acceso &
servicios de salud debido a aspectos legales o administrativos destaca la presencia de burrerss
adicionales para obtener tratamientos médicos necesarios. Este hallazgo sugiere la importancia
de revisar v reformar los marcos legales v administrativos para garantizar un accesoe equitativo
a la atencidn médice, por otro lado Dutan y Quinche, (2021) creen que cuando se involucra ca
el departamento de psicologia, es necesario poder identificar las causas de la insatisfaccidn o
inconformidad del paciente v asi mejorar los servicios que brinda, cabe sefialar que el apoyo
de un equipos n{uttidisciplinurba es muy importante para brindar atencion general, ademis de
miejorar la calidad de la atencidn en el sistema de salud, incluyendo mejorar su calidad de vida

y reducir [as recaidas

Destacando, que Ia percepeion de respaldo legal en el acceso a tratanientos revela una
proporeitn considerable que no s¢ siente respaldada legalmente en términos de scceso &

tratamientos médicos, Esta percepeibn refuerza la necesidad de fortalecer y comunicar
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claramente los derechos v apoyos lepales disponibles para esta poblacidn. El andlisis de las
recomendaciones ¥ deseos de cambios ¢n el sistema de salud y las leyes relacionadas con el
acceso & tratamientos revela un claro llamado a acciones especificas, El mayor deseo se centra
en ls mejora delaceeso a tratamientos, lo que subraya la urgencia de implementar medidas que

faciliten v mejoren kb accesibilidad a opeiones 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 admimistrativas, asi como la diversidad en la gravedad
de las condiciones médicas, subrayan [a necesidad eritica de estrategias integrales que aborden

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

4.3 Comprobacion de Hipotesis

El andlisis de los datos revely una relacion notable entre la percepcion de respaldo legal
v la calidad de vida de los pacientes con enfermedades raras en Ecvador Los resultados
muestran que aquelios que expresan sentirse poco respaldados legalments tienen una tendencia
a reportar una calidad de vida mas afectada en comparacion con quicnes se sienten respaldados

o muy respaldados en términos de acceso a tratamientos medcos.

Esta correlacitn observada entre In percepeion de respaldo legal v Ia calidad de vida
sugiere una influencia significativa. Los pacientes que experimentan una sensacion de falts de
spoyo legal podrian enfrentar mayores desafios para acceder a tratamientos médices
adecuados, ko que repercute negativaments on su bienestar general. Esta falia de respeldo legal
no solo limita fisicamente el acceso a tratamientos, sino que también liene un impacto
emocional y ps'im logico, generando estrés, ansiedad ¥ preéccupaciones adicionales en relacion

eom &1 sahad v calidad de vida.
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Es importante considerar que este andlisis muestra una asociacion y no implica
causalidad direetn, Sin embargo, estos resultados sugieren que Ia percepcion de filta de
respaldo fegal podria ser un factor significative que contribuye a l disminucion de la calidad
de vida en pacientes con enfermedades raras. Esta asociacion plantea la necesidad de una
revisitn mds profunda de las politicas y recursos legales disponibles para garantizar un acceso

equitativo y adecnado a los tratamientos medicos necesarios,

Ademis, esta relacion identificada respalda parcialmente la hipétesis micial, ndicando
que la percepeitn de respaldo legal estd vinculada con 1z calidad de vida de los pacienies con
enfermedades raras. Sin embargo, se requicren mds investigaciones y analisis para comprender
completamente esta conexion v para identificar otras posibles variables que puedan influir en

Ia calidad de vida do eata poblacibn.
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‘ CONCLUSIONES
El andlizis exhaustivo de las normativas legales ha propercionzdo una comprension
detallada del entorne legal en relacién con el derecho a la salod y las enfermedades
raras en Ecuador. Esto ha permitido identificar la estructura legal existente v las drcas
domde se requieren mejoras para garantizar una proteccion mis efecliva ¥ un acceso
equitativo a la atencidn médica necesaria para esta poblacion. Alrealizar una cronologia
de Ing tres fltimos gobiemos, acerca de la implementacion de planes ¥ leyes
relacionadas con del derecho a la salud v laz enfermedades raras en el Ecuador, es
importante destacar que se ha obtenido una vision historica sobre la implementacidn de
planes v leves relacionadas con el derecho a la salud y las enfermedades raras en
Ecuador. Esto ha reveladoe una evolucidn én las politicas, aungue también sefiala dreas
donde la mplementacidn efectiva ¥ continua de las medidas puede requerir mejoras
aoatenibles.
Al dal:-:.nl'ninar la eficacia legal de tas medidas de proteccion y la garantia del derecho a
la safud y la calidad de vida, de los pacienies con enfermedades raras en Ecuador se
identificaron lagunas en la aplicacitn efectiva de las medidas legales, ko gue impacta
directamente en ] acceso a tratamientos y la calidad de vida de esta poblacion.
Al proponer la hoja de rote como catdlepo, con propucstas de acciones legales que
permitan mejorar la proteccion, atencion y la calidad de vida de los pacientes con
enfermedades raras en ¢] Ecuador, derivado en un conjunte de mecamsmos legales
dirigidos 2 mejorar la proteceitn, atencion y calidad de vida de los pacientes referidos.
Estas propuestas s¢ basan en los hallazgos obtenidos ¥ buscan fortalecer el marco legal
existente para cerrar ks brechas identificadas y garantizar un acceso eguitativo i

tratamientog mddicos necesarios.
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RECOMENDACIONES

Se recomienda fortalecer la revisidm v actualzaciom periodica de las normativas
relacionadas con enfermedades ramas, incorporande mecanismos que agilicen la
implementackin cfectiva y la adaptacién a los avances médicos y tecnolbgicos, a través
de un drgano especializado gue garantice la continuidad de las politicas y modidas
relacionadas con enfermedades raras, independientemente de  los  cambios
gubernamentales, asegurando asi la implementacidn sostenida de planes a largo plazo.
Implementar programas de capacitacion para profesionales de la salud y lepales,
enfocados en la comprensitn y aplicacion efectiva de las leyes relacionadas con
enfermedades raras, con el fin de garantizar una mejor proteccién y acicso a
tratamicntos para los pacientes.

Establecer una mesa de trabajo interdisciplinaria que incluva represeniantes legales,
médmu-s, pacientes y organizacionss de la sociedad para revisar y adaptar las propuestas

legales, nsepurando que se alineen con las nccesidades reales de los pacicntes con

enfermedades raras.



PROPUESTA
Una vez desarrollada la investigacion, v obtener la informacion necesaria a travds de
las fuentes primarizs, tales como entrevistas v encuestas ¥ laz 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 v sociales que permitan mejorar & calidml

de vida de Tos pacientes que las padecen.

1. Desarrollo de una pltaforma onling global en el pais, que permitird manzjar la
gestion v ¢l mancjo de datos de pecientes con esta patologia, lo gue bien podria
resultar en la creacitn de estratepias de salod digital,

2. Fomentar la crescién de asociaciones de pacientes y redes sociales, como aliadeos
eatralégicos del sistema nacional de salud, para conocer ¢ informar sobre centros
hospitalarios, aportes de medicamentos v asesoria legal

3. La conformacitdn de wna fundacibn de asesoria legal, para la modificacion y
elaboracion de noevas leves que amparen juridicamente a los pacientes y familiares
con enfermedades raras.

4, Implementar nuevos mecanismos de deteccion v provisidn, para evitar los graves
efectos que provoca en los pacientes, la excesiva demora en ¢l diagndstico de I
enfermedad, a través de la creacidn de laboratorios y la formacion de especialistas
en este tipo de patologiag.

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

. Establecer un procedimiento especial de financiacidn de los medicamentos, capaz

de aportar transparencia ¥ que deferming un cronograma gue garantice cerféza ¥
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agilidad en los plazos de tramitacidn, Dicho procedimiento deberia mcluir la
participacion de ks asociaciones de pacientes.

Es preciso priorizar la accién investigadora en el pais, dado que un 95% de las
patelogias poco frecuentes carece de tratamiento, A tal fin, deberin merementarse
la inversiin en términos de PIB, incrementando los valores actuakes destinados para

ello.

. La ereacitn de un organismo de caricter legal, para la coordinacion centrul a nivel

nacional, que orgenice las labores de las instituciones piiblicas encargadas de
proporcionar apove @ los pacientes, familiares, médicos y especialistas, debide o
que frabajan de manera aislada v de igual manera la ayuda brindada.

La implementacién en los hospitales v centros de salud de un departamento legal,
que ademis de brindarle apoyo 4 pacientes y familiares, incentive en sus directivos,
los servicios de capacitacién, enfocados en log derechos juridicos del paciente, de
manera que pueda recibir un trato justo, digno y equitativo en la atencién que

reciben.

. Crear politicas piblicas oportunas ¥ sostenibles a favor de las personas que padecen

enfarmedades catastedficas huérfanas o raras, que les garanticen la salud v la vida,
cstas deben basarse on mecanismos v estrategias coneretas, adaptadas a la realidad
actual de las personas gue padecen cstas patologias, con & finalidad de brindarles

una solucion definitiva & quienes la padecen,
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ANEXO

Anexo |

CUESTIONARIO

Analizar legalmente todas las normativas relaclonadae con ol derecho = o galud y 1o calidad de

vidn en pacientes con enfermedades raras en el Ecoador

Este cusstionario et disefindo para recopilar informacién inporiante sobve su experienci personal eo
relacion ool 5o condicién médics ¥ ol soeso a tratamiotos pors enfermedades raras on Ecundor, Sus respuestas

son fimdarnentales para comprender mejor las necesidades v desafios que enfrentan las personas on gitumciones:
gimilares n la suya.

Confideacinlicnd y Privacidad: Todas las respuestas proporcivasdas serdn tratadas de manern
canfidencial y se utllizanin nicemente para propdsitos de vestigacién, MNo se requeried au b ma
informesicn identrficativa,

[netrucciones parm Responder: Por favor, lea cade pregunts culdadosamente y seleccione I OpCAi g
mizjor describe su sluacién o cxperiencia personal. 31 &lgunn pregunta ne so aplica & s case ¢ 10 estd segura da
la respucstn, pusile deprla on Blanco,

Stnceridad en las Respucstas: Sus respuestas son de gren valor para comprender los desafios ¥
necesidades reales en pelacidn con el acceso o iratamientos médicos para enfermedades razas ocn Ecusdor, Por

favar, respeanid con ginecridad y besindose: an su experiencis personul,

Tiempo v Consdderacidn: Tome el tempe necesario para reflexionar sebre cada preguntn antes e
respanider. Su aporte s fundamental parn mejorar la comprension de esta problemdtics y buscar pesibies

goluckomes.

Agradecamos sinceramente su particpacidn y contribucion n este edudio. Sus respucsias son

esencinles para generar infarmacion relevante que pueda beneficiar a ln comunidad médica y a las politicas de

sabud en ¢l pais,
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Keceitn 1: Infarmaciin Personal

. pCudl essu condicitn médicn aetunl? (Especificar o enformedad rara g es prsihled

Lave
MModorada
Liritve

frarar ey

Muoy grive
2. pDesde cudnde ba estado viviendo con esta condiciin?

Menps de 1 afio
1-5 afine

Gi-141 wna

Bz de [0 alboa

3, jOuétipo de trtamientos o culdados médicos recibe para su condicién?

Tratmmientos regulires ¥ especialimdos |

Tratamicntos repulares, pero nocspecializados |

Oeasionalments recibe iratamientog
[ No recibe traiamiento

Secclbn 22 Acceso ub Coidads Médieo y Derecla a la Sald

4. JCémo describirie suacoeso a tratamientes médicos para su condicion en Ecuadoe?

Accesg fhcil ¥ complieto
Acceso eon clerias dificaltades
Acceso limitsdo

Adcesa muy limitado o nulo

5, JHa enfrentado dificultades para cbtener accese n ciertos tmtumientos o medicansentos? jPodria
mcionnr ol gunos T

Mo enfrento dificulades
Pequeiias dificultades ocastonales =
Dificultades frecuentes

| Enficoto grandes dificoltades recumentes

Seccion 3: Impacto en In Vida Diaria

6, Chmo afectn s condicion médica en ealidad de vidn dinrin?
1

Pinimo fmpacio

| to nenderado

Impacta significativo -
| Impacto extremadamente significative

7. iHa experimentadn limitaciones en el acceso 2 servicics de salud debido o aspecies legales o
administrativos?

Ho sxperimento limitacionos
ugias lmitadonss ocosicoales
Limitaciongs frecuentes
| Experimento grandes limitaciones recurrentes
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Seccldn 4¢ Pereepelfin de los Dereches Legales ¥ Apoya

B ;5e iente usted respaldede lapalments e tbrmines de scceso 8 tratamientos médieos pars su
eondicionT

Muy respaldado o
Respaldado én cicrta medida
Poco respaldade

Mo pespakdado

B, tHorecibids aladn tipo de apoyo legal o insticionnl pam acceder o ratamientes medicos especifion?

| 54, en gran medsda
81, en cierta medidn
Mo, en iy pocs medida
No he recibido ningin tipo de apoyo

Beccitm 5 Recomendnciones ¥ Opinkones Finales

10, 0uwé cambing o mejoras le gustarin ver en &l sistema de sl 0 en 1as leyes relacionsdas con ¢l acceso

a tratarmicnios pam enferrmedades rarss en Ecuador?

Mupyor acceso o ieatamieriboa

Medjora en el apoyo legal
Increments & 2 mbemaciin sebre condiciones médicas rrms

Diras recomnendacianes (especificnr)
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