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Enfermedad de
Gaucher:

Enzima B glucosidasa
acida:

Esplenectomia:

Esplenomegalia:

Gammapatia
monoclonal:

Osteonecrosis:

Terapia de reduccién de
sustrato (TRS):

Terapia de reemplazo
enzimatico (TRE):

Glosario

Trastorno genético autosémico recesivo, clasificado como una enfermedad
de depdsito lisosomal. Se caracteriza por la deficiencia de la enzima
B-glucocerebrosidasa, lo que conduce a la acumulacién de glucocerebrdésidos
en los macréfagos, formando las células de Gaucher. Estas células se depositan
en el bazo, el higado, la médula ésea y el SNC, generando una amplia gama de
manifestaciones clinicas (1).

También conocida como beta-glucocerebrosidasa o Gease, es una enzima lisosomal
que cataliza la hidrdlisis del glucosilceramida (glucocerebrésido) en la ceramiday la
glucosa. Esta reaccién es esencial para el metabolismo normal de los glucolipidos
en las células (2).

Procedimiento quirlrgico que consiste en la extirpacién total o parcial del bazo,
un érgano ubicado en la parte superior izquierda del abdomen, que desempenia
funciones esenciales en el sistema inmunoldgico y en el proceso de eliminaciéon de
glébulos rojos envejecidos o dafiados (3).

Se define como el agrandamiento anormal del bazo. Este trastorno puede ser
causado por una variedad de condiciones subyacentes. El diagndstico es clinico y
la confirmacion se establece mediante técnicas de imagen (4).

Trastorno caracterizado por la presencia en sangre de una cantidad anormal de
una inmunoglobulina producida por un solo clon de células plasméticas. Esta
inmunoglobulina anémala se denomina proteina monoclonal o componente M (5).

Conocida como necrosis avascular, es una enfermedad ésea caracterizada por la
muerte de las células dseas debido a la interrupcion del suministro sanguineo. Esta
condicién puede afectar cualquier hueso, pero es mas comun en las articulaciones
de carga, como la caderay la rodilla (6).

Estrategia terapéutica utilizada en el tratamiento de enfermedades de depdsito
lisosomal (EAL). Consiste en disminuir la sintesis de los sustratos que se acumulan
debido a deficiencias enzimaticas, con el objetivo de reducir su acumulacién en las
células y mitigar los efectos patolégicos de estas enfermedades. A diferencia de
la terapia de reemplazo enzimético, que busca suplir la enzima deficiente, la TRS
actla inhibiendo la produccién de sustrato (7).

Tratamiento que consiste en la administracion intravenosa de una enzima funcional
para suplir la deficiencia o ausencia de dicha enzima en personas con EAL. La TRE
busca restaurar la actividad enzimética normal, reduciendo la acumulacién de
sustratos y mejorando los sintomas clinicos (7).



Volumetria esplénica:

Volumetria hepatica:

Glosario

Técnica diagndstica que permite cuantificar el tamano del bazo mediante iméagenes
como la tomografia computarizada o la resonancia magnética. Evalda la presencia
y el grado de esplenomegalia (agrandamiento anormal del bazo) (8).

Técnica diagndstica utilizada para medir el tamafio del higado, empleada en la
evaluacion de diversas enfermedades hepaticas. Se realiza cominmente mediante
imagenes médicas como la tomografia computarizada o la resonancia magnética (9).



Introduccién

La enfermedad de Gaucher (EG) es el trastorno de depdsito lisosomal méas frecuente a nivel mundial, causado
por mutaciones en el gen GBA1, que conducen a una deficiencia de la enzima B-glucocerebrosidasa. Esta
disfuncién origina la acumulacion de glucocerebrésidos en macréfagos, conocidos como células de Gaucher,
lo que genera una amplia gama de manifestaciones clinicas multisistémicas, que incluyen esplenomegalia,
hepatomegalia, compromiso éseo, alteraciones hematoldgicas y en sus formas neuronopéticas, afectacién
neuroldgica progresiva (10,13). La enfermedad se clasifica en tres formas clinicas: tipo 1 (no neuronopética),
tipo 2 (aguda neuronopaética) y tipo 3 (crénica neuronopética), siendo la tipo 1 la més prevalente tanto a nivel
global como en Latinoamérica (11,12,14).

En el mundo, la prevalencia al nacimiento es de 1,5 casos por cada 100.000 nacidos vivos y la general se
establece en 0,9 casos por cada 100.000 habitantes, presentandose una cifra més alta en poblaciones judias
Askenazi, donde la frecuencia de portadores puede alcanzar el 1 en 17 (12,15). Sin embargo, diversos estudios
han evidenciado que la enfermedad esta presente en todas las etnias y regiones del mundo, incluida América
Latina, donde el acceso desigual al diagndstico temprano y al tratamiento ha sido un reto constante (14,16,17).
Datos de registros internacionales como el International Collaborative Gaucher Group (ICGG) y el Gaucher
Outcome Survey (GOS) han descrito con mayor precision la distribucidn, caracteristicas y resultados clinicos
de méas de 12.000 personas en diferentes continentes (16,18,19).

Segun el Instituto Nacional de Salud (INS), durante 2023 se notificaron 13.643 casos de enfermedades huér-
fanas en Colombia; Bogotd, Antioquia y Cali notificaron el 69,90% de los casos (20). A su vez, un estudio de 2020
sobre la prescripcidn en las personas con diagndstico de Gaucher estimé una prevalencia de 1 caso por cada
266.441 personas (aproximadamente 0,38 por 100.000). Ademas, resalté que la enfermedad afecta principalmente
a adultos y tiene mayor frecuencia en mujeres, con una distribucién predominante en Bogota D. C., Antioquia y
Valle del Cauca (18,21).

Las opciones terapéuticas para la EG han evolucionado en las Ultimas tres décadas. La terapia de reemplazo
enzimatico (TRE) con imiglucerasa y otras alternativas intravenosas han demostrado mejorar la supervivencia
y reducir la morbilidad, especialmente en la forma tipo 1 (12,20,21). Méas recientemente, las terapias orales de
reduccion de sustrato, como el eliglustat, han emergido como alternativas eficaces en las personas seleccio-
nadas (19,25). Sin embargo, en Latinoamérica, las barreras econdémicas, geograficas y de capacidad diagndstica
siguen limitando el acceso equitativo a estas intervenciones (10,14,16,19).

El presente documento busca ofrecer un panorama actualizado sobre la epidemiologia, morbilidad, mor-
talidad y atencién integral de la EG en Colombia. La consolidacion de estos datos busca no solo aportar a la
vigilancia epidemioldgica nacional, sino producir y difundir informacién Gtil para la toma de decisiones, con el
propdsito de contribuir a mejorar los resultados en la salud de los colombianos, y promover el uso eficiente y
equitativo de los recursos.



Aspectos éticos y legales

Toda la informacién presentada en este documento corresponde al andlisis de los datos obtenidos a partir del
reporte que las entidades realizaron a la CAC de forma voluntaria para el periodo comprendido entre el 1° de
enero del 2024 y el 31 de diciembre del mismo afio.

Su objeto es generary difundir informacién y conocimiento para la toma de decisiones, desde las perspec-
tivas administrativa, clinica y de gestién del riesgo, orientadas a la proteccién y promocién de la salud, asi como
a la prevencidn, diagndstico, tratamiento y seguimiento de las enfermedades de alto costo. Asi mismo, la CAC
busca contribuir a mejorar los resultados en la salud publica e individual de los colombianos, promoviendo el
uso eficiente y equitativo de los recursos limitados del sistema de salud, y generando valor social, cientifico,
informativo e investigativo para el pais.

El contenido de este informe es el producto de un riguroso ejercicio académico correspondiente a una
investigacién documental retrospectiva, clasificada sin riesgo, en la que se insta a la pluralidad en la obtencién
de la informacién, garantizando que los datos obtenidos de fuentes primarias se administran, conservan, cus-
todian y mantienen en anonimato, confidencialidad, privacidad e integridad, segun las normas internacionales
para la investigacién con seres humanos, tales como la Declaracion de Helsinki (22), el Informe Belmont (23) y las
Pautas CIOMS (24). También se sigue la normativa colombiana, establecida por: la Resolucién 8430 de 1993 (25),
que regula las normas cientificas, técnicas y administrativas para la investigacion en salud; la Resolucién 1995
de 1999 (26), que ordena la proteccion de los datos clinicos derivados del manejo de la historia clinica (HC); y
la Ley Estatutaria de Habeas Data 1581 de 2012 (27), que emite las disposiciones generales para la proteccion
de los datos personales, regulada por el Decreto Nacional 1377 del 2013 (28) para el manejo adecuado de los
datos sensibles.
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Aspectos metodolégicos

Auditoria
Generalidades del reporte

La Cuenta de Alto Costo (CAC) realizé un andlisis de la poblacién con EG, centrado en el diagnéstico y el tratamiento
en el marco del desarrollo del Plan Nacional de Enfermedades Huérfanas, reglamentado por el MSPS y el trabajo
articulado de los integrantes de la mesa nacional de enfermedades huérfanas.

Desde la CAC se asumid el compromiso de implementar el primer piloto nacional para evaluar la gestion en
la poblacion con EG. Es asi como en el 2023 se avanzé con la construccién de instructivos para el reporte de la
informacion, lo que permitié conocer la gestion de la cohorte nacional de la enfermedad durante el periodo 2023.
Teniendo en cuenta el compromiso y los valiosos aportes de los actores para identificar avances y retos en el acceso
a los servicios y el tratamiento de las personas con enfermedades huérfanas, se considerd dar continuidad a la re-
coleccién y auditoria de los datos de forma anual.

El reporte de la informacién constituye un ejercicio voluntario por parte de cada Entidad Promotora de Salud
(EPS) y Entidad Obligada a Compensar (EOC). Este reporte fue realizado el 15 de febrero del 2025 y recopilé los
datos relacionados con la atencién en salud brindada a la poblacién incluida en la cohorte, en el periodo compren-
dido entre el 1° de enero y el 31 de diciembre del 2024. Para la preparacién del reporte anual de informacién, la
CAC desarrollé diversas actividades orientadas a fortalecer la gestiéon en salud de la poblaciéon perteneciente a la
cohorte. Entre estas acciones, se destacan: la capacitacion dirigida a los integrantes de las EPS y EOC, en la cual se
socializaron los hallazgos y aspectos clave relacionados con el manejo de esta poblacién; y la revisién del instructivo
de reporte, incorporando las recomendaciones de expertos clinicos y actores participantes del piloto nacional, lo
que permitié incluir 19 variables adicionales para fortalecer la caracterizacion de la poblacion. Adicionalmente, la
CAC llevé a cabo un proceso de triangulacion de la informacién, incluyendo la suministrada por el Instituto Nacional
de Salud para este evento, con el fin de garantizar que las personas fueran efectivamente integradas a la cohorte.

En el periodo del 2024, 25 entidades reportaron informacién sobre la gestidn de la atencién en salud de per-
sonas con EG, mientras que 38 entidades informaron no haber identificado casos en el periodo de referencia.
Adicionalmente 28 entidades, pese a no haber remitido informacién, no presentaban casos requeridos, es decir, no
han reportado casos en periodos previos y tampoco se han notificado al Sistema Nacional de Vigilancia en Salud

Publica (SIVIGILA) del INS.

La totalidad de los registros remitidos a la CAC fueron auditados con el fin de garantizar la calidad de la infor-
macidn necesaria para el anélisis, la evaluacion y el monitoreo del proceso de atencién gestionado por los asegura-
dores dentro de la cohorte. La tabla 1 presenta la distribucion detallada de las entidades seguiin su participacion en
el proceso de reporte a la CAC, para el periodo 2024.

Tabla 1. Distribucién de las entidades segun la radicacion de casos de la EG a la Cuenta de Alto Costo,
Colombia 2024

EAPB de excepcion 4 1 1
EAPB especial 10 6 4
EAPVS 6 3 3
EPS 32 23 9 0
Dt talendosand Y 38 0 19 19
Fondo de atencién en salud para PPL 1 0 0 1
Total 91 25 38 -

Fuente: base de datos después de la auditoria a la EG, mediciéon al 31 de diciembre de 2024.
EAPB: Empresas Administradoras de Planes de Beneficios; EAPVS: Entidades Administradoras de Planes Voluntarios de Salud; EPS: Entidad Promotora de Salud;
PPL: personas privadas de la libertad.



Calidad de la informacién

Con el propésito de garantizar la confiabilidad y calidad de la informacién, la CAC ha establecido tres fases
fundamentales dentro de su proceso de auditoria:

Validacién de la informacion

Esta actividad consiste en la disposicién de un validador de informacién automatizada, disefiado para evaluar
la coherencia, estructura y completitud de los datos reportados. Esta herramienta tecnoldgica permitié iden-
tificar errores de forma, contenido y relacién entre variables, asegurando que la informaciéon cumpliera con los
requisitos técnicos establecidos.

Las entidades contaron con la posibilidad de realizar multiples cargues de informacién hasta consolidar
una base de datos coherente y proceder con la radicacién final. Una vez vencido el plazo de reporte (15 de
febrero de 2025), el sistema fue bloqueado para impedir modificaciones posteriores. Paralelamente, los so-
portes clinicos y administrativos fueron organizados y almacenados en el repositorio de la CAC, garantizando
su trazabilidad y seguridad.

La disposicién de los datos se llevd a cabo a través de la plataforma SISCAC, la cual garantiza un transito
seguro y controlado de la informacién de las personas con EG. Es importante destacar que la CAC, como en-
tidad certificada en privacidad y seguridad de la informacién, opera bajo rigurosos estdndares de proteccién
de datos, lo que garantiza la confiabilidad y transparencia del proceso.

Cruce de datos con fuentes externas

En esta etapa, se realiza el cruce de la informacién con la Base de Datos Unica de Afiliados (BDUA), con el ob-
jetivo de validar tanto el estado vital como la afiliacion de las personas al sistema de salud.

Auditoria de soportes

Durante esta fase, se contrasta la informacién reportada con los soportes clinicos y administrativos disponibles,
lo que permite validar la veracidad de los diagnésticos, confirmar la calidad de los seguimientos clinicos y eva-
luar la atencién proporcionada. Los hallazgos obtenidos son puestos a disposicién de las EAPB, brindédndoles
la oportunidad de ejercer su derecho de objecion.

Como parte del enfoque de mejora continua, se publicé un informe de calidad personalizado para cada
EAPB, en el que se detallaron los hallazgos més relevantes relacionados con la gestion clinica y administrativa
de los registros. Asi mismo, se dan recomendaciones con base en las oportunidades de mejora identificadas
en la red de prestadores, con el objetivo de fortalecer los procesos y optimizar la atencién en salud.

En latabla 2, se presentan los resultados de la calidad del reporte de la informacién en el pais, desagregados
por cada uno de los regimenes del aseguramiento. Se verificé que el 64,50% de los datos fueron reportados
con calidad, coincidiendo con los descritos en los soportes clinicos adjuntos.

Tabla 2. Distribucién de los registros auditados, inconsistencias y calidad de la informaciéon por régimen, Colombia 2024

Excepcion 7 3 42,86 36,05 7,07 41,10 15,78
Especial 0 0 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00
Contributivo 158 1 0,63 66,79 6,35 1,01 25,84
Subsidiado 88 0 0,00 62,61 8,52 28,40 0,47
Ente territorial 0 0 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00
Prepagada 0 0 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00
Total 253 4 1,58 64,50 7,09 26,40 2,01

! Inconsistencias: casos reportados por primera vez a la CAC en los cuales no se logré evidenciar el sustento del diagndstico.

2 Datos de calidad: dato reportado que coincide con el dato observado en los soportes.

% Datos ajustados: dato reportado que no coincide con el observado en los soportes.

“ Datos no soportados: dato reportado que no cuenta con soportes verificables por la auditoria.

° Datos de no gestion: corresponde a un dato que da cuenta de la no realizacién de una actividad de diagndstico o de seguimiento para las personas con EG.
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Se aplicaron inconsistencias en los registros en los cuales no se contaba con los soportes vélidos o com-
pletos para sustentar el diagndstico (tabla 3).

Tabla 3. Distribucidn de los registros reportados como pertenecientes a la cohorte y con inconsistencias
comparativas, 2023 Vs. 2024

2023 21 5 2,37
2024 253 4 1,58

Fuente: bases de datos después de la auditoria a la EG, mediciones del 31 de diciembre de 2023 al 31 de diciembre de 2024.

Poblacién informada y auditada en el periodo evaluado

La poblacién objeto del reporte incluye a las personas con diagnéstico de EG que recibieron atencién en alguna
de las entidades aseguradoras durante el periodo comprendido entre el 1° de enero y el 31 de diciembre del
2024. Se incluyeron las personas diagnosticadas antes del periodo (casos prevalentes), durante el periodo (casos
nuevos incidentes) y los fallecidos durante el tiempo de observacion. Asi mismo, se consideraron las personas
que fueron notificadas en SIVIGILA que podrian tener la enfermedad, con el fin que las EAPB gestionaran la
confirmacién o descarte del diagndstico correspondiente.

De los 253 registros informados a la CAC, 240 ingresaron al proceso de auditoria. Previo al inicio de dicha
auditoria, se inactivaron 13 registros por dos motivos: correspondian a registros duplicados reportados por
més de una EAPB (identificados mediante el cruce con la Base de Datos Unica de Afiliados [BDUA]) o tenian
diagndstico no confirmado, los cuales continlian en proceso de gestién por parte de las respectivas EAPB.

Posterior a la validacion de los 240 casos que ingresaron al proceso de auditoria, se inactivaron 5 registros:
cuatro de ellos correspondian a casos reportados por primera vez a la CAC en los cuales no se logré evidenciar
el sustento clinico del diagndstico, y uno fue excluido por tratarse de un diagndstico descartado. Como resul-
tado, al finalizar la auditoria, se identificaron 235 registros con diagndstico confirmado de EG.

Hallazgos relevantes identificados durante la auditoria

Durante el proceso de auditoria implementado, se identificaron oportunidades para las EAPB y su red prestadora
en lo referente a la documentacién de los registros relacionados con la sintomatologia de la enfermedad en la
poblacion pediatrica y adulta, la realizacién de estudios paraclinicos y el cubrimiento de servicios de asistencia
durante la atencion para la cohorte. En la tabla 4 se presentan las oportunidades de mejora identificadas.



Tabla 4. Hallazgos clave de la auditoria a los registros de personas con enfermedad de Gaucher: desafios en
el reporte y la gestidn clinica

Pacientes sin consultas
por hematologia en el
periodo

Pacientes pediatricos (sin
evaluacién de retardo
pondoestatural)

Pacientes sin informacién
de dolor éseo/crisis 6seas

El profesional especializado aplica las recomendaciones de la evidencia en menores, jévenes o
adultos seguin sus manifestaciones clinicas, reconociendo sus variantes para establecer los estudios
necesarios y precisos en el diagndstico y seguimiento del trastorno. La aplicacion de los criterios para
iniciar las terapias enzimaticas y de reduccién requieren una evaluacién profesional especializada, la
cual establece los objetivos terapéuticos para el cumplimiento.

Los controles especializados oportunos y continuos garantizan el seguimiento adecuado de la
evoluciéon de la enfermedad previniendo complicaciones y la afectacién de la calidad de vida. Sin
embargo, durante la auditoria se identificd que el 18,72% de la poblacién no recibié atenciones por
parte de la especialidad de hematologia durante el periodo. En los casos con terapia de reemplazo
enzimatico (TRE) y terapia de reduccién de sustrato (TRS) es indispensable que el especialista en
enfermedades metabdlicas emita el concepto de dosis individual o frecuencia de administracién, con
el objetivo de alcanzar las metas terapéuticas o realizar modificaciones en las mismas.

Las distintas formas clinicas de la enfermedad pueden presentarse con compromiso neurolégico,
hepatoesplenomegalia, hiperesplenismo, crisis éseas o complicaciones hematopoyéticas. Estas
manifestaciones hacen indispensable el acompafiamiento regular del especialista, quien orienta el
enfoque en la anamnesis, el examen fisico, las pruebas de laboratorio y los estudios imagenolégicos,
permitiendo la intervencién de acuerdo con las necesidades individuales de cada paciente. Por ello,
la ausencia de estas consultas limita la capacidad de evaluar la progresion de la enfermedad y, en
consecuencia, la toma de decisiones médicas.

Entre las complicaciones més frecuentes en la poblacién pediatrica se encuentra el retardo
pondoestatural. Durante la auditoria, se evidencié la ausencia de informacién relacionada con la
medicién pondoestatural en el 63,26% de los registros, lo cual no muestra cambios significativos en
comparacién con el reporte del periodo anterior 68,42%.

La falta de informacién limita el seguimiento adecuado de menores con retardo en el crecimiento
pondoestatural o con disminucién en la velocidad del crecimiento. Ademas, este es uno de los criterios
de inclusién que permite alcanzar una buena respuesta a la TRE.

Esta informacién en los pacientes que se encuentran en tratamiento enzimatico con continuo estado
de crecimiento contribuye a definir la necesidad de modulacién de dosis de manera individualizada.

Los pacientes con EG expresan clinicamente sus complicaciones esqueléticas con dolor agudo e
intenso, o con crisis éseas. Las principales manifestaciones del compromiso esquelético son: infiltracién
medular, osteopenia, osteoporosis, infarto dseo, ostedlisis, osteonecrosis y fracturas patoldgicas. Su
ocurrencia puede presentarse desde la nifiez, con implicaciones en la calidad de vida.

La localizacién de las alteraciones éseas cominmente se encuentra en los huesos largos, el fémur
distal, latibiay el himero proximal, algunos en la columnay la pelvis. No obstante, durante la auditoria
se identificé la ausencia de informacién sobre dolory crisis 6seas en el 39,57% de los registros, lo que
restringe el andlisis clinico.

La terapia enziméatica contribuye significativamente a la reduccién o eliminacién del dolor éseo en
los pacientes, asi como a la disminucién de eventos esqueléticos. Su inicio temprano previene el
compromiso del sistema 6seo y la adherencia sostenida al tratamiento evita la reaparicion de los
sintomas, sobre todo en los dolores éseos. Por lo tanto, es fundamental identificar la sintomatologia
en el seguimiento de la enfermedad para nifios y adultos, pues ello permite evaluar su respuesta
terapéutica, en busca de la mejora de las crisis de dolor éseo.

Finalizados los procesos de verificaciéon de datos y de validacién de coherencia de la informacién, las EAPB
realizaron la aprobacién de la base de datos correspondiente a la cohorte. Posteriormente, se llevé a cabo la
reunion de cierre de auditoria, en la cual se socializaron los hallazgos especificos identificados para esta pobla-
ciény se hizo entrega del informe de calidad respectivo.
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Analisis epidemiolégico
Anélisis descriptivo

Se realizé un andlisis descriptivo de las variables sociodemogréficas y clinicas de interés. El primer grupo esta
conformado por la edad, el sexo, la entidad territorial, el régimen de afiliacién y la entidad que realizé el reporte.
En el segundo grupo estan incluidos el diagndstico (en los casos incidentes), las comorbilidades, los resultados
de los laboratorios clinicos e imagenoldgicos y el seguimiento a las atenciones y al tratamiento. Las variables
cuantitativas fueron analizadas utilizando las medidas de tendencia central y dispersién; y las cualitativas usando
frecuencias absolutas y relativas.

Estimacion de la morbilidad y la mortalidad

Se calculé la incidencia, prevalencia y mortalidad, definidas para este documento de la siguiente forma:

e Incidencia: corresponde a las personas con fecha de diagnéstico de EG entre el 1° de eneroy el 31 de
diciembre del 2024. Se reporta como el nimero de casos nuevos por 1.000.000 de habitantes o afiliados,
segun corresponda.

e Prevalencia: se refiere al niUmero de personas con diagnéstico de EG reportadas durante el periodo de
interés, independiente del estado vital a la fecha de corte, es decir, se calculé una prevalencia de periodo.
Se informa como el nimero de casos por 1.000.000 de habitantes o afiliados.

e Mortalidad: los fallecimientos se definieron con base en las novedades administrativas del reporte y el cruce
con la base de datos de mortalidad de la BDUA, considerada como la fuente oficial, ya que su informacién
ha sido cruzada con el Registro Unico de Afiliados (RUAF) de la Registraduria Nacional del Estado Civil y
el Departamento Administrativo Nacional de Estadistica (DANE). Se reporta como el nimero de casos
fallecidos por cualquier causa de personas con diagnédstico de EG por 1.000.000 de habitantes o afiliados.

Las medidas de morbimortalidad se estandarizaron por la edad, utilizando el método directo, tomando
como referencia la poblacion colombiana estimada por el DANE (n= 52.695.952) (figura 1). Para ajustar las
estimaciones nacionales se tomé como referencia a la poblacion estdndar mundial, por quinquenios, definida
por la Organizacién Mundial de la Salud (OMS) (29) . La morbimortalidad se calculé segun las regiones del pais,
que son definidas por el DANE segun el producto interno bruto (PIB).



Figura 1. Poblacién proyectada por el DANE segun la entidad territorial, Colombia 2024
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Figura 2. Numero de afiliados segin la empresa administradora de planes de beneficios, Colombia 2024
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1.| RESUMEN

infogratico

Panorama epidemiolégico de la enfermedad de Gaucher

Periodo: del 1° de enero del 2024 al 31 de diciembre del 2024.
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1. Panorama epidemiolégico de la enfermedad de Gaucher

1.1. Caracterizacion sociodemogréafica de los casos incidentes y prevalentes de EG en Colombia

Durante el periodo comprendido entre el 1° de eneroy el 31 de diciembre del 2024, se registraron en Colombia
235 personas con EG (31 casos méas en comparacién con el afio anterior). Cifra a la que se incluyen 25 casos
prevalentes no identificados previamente, lo que equivale a un aumento del 15,20% (figura 3).

Figura 3. Casos con EG, Colombia 2023 - 2024
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de casos

Descargar figura

Al comparar los casos nuevos detectados durante 2024 con el 2023, se observé una leve disminucién. En
2024, |a tasa de incidencia fue de 0,11 casos por millén de habitantes (n= 6), mientras que en 2023 fue de 0,15
casos por millén (n= 8). El resto de los casos que conforman el crecimiento de la cohorte entre los dos afios,
corresponden a nuevos reportes con diagnostico previo al 2024 (n= 25), por lo que se incluyeron en el analisis
de la prevalencia.

1.1.1. Caracterizacién sociodemografica de los casos

El andlisis de la distribucién sociodemogréfica revel6 patrones diferenciales en funcién del sexo, la edad y, en
menor medida, la pertenencia étnica.

Distribucién por el sexo

El 56,60% (n= 133) de la poblacién reportada correspondié a mujeres, con una razén de 1,3 mujeres por cada
hombre (1,3:1). En los casos incidentes de 2024 (n= 6), también se observé una predominancia femenina con
cinco casos en mujeres.

Distribucién por la edad

La mediana de la edad en 2024 fue de 36 afios (RIC: 21 - 51). Al desagregar por sexo, en las mujeres fue de 35
afos (RIC: 22 - 52), mientras que en los hombres fue de 38 afios (RIC: 20 - 50). Estos datos indican que la enfer-
medad se diagnosticé con mayor frecuencia en adultos jéovenes de mediana edad, con poca variacién entre sexos.

En la figura 4 se muestra la pirdmide poblacional correspondiente a las personas con EG durante el afio
2024. En ella se evidencia el predominio de casos en el género femenino, con mayor concentracién en los
grupos de edad entre los 25 y los 44 afios.
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En las mujeres, los porcentajes mas altos se observaron entre los rangos etarios de 30 a 34 afosy de 40 a
44 anos, con un 9,80% cada uno. En los hombres, los grupos con mayor proporcién de casos fueron los de 30
a 34 afios, con un 10,53%, y los de 25 a 29 afios y de 40 a 44 afios con un 9,02% cada uno. Los extremos de la
edad fueron grupos pediatricos (0 a 9 afios) y adultos mayores (60 afios en adelante).

Distribucién por etnia

Respecto a la identificacion étnica, el 99,15% (n= 233) de los casos no reportaron pertenencia a ningin grupo
étnico especifico, mientras que solo el 0,85% (n= 2) se identificaron como indigenas.

Figura 4. Pirdmide poblacional de las personas con EG, Colombia 2024
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1.1.2. Distribucion regional de los casos

En 2024, el mayor porcentaje de casos prevalentes de la EG residia en Bogotd, D. C., (25,11%), seguido por las
regiones Central (22,13%) y Oriental (17,87%). Bogot4, D. C., se destacd por tener més casos en mujeres, mientras
que en la Caribe la mayoria se reporté en hombres.

La mayor proporcién de casos nuevos se concentrd en la region Oriental, con un 66,67% (n= 4), seguida de
Bogot4, D. C., y la regién Central, cada una con 1 caso. En la tabla 5 se presenta la distribuciéon regional segun
el lugar de residencia de los casos prevalentes.

Tabla 5. Prevalencia de la EG segun la regién y el sexo, Colombia 2024

Bogots, D. C. 39(29,32) 20(19,61) 59 (25,11)
Central 27 (20,30) 25(24,51) 52(22,13)
Oriental 26(19,55) 16 (15,69) 42 (17,87)
Caribe 18(13,53) 23(22,55) 41 (17,45)
Pacifica 21(15,79) 17 (16,67) 38(16,17)
Amazonia-Orinoquia 2(1,50) 1(0,98) 3(1,28)

Total 133 (100,00) 102 (100,00) 235(100,00)
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1.1.3. Distribucién de los casos segun el régimen de afiliacién al sistema de salud

El 51,50% de los casos se presentaron en el régimen contributivo, seguido del subsidiado con el 46,80% y el de
excepcion con el 1,70%. En el anélisis por sexo, el contributivo concentré el mayor nimero de mujeres, mientras
que en el subsidiado se observé una distribucidon més equilibrada entre ambos sexos.

En los casos incidentes, el 83,30% (n= 5) se encontraba afiliado al régimen subsidiado y el 16,70% al con-
tributivo. No se reportaron nuevos diagndsticos en el régimen de excepcion. La mayoria de los incidentes
correspondieron a mujeres (83,30%).

En los casos prevalentes, se observd una mayor concentracion en la poblacién adulta joven, en los grupos
etarios de 30 a 44 afios (cerca del 30%). Estos casos se distribuyeron principalmente entre los regimenes con-
tributivo y subsidiado, los cuales aportaron el 98,30% de la carga total (51,50% y 46,80%, respectivamente). La
mediana de la edad en el régimen contributivo fue de 41 afios, mientras que en el subsidiado fue de 31 afios,
lo que sugiere una mayor carga de la enfermedad en edades mas tempranas.

Del total de los incidentes, cinco ocurrieron en el régimen subsidiado, con predominancia en edades pe-
didtricas y jévenes (tabla 6). La mediana de la edad de este grupo fue de 20,5 afios.

Tabla 6. Caracteristicas de los casos prevalentes de la EG segun el régimen de afiliacion, Colombia 2024

Sexo
Mujeres 71(30,21) 60(25,53) 2(0,85) 133(56,60)
Hombres 50(21,28) 50(21,28) 2(0,85) 102 (43,40)
Edad en afios’ 41 (27 - 54) 31(16-48) 54,5 (46,5 - 64,5) 36(21-51)
Grupo etario
0-4 0(0,00) 3(2,73) 0(0,00) 3(1,28)
5-9 2(1,65) 7 (6,36) 0(0,00) 9(3,83)
10-14 6(4,96) 14(12,73) 0(0,00) 20(8,51)
15-19 8(6,61) 12 (10,91) 0(0,00) 20(8,51)
20-24 9(7,44) 7(6,36) 0(0,00) 16 (6,81)
25-29 11 (9,09) 7(6,36) 0(0,00) 18 (7,66)
30-34 10 (8,26) 14(12,73) 0(0,00) 24.(10,21)
35-39 10 (8,26) 7 (6,36) 0(0,00) 17 (7,23)
40-44 16(13,22) 5(4,55) 1(25,00) 22(9,36)
45-49 11(9,09) 9(8,18) 0(0,00) 20(8,51)
50-54 8(6,61) 5(4,55) 1(25,00) 14 (5,96)
55-59 9(7,44) 6(5,45) 1(25,00) 16 (6,81)
60-64 8(6,61) 6(5,45) 0(0,00) 14 (5,96)
65-69 4(3,31) 4(3,64) 0(0,00) 8(3,40)
70-74 5(4,13) 2(1,82) 1(25,00) 8(3,40)
75-79 3(2,48) 0(0,00) 0(0,00) 3(1,28)
80y més 1(0,83) 2(1,82) 0(0,00) 3(1,28)
" Mediana (RIC).

1.1.4. Distribuciéon de los casos con EG segun la entidad aseguradora

Las entidades con mayor proporcién de casos de EG en Colombia corresponden a: la EPS005 (14,89%), la
EPS037 (11,06%), la EPS041 (11,06%) y la EPS017 (9,36%), las cuéles concentraron aproximadamente el 46% del
total nacional.
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En términos de incidencia, la tasa estandarizada més alta se registré en la EPSS40, con 0,94 casos por millén
de afiliados, seguida de la EPS008 (0,81) y la EPSS41 (0,61).

La tabla 7 presenta la prevalencia estandarizada por EAPB, destacandose la EPS046, con 27,40 casos por
cada millén de afiliados, seguida por la EPS048 (11,34) y la EPS018 (9,83).

Tabla 7. Prevalencia de la EG por EAPB, Colombia 2024

EPS046 2 61.267 32,64 27,40 3,27 - 107,84
EPS048 1 130.286 7,68 11,34 0,28 - 54,38
EPS018 8 750.944 10,65 9,83 4,12 -19,96
CCF033 2 253.307 7,90 7,95 0,96 - 28,85
EPSI06 1 110.584 9,04 7,86 0,19 -48,00
EPSO17 22 2.805.614 7,84 718 4,49 -10,95
EPSS34 9 1.127.783 7,98 6,45 2,79-12,80
EPS008 14 2.103.473 6,66 6,17 3,34-10,49
EPS005 35 5.746.693 6,09 5,96 4,10-8,36
EPSS41 26 5.231.624 4,97 5,17 3,36-7,56
CCF055 6 1.436.284 418 4,23 1,54-9,22
EPS002 21 4.898.304 4,29 4,08 2,52-6,28
EPS012 1 293.423 3,41 3,87 0,09 -21,26
ESS118 7 1.713.744 4,08 3,82 1,52-795
EPSS40 S 1.652.114 3,03 3,65 1,16 -8,30
EPS037 26 5.904.385 4,40 3,62 2,32-5,42
ESS024 1 3.144.075 3,50 3,53 1,76 - 6,30
RES003 2 625.826 3,20 3,49 0,36 -13,37
ESS207 8 2.489.690 3,21 3,29 1,40 - 6,47
EPS010 20 5.433.474 3,68 3,25 1,95-5,11
EPSIO4 1 269.338 3,71 2,59 0,06 - 19,06
EPS001 1 248.772 4,02 2,24 0,05-19,82
ESS062 5} 1.569.483 1,91 2,03 0,41-5,82
EPSIO3 1 561.528 1,78 1,92 0,04-10,47
RES004 2 808.977 2,47 1,18 0,11-8,54

' Medida estandarizada utilizando la poblacién de la BDUA con corte al 30 de junio de 2024.
2 Intervalo de confianza al 95% para la prevalencia ajustada.

1.2. Caracteristicas clinicas de las personas con EG

La forma tipo 1 de la EG fue la més frecuente, representando el 77,87%, seguida por aquellos sin clasificacion
especifica (19,15%). La forma neuronopatica tipo 3 fue poco comin, con un 2,98%. La forma tipo 2 no registrd
casos durante el periodo analizado, lo cual podria deberse a su curso clinico rdpidamente progresivo, con
alta mortalidad en la primera infancia, lo que dificulta su identificacidon, notificacidon o supervivencia hasta el
diagndstico. En los incidentes, el 66,67% (n= 4) correspondid a la forma tipo 1y el restante 33,33% a casos sin
clasificacién.



La mediana de la edad al diagnéstico varid segin el subtipo: las personas con tipo 1 fueron diagnosticadas
alos 22,5 afios (RIC: 9 - 36), mientras que las formas neuronopéticas tipo 3a y 3b se identificaron durante los
primeros afios de vida.

Las manifestaciones clinicas més frecuentes al diagndstico fueron la esplenomegalia (46,81%), la hepa-
tomegalia (30,21%) y el compromiso éseo (24,26%). La anemia o trombocitopenia se reporté en el 17,87% de
los casos prevalentes, mientras que, en los incidentes, la anemia o trombocitopenia fue la manifestacién mas
comun al diagndstico (66,67%, n= 4). La tabla 8 resume las principales caracteristicas clinicas de las personas
con EG, clasificadas segun su subtipo.

Tabla 8. Caracteristicas clinicas de las personas con EG segun el subtipo, Colombia 2024

Edad al momento del diagnéstico (afios)? 22,50(9,00-36,00) 3,00(1,00-7,00) 12,00(5,50-40,50) 21,00(7,00-36,50)
Peso (Kg)" 62,5(55-72) 36 (23,6 - 50) 54,9 (38,9 - 66) 61(49-71)
Talla (cm)1 160 (154 - 167) 137 (128 - 170)  158,5(138,5- 168) 160 (151 - 167)
Manifestaciones clinicas al momento del diagnéstico
Esplenomegalia al diagndstico 95 (51,91) 1(14,28) 14 (3111) 110 (46,81)
Hepatomegalia al diagndstico 61(33,33) 1(14,28) 9(20,00) 71(30,21)
Compromiso éseo al diagnédstico 45 (24,59) 3(42,85) 9(20,00) 57 (24,26)
Compromiso neuroldgico al diagndstico 6(3,28) 3(42,85) 3(6,67) 12 (5,11)
Céncer al diagndstico 3(1,64) 0(0,00) 2 (4,44) 5(2,13)
Retraso en el crecimiento al diagnédstico 4(2,19) 1(14,28) 3(6,67) 8(3,40)
Anemia/trombocitopenia al diagndstico 36(19,67) 1(14,28) 5(11,11) 42 (17,87)
Esplenectomia 18 (9,84) 0(0,00) 2(4,44) 20 (8,51)

" Mediana (RIC).

1.3. Proceso diagnéstico

En los casos incidentes (n= 6) con informacién disponible, se evidencié que la actividad de la enzima B-gluco-
sidasa, prueba diagndstica clave para esta patologia, fue medida a través de dos métodos: sangre periféricay
papel de filtro. En el 33,33% de los casos incidentes (n= 2) no se contd con resultados de actividad enziméatica
por ninguno de los dos métodos en el momento del diagnéstico, sin embargo, cuentan con estudio de muta-
cién del gen GBA positivo.

En la totalidad de los casos incidentes no se contaba con la informacién sobre el volumen hepético y es-
plénico al momento del diagndstico, pardmetros clinicos relevantes para la caracterizacién y seguimiento de la
enfermedad. Por otro lado, se identificé la presencia de anemia o trombocitopenia en el 66,67% de los casos
incidentes (n= 4), manifestaciones clinicas frecuentes al momento del diagnéstico.


http://cuentadealtocosto.org




2.| RESUMEN
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Medidas de frecuencia epidemiolégicas de la enfermedad de Gaucher

Periodo: del 1° de enero del 2024 al 31 de diciembre del 2024.

La incidencia nacional
de la EG fue de

0,11 casos

por millén de habitantes, una cifra inferior a la estimada para el

afo 2023.

Los casos incidentes se concentraron en

Bogota, D. C,,

y en las regiones Oriental y Central,
destacandose la regién Oriental por
presentar  la mayor  incidencia
estandarizada, con 0,41 casos por millén
de habitantes.

En 2024, la prevalencia de la EG mostrd

W un incremento, alcanzando 4,35 casos

por millén de habitantes, con una mayor
afectacién en las mujeres.

Bogotd, D. C., registré la prevalencia mas
alta, con 6,63 casos por millén de
habitantes, seguida por las regiones
Pacifica y Central.

Durante el periodo de analisis, se
reportaron

2 muertes

en la poblaciéon con EG,

de las cuales una fue atribuida
directamente a complicaciones derivadas
de la enfermedad. La tasa de mortalidad
general fue de 0,05 casos por millén de
habitantes.

EG: enfermedad de Gaucher.
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2. Medidas de frecuencia epidemiolégicas de la enfermedad de Gaucher

2.1.Incidencia

Durante el periodo analizado, la incidencia nacional de la EG fue de 0,11 casos por cada millén de habitantes,
lo que representa una leve disminuciéon en comparacién con la tasa registrada en 2023 (0,15). Al desagregar
por el sexo, se observd una incidencia de 0,18 en las mujeres (n= 5) y de 0,03 en los hombres (n= 1). La tabla 9
presenta la incidencia cruda nacional y su distribucién segun el sexo y el tipo de EG en Colombia para el 2024.

Tabla 9. Incidencia de la EG por tipo de enfermedad y sexo, Colombia 2024

Mujeres Hombres Nacional
n=26.977.112 n=25.718.840 n=52.695.952
Tipo de EG
Tasa de Tasa de Tasa de
Casos nuevos |. . 2 Casos nuevos | . . : Casos nuevos |. . :
incidencia cruda’ incidencia cruda’ incidencia cruda’
5

Total 0,18 1 0,03 6 0,11
Tipo | 4 0,14 0 0,00 4 0,07
No clasificado 1 0,03 1 0,03 2 0,03

" La incidencia es reportada como el nimero de casos nuevos por 1.000.000 de habitantes. El denominador corresponde a la proyeccién de la poblacion
colombiana realizada por el DANE con corte al 30 de junio de 2024.

En cuanto a la poblacion afiliada al SGSSS, la incidencia estandarizada por la edad fue superior en el régimen
subsidiado, con 0,27 casos por 1.000.000 de afiliados, en comparacién con el contributivo, que presenté una
incidencia de 0,02. La mayor tasa de incidencia cruda fue registrada por la EPS008, con 0,95 (n= 2), seguida por
la EPSS40, con unatasa de 0,61 (n= 1), y la EPSS41 0,57 (n= 3) que registrd el mayor nimero de casos incidentes.

Por regiones, los casos incidentes residian en Bogota, D. C., la regién Oriental y la Central. La incidencia
estandarizada mas alta se observé en la Oriental seguida por la Central (tabla 10). A nivel departamental, las
tasas de incidencia estandarizada mas altas se registraron en Norte de Santander y Antioquia, con 2,40y 0,20,
respectivamente.

Tabla 10. Incidencia de la EG segun la region, el régimen de afiliacion y la EAPB, Colombia 2024

T Tasa de incidencia por 1.000.000 de afiliados 2024
ariable
Estandarizada’ | _IC 95%:

Regién
Bogota, D. C. 1 7.929.539 0,12 0,10 0,00-0,64
Central 1 12.500.000 0,08 0,11 0,00-0,53
Oriental 4 10.100.000 0,39 0,41 0,11-1,05
Régimen
Contributivo 1 28.500.000 0,03 0,02 0,00-0,18
Subsidiado 2 20.100.000 0,24 0,27 0,08-0,62
EAPB
EPS008 2 2.103.473 0,95 0,81 0,09 -32,07
EPSS40 1 1.652.114 0,60 0,94 0,02 -43,78
EPSS41 8 5.231.624 0,57 0,61 0,12-17,53

" Medida estandarizada utilizando la poblacién de la BDUA con corte al 30 de junio de 2024.
2 Intervalo de confianza al 95% para la incidencia estandarizada.



2.2. Prevalencia

En comparacién con el periodo anterior, la prevalencia nacional estandarizada por la edad aumentd, pasando
de 3,80 a 4,35 casos por millén de habitantes. La tabla 11 resume los resultados desglosados por sexo y por
tipo de EG.

En la poblacién afiliada al SGSSS, la prevalencia estandarizada mas alta se observé en el régimen subsidiado,
con 5,47 casos por millén de afiliados, seguido del contributivo y el de excepcidn. Entre las entidades, la mayor
prevalencia se encontré en la EPS046, con 27,40 casos por millén de afiliados (IC 95%: 3,27 - 107,84), seguida
de la EPS048, con 11,34 (IC 95%: 0,28 - 54,38), y la EPS018, que reportd 9,83 (IC 95%: 4,12 - 19,96) (tabla 7).

Tabla 11. Prevalencia nacional de la EG por sexo y tipo de enfermedad, Colombia 2024

Mujeres Hombres Nacional
n=26.977.112 n=25.718.840 n=52.695.952
Tipo de EG
Prevalencia de Prevalencia de Prevalencia de
Casos : 5 Casos : Ca :
periodo periodo’ periodo’
133

sos
Total 4,93 102 3,96 235 4,45
Tipo | 111 4,11 72 2,79 183 3,47
Tipo 3 1 0,03 ) 0,21 7 0,11
No clasificado 21 0,77 24 0,93 45 0,85

" La prevalencia es reportada como el nimero de casos por 1.000.000 de habitantes. El denominador corresponde a la proyeccién de la poblacion colombiana
realizada por el DANE con corte al 30 de junio de 2024.

En el anélisis por regiones, aunque no hubo diferencias significativas, Bogotd, D. C., registré la prevalencia
mas alta, superando el promedio nacional. A nivel departamental, los territorios con las mayores prevalencias
estandarizadas fueron Risaralda y Valle del Cauca, con 9,38 y 6,86 casos por milléon de habitantes, respectiva-
mente. La tabla 12 presenta los datos de prevalencia desglosados por regién y régimen de afiliacion.

Tabla 12. Prevalencia de la EG por region y régimen de afiliacién, Colombia 2024

. Prevalencia por 1.000.000 de afiliados 2024
ariable
Estandarizada' | _IC 95%2

Régimen
Subsidiado 110 20.100.000 5,46 5,47 4,49 - 6,60
Contributivo 121 28.500.000 4,24 3,89 3,21-4,66
Excepcién 4 2.040.032 1,96 3,36 0,89-8,74
Regién
Bogota, D. C. 59 7.929.539 7,44 6,63 5,02 -8,60
Pacifica 38 8.537.241 4,45 4,42 3,12-6,06
Central 52 12.500.000 4,16 4,03 2,99-5,30
Oriental 42 10.100.000 4,16 4,01 2,87-5,42
Caribe 41 12.000.000 3,40 3,39 2,43-4,59
Amazonia-Orinoquia 3 1.599.445 1,88 1,86 0,37-5,55

" Medida estandarizada utilizando la poblacién de la BDUA con corte al 30 de junio de 2024.
2 Intervalo de confianza al 95% para la prevalencia ajustada.

2.3. Mortalidad general

En 2024, la mortalidad por todas las causas fue de 0,05 por millén de habitantes, levemente superior a la tasa de
0,02 registrada en 2023 (tabla 13). Durante el periodo analizado se registraron dos muertes por todas las causas
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en personas con EG. Una fue atribuida directamente a complicaciones de la enfermedad y la otra a una causa
no relacionada, excluyendo el cancer, las enfermedades cardiovasculares y las infecciones. Ambas defunciones
ocurrieron en hombres menores de 15 afios, uno estaba en tratamiento con imiglucerasa, con clasificacién de
forma tipo 3 de la EG, y el otro no habia iniciado terapia, no contaba con clasificacién.

Tabla 13. Mortalidad nacional en los casos de EG, Colombia 2023 - 2024

Mortalidad por 1.000.000 de habitantes

Periodo
IC 95%2

2023 52.215.503 0,02 0,02 0,00-0,10
2024 2 52.695.952 0,04 0,05 0,00-0,15

" Medida estandarizada utilizando la poblacién de la BDUA con corte al 30 de junio de 2024.
2 Intervalo de confianza al 95% para la mortalidad ajustada.

Los dos casos fallecidos residian en las regiones de Bogot3, D. C., y Central cada uno (tabla 14).

Tabla 14. Mortalidad en los casos de EG por regiones y régimen de afiliacion, Colombia 2024

Variabl Mortalidad por 1.000.000 de habitantes
ariable
IC 95%:

Regién

Bogota, D. C. 1 7.929.539 013 0,19 0,00-0,88
Central 1 12.491.141 0,08 0,11 0,00-0,53
Régimen

Contributivo 1 28.500.000 0,03 0,04 0,00-0,22
Subsidiado 1 20.100.000 0,04 0,06 0,00-0,31

" Medida estandarizada utilizando la poblacién de la BDUA con corte al 30 de junio de 2024.
2 Intervalo de confianza al 95% para la mortalidad ajustada.
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Caracteristicas clinicas y seguimiento de las personas con enfermedad de Gaucher

Periodo: del 1° de enero del 2024 al 31 de diciembre del 2024.

Al comparar los ainos 2024 y 2023, se observé un

incremento en el promedio de atenciones

en la mayoria de las especialidades.

La especialidad de

hematologia

registré el mayor nimero de consultas
ambulatorias, con un promedio de

2,2 atenciones

por persona al afo. En relacidon con los
parametros hematoldgicos, se observd
que el 16,60% de los casos presentd
anemia, el 25,53% trombocitopenia y el
13,62% leucopenia.

Se evidencié que la biometria hemética
fue el estudio mas frecuente en todos los
regimenes con un 81,70%, seguida por la
densitometria dsea con un 29,79%; de
este porcentaje, el 6,81% (n= 16)
presentd osteopenia y el 2,98% (n= 7)
osteoporosis.

El dolor éseo fue la manifestacidon dsea
mas frecuente, presentdndose en el
6,38% de los casos.

El 13,62% de las personas prevalentes
conté con datos sobre la volumetria
hepética, registrandose una mediana de
1.469 cc. En cuanto a la volumetria
esplénica, esta se realizd en el 15,32% de
los casos, con una mediana de 292 cc.

En los casos evaluados, se identificé una
disminucion
moderada

de la funcidon pulmonar en el 1,72% y
grave en otro 1,72%.

EG: enfermedad de Gaucher.

cc: centimetros cubicos.
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3. Caracteristicas clinicas y seguimiento de las personas con enfermedad de Gaucher

3.1. Atencién por especialidades médicas

La especialidad de hematologia concentré el mayor nimero de consultas ambulatorias durante el periodo,
con un total de 532 consultas (43,79% en el régimen contributivo, 53,57% en el subsidiado y 2,63% en el de
excepcidn), lo que corresponde a un promedio de 2,2 citas por persona al afio. El 18,72% de las personas no
reportd consultas de seguimiento por este servicio.

En comparacién con el periodo anterior, se observé un incremento en el nimero total de consultas por
hematologia (2023, n= 393), asi como un aumento en el promedio de visitas por persona (2023, 1,93). Ademas,
se redujo el porcentaje de personas sin acceso a esta especialidad (2023, 27,45%). Asi mismo, las atenciones
por otras especialidades, al igual que en hematologia, fueron considerablemente menores; se recomienda un
seguimiento anual de acuerdo con el consenso basado en la evidencia para la EG (30). Sin embargo, lo anterior
también se debe a que su indicacién estd determinada por las caracteristicas clinicas de cada caso, por ejemplo,
las consultas de neurologia dependen de la sospecha de compromiso neurolégico, mientras que las de endo-
crinologia estan relacionadas con la presencia de osteopenia u osteoporosis. En la tabla 15 se presentan estos
resultados desagregados por régimen de afiliacion.

Tabla 15. Distribucion de las consultas ambulatorias por especialidad médica en las personas con EG segun
el régimen de afiliacién, Colombia 2024

Hematologia

Numero de atenciones! 233(43,79) 285 (53,57) 14 (2,63) 532(100,00)

Promedio de atenciones por paciente 1,92 2,59 3,50 2,20

Numero de personas con atencién 93 (76,86) 94 (85,45) 4(100,00) 191 (81,28)
Ortopedia

Numero de atenciones’ 54 (60,67) 33(37,07) 2(2,24) 89(100,00)

Promedio de atenciones por paciente 0,44 0,30 0,50 0,37

Numero de personas con atencién 40 (33,006) 20(18,18) 1(25,00) 61 (25,96)
Endocrinologia

NUmero de atenciones! 47 (68,11) 22(32,29) 0(0,00) 69 (100,00)

Neurologia

Numero de atenciones! 42 (68,85) 19 (31,14) 0(0,00) 61(100,00)
Genética

Numero de atenciones! 61(62,88) 36(37,11) 0(0,00) 97 (100,00)
Psicologia

NuUmero de atenciones! 52 (53,60) 45 (46,39) 0(0,00) 97 (100,00)
Trabajo social

Numero de atenciones! 37 (46,83) 42 (53,16) 0(0,00) 79(100,00)
Neumologia

NuUmero de atenciones! 6(75,00) 2(25,00) 0(0,00) 8(100,00)
Nutricién

Numero de atenciones’ 42 (40,00) 63(60,00) 0(0,00) 105 (100,00)

" Numero de consultas en el periodo de observacion.
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3.2. Eventos 6seos en las personas con EG

En comparacién con el afio 2023, se evidencié una disminucién en la frecuencia de eventos de dolor dseo (de
10,29% a 6,38%), aunque acompafiada de un aumento en la proporcién de casos sin informacién registrada (de
21,08% a 34,47%). Un comportamiento similar se observd en las crisis éseas (2,94% en 2023), la osteonecrosis
(1,96%) y las fracturas patoldgicas (0,49%), con aumentos en los porcentajes de datos ausentes.

Estos resultados sugieren una baja frecuencia de eventos 6seos en la poblacién con EG durante el periodo
de reporte. No obstante, el alto porcentaje de datos faltantes debe tomarse en consideracién para la interpre-
tacion (figura 5).

Figura 5. Distribucién porcentual de eventos dseos en las personas con EG, Colombia 2024
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La tabla 16 presenta la distribucion de estos eventos 6seos segun el tipo de EG. La mayoria se concentrd
en las personas clasificadas como tipo 1 o sin clasificacion, mientras que el tipo 3 presentd escasos registros,

lo que se relaciona con el bajo nimero de casos reportados en esta categoria.

Tabla 16. Eventos de dolor 6seo, crisis 6sea, osteonecrosis y fracturas patoldgicas segin el tipo de EG, Colombia 2024

Tipo 1 Tipo 3 Sin clasificacién Total
n= 183 n=7 n=45 n= 235"
(77,87%) (2,98%) (19,15%) (100,00%)
Dolor é6seo
Si 14 (7,65) 0(0,00) 1(2,22) 15(6,38)
No 106 (57,92) 4(57,14) 17 (37,78) 127 (54,04)
Sin dato 63(34,42) 3(42,86) 27 (60,00) 93(39,58)
Eventos totales 16 (94,11) 0(0,00) 1(5,88) 17 (100,00)
Crisis 6seas
Si 1(0,55) 0(0,00) 0(0,00) 1(0,43)
No 115 (62,84) 4(57,14) 18 (40,00) 137 (58,30)
Sin dato 67 (36,61) 3(42,86) 27 (60,00) 97 (41,28)
Eventos totales 1(100,00) 0(0,00) 0(0,00) 1(100,00)
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Tabla 16. Eventos de dolor dseo, crisis sea, osteonecrosisy fracturas patoldgicas segun el tipo de EG, Colombia
2024 (continuacién)

Tipo 1 Tipo 3 Sin clasificacién Total

Evento n= 183 n=7 n=45 n= 235"
(77,87%) (2,98%) (19,15%) (100,00%)

Osteonecrosis

Si 3(1,64) 0(0,00) 0(0,00) 3(1,28)
No 99 (54,10) 5(71,42) 18 (40,00) 122(51,91)
Sin dato 81(44,26) 2(28,58) 27 (60,00) 110 (46,81)
Fracturas patolégicas
Si 1(0,55) 0(0,00) 0(0,00) 1(0,43)
No 102 (55,74) 4(57,14) 18 (40,00) 124 (52,77)
Sin dato 80 (43,71) 3(42,86) 27 (60,00) 110 (46,81)
Eventos totales 1(100,00) 0(0,00) 0(0,00) 1(100,00)

" Se incluyen los casos prevalentes reportados en el periodo 2024.

3.3. Estudios de seguimiento de la actividad de la EG en los casos prevalentes

El seguimiento clinico de las personas con EG permite evaluar la progresién de la enfermedad y la eficacia de
las intervenciones terapéuticas. En la tabla 17 se describen los resultados de la biometria hematica orientados
al seguimiento de la actividad de la enfermedad, desagregados por tipo de enfermedad.

Tabla 17. Resultados de los estudios de seguimiento de la actividad de la EG segun el tipo, Colombia 2024

Tipo 1 Tipo 3 Sin clasificacion Total

Estudios de seguimiento n= 183 n=7 n= 45 n= 235
(77,87 %) (2,98%) (19,15%) (100,00%)

Actividad de la enfermedad

Hemoglobina

Anemia’ 24 (13,11) 2(28,57) 13(28,89) 39(16,60)

Normal 123 (67,21) 3(42,85) 19(42,22) 145 (61,70)

Sin dato 28 (15,30) 1(14,28) 13(28,89) 42 (17,88)
Recuento plaquetario

Trombocitopenia? 48(26,23) 0(0,00) 12 (26,67) 60(25,53)

Normal 104 (56,83) 6(85,71) 19 (42,22) 129 (54,89)

Sin dato 30(16,39) 1(14,28) 13(28,89) 44(18,73)
Recuento leucocitario

Leucopenia?® 23(12,57) 2(28,57) 7 (15,56) 32(13,62)

Normal 128 (69,95) 4(57,14) 25 (55,56) 157 (66,81)

Sin dato 29 (15,85) 1(14,28) 13(28,89) 43(18,30)

" Mujeres hemoglobina < 12 g/dl | Hombres hemoglobina < 13 gr/dl.
2 Recuento plaquetario < 150.000.
3 Recuento leucocitario < 4.000.

La manifestacion hematoldgica mas frecuente fue la trombocitopenia (25,53%), seguida por la anemia
(16,60%) y la leucopenia (13,62%). El porcentaje de abandono del seguimiento fue del 5,11% evidenciando un
mejor comportamiento respecto al afio anterior (15,20%).
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Lafigura 6 presenta la comparacion de los resultados de biometria hemética entre la poblacién adultay la
pediatrica. En el dltimo grupo, se evidencié una mayor dispersion y tendencia a valores més bajos de hemoglobina
y recuento plaquetario. No se observaron diferencias relevantes en los valores de recuento leucocitario entre
ambos grupos.

Figura 6. Resultado de la biometria hemética de acuerdo con el grupo poblacional con EG, Colombia 2024
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3.4. Estudios de seguimiento de complicaciones en los casos prevalentes de la EG

La tabla 18 presenta los resultados de los estudios de seguimiento relacionados con las complicaciones aso-
ciadas a la enfermedad, incluyendo evaluaciones éseas, pulmonares, cardiovasculares y metabdlicas.

Tabla 18. Estudios de seguimiento de complicaciones en los casos prevalentes de la EG

Complicaciones de la enfermedad
DMO (Z score - T score)

Normal 45 (24,59) 0(0,00) 2 (4,44) 47 (20,00)
Osteopenia 14 (7,65) 1(14,29) 1(2,22) 16 (6,81)
Osteoporosis 6(3,28) 0(0,00) 1(2,22) 7(2,98)
Sin dato 118 (64,48) 6(85,71) 41 (91,11) 165(70,21)
Resonancia magnética
Columna
Cambios radiolégicos 28(15,30) 1(14,29) 2 (4,45) 31(13,19)

Sin dato 155 (84,70) 6(85,71) 43 (95,55) 204 (86,81)
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Tabla 18. Estudios de seguimiento de complicaciones en los casos prevalentes de la EG (continuacién)

Fémur
Cambios radioldgicos 26 (14,21) 0(0,00) 4(8,89) 30(12,77)
Sin dato 157 (85,79) 7(100,00) 41 (91,11) 205 (87,23)
Funcién pulmonar (FEV1)!
Normal 6(3,33) 1(14,29) 0(0,00) 7(3,02)
Disminuciéon moderada 4(2,22) 0(0,00) 0(0,00) 4(1,72)
Disminucién grave 4(2,22) 0(0,00) 0(0,00) 4(1,72)
Sin dato 169 (92,34) 6(85,71) 45(100,00) 220(93,61)
Hipertensiéon pulmonar (ecocardiograma)
Si 2(1,09) 0(0,00) 0(0,00) 2(0,85)
No 53(28,96) 2(28,57) 5(11,11) 60 (25,53)
Sin dato 128 (69,94) 5(71,43) 40(88,88) 220(93,61)
Condiciones patolégicas
Parkinson 2(1,09) 0(0,00) 0(0,00) 2(0,85)
Diagndsticos oncoldgicos 1(0,55) 0(0,00) 1(2,22) 2(0,85)
Diabetes mellitus 1(0,55) 0(0,00) 0(0,00) 1(0,43)
Gammapatia monoclonal 1(0,55) 0(0,00) 0(0,00) 1(0,43)

' FEV1 predicho calculado por NHANES 1.

Para el seguimiento de las personas con EG, se recomienda realizar la DMO si se presentan alteraciones éseas.
En los prevalentes esta medicidn se informé en el 35,52%, identificando osteopenia en el 6,81% y osteoporosis
en el 2,98% de los casos. En los estudios por resonancia magnética, se evidenciaron cambios radiolégicos en
el 13,19% vy en el 12,77% de los estudios de columna y fémur, respectivamente.

En cuanto a la funcién pulmonar, medida por espirometria (FEV1), en las personas evaluadas se identific
disminucién moderada en el 1,72%y grave en otro 1,72%. Por otro lado, la presencia de hipertensién pulmonar,
evaluada por ecocardiograma, fue confirmada en el 0,85%.

En relacion con las condiciones patoldgicas asociadas, se identificaron diagndsticos de Parkinson (0,85%) y
de enfermedades oncoldgicas (0,85%). La diabetes mellitus tipo 2 y la Gammapatia monoclonal se registraron
en el 0,43% de los casos, cada una. Estos hallazgos reflejan baja frecuencia de complicaciones metabdlicas y
neuroldgicas en las personas con EG.

De los prevalentes, 48 casos correspondian a poblacién pediatrica, lo que representa el 20,43% de los
casos. En esta subpoblacion, se registro el retraso en el crecimiento en el 12,50% y se reportaron como datos
faltantes 62,50%.

Al analizar los datos seguin el tipo de EG, el retraso en el crecimiento se observé en el 14,81% (n= 4) clasifi-
cado como tipo 1. Los dos casos restantes correspondieron a personas clasificadas como tipo 3 sin subclasificar
y sin clasificacién definida. La figura 7 ilustra la distribucién de casos con retraso en el crecimiento.
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Figura 7. Retraso en el crecimiento en la poblacién pediatrica con EG, Colombia 2024
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4. RESUMEN

infogratico

Tratamiento farmacolégico en las personas con enfermedad de Gaucher

Periodo: del 1° de enero del 2024 al 31 de diciembre del 2024.

La TRE

El principio activo mas empleado en la
IRE fue I.a

imiglucerasa
(76,22%),—

tanto a nivel general como en los
diferentes regimenes.

La TRS se prescribié al 11,06% de los
casos.

fue el tratamiento que se utilizé6 con mayor frecuencia para

el manejo de los casos de EG (78,72%).

La TRS se limit6 a personas con EG tipo |y
@ a aquellas sin clasificacién especifica.

La cobertura del tratamiento alcanzé el

89,78%;

solo el 5,11% fue registrado en abandono
y el 511% restante no recibié terapia
durante el periodo.

EG: enfermedad de Gaucher.
TRE: terapia de reemplazo enzimético.

TRS: terapia de reduccién de sustrato.

Descargar infografia
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4. Tratamiento farmacolégico en las personas con enfermedad de Gaucher

El tratamiento farmacoldgico en la EG busca reducir o prevenir las complicaciones que afectan al bazo, el higado,
el sistema dseo u otros drganos implicados. Actualmente existen dos estrategias farmacoldgicas, la terapia de
reemplazo enzimatico (TRE), como la imiglucerasa, la velaglucerasa o la taliglucerasa; y la terapia de reduccién
de sustrato (TRS), como el eliglustat. En este capitulo se describe el uso de cada grupo farmacoldgico en los
casos prevalentes.

La TRE fue la més frecuentemente utilizada (78,72%) en comparacion con la TRS (11,06%). Por su parte, 5,11%
de los casos no recibieron terapia farmacolégica durante el periodo y otro 5,11% fue registrado en abandono
(figura 8).

Figura 8. Distribucion porcentual del uso de terapias farmacolégicas en la EG, Colombia 2024
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4.1. Terapia farmacolégica segun el régimen de afiliacion

La TRE fue la modalidad terapéutica predominante para el manejo de la EG, dado que fue utilizada en 185
personas, lo que representa el 78,72%. Dentro de este tratamiento, el principio activo méas comun fue la imiglu-

cerasa, administrada a 141 personas (76,20%), siendo la primera opcién en todos los regimenes. Por otro lado,
el 11,06% (26 casos) recibid TRS (tabla 19).
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Tabla 19. Terapia farmacoldgica en los casos prevalentes de la EG segun el régimen de afiliacién, Colombia 2024

Contributivo Subsidiado Excepcion
Grupo de medicamentos n= 121 n= 110 n=4
n (%) n (%) n (%)
TRE 89 (73,55) 92 (83,64) 4(100,00) 185(78,72)
Principio activo
Imiglucerasa 68 (76,40) 69 (75,00) 4(100,00) 141(76,22)
Taliglucerasa 2(2,25) 2(2.17) 0(0,00) 4(2,16)
Velaglucerasa 19 (21,35) 21(22,83) 0(0,00) 40 (21,62)
TRS 18(14,88) 8(7,27) 0(0,00) 26 (11,06)
Principio activo
Eliglustat 18(14,87) 8(7,20) 0(0,00) 26 (11,06)
Ninguno 3(2,48) 9(8,18) 0(0,00) 12(5,11)
Abandono 11(9,09) 1(0,91) 0(0,00) 12(5,11)

TRE: terapia de reemplazo enzimatico; TRS: terapia de reduccion de sustrato.

4.2. Terapia farmacolégica segun el tipo de enfermedad

La terapia farmacoldgica con TRE se administré a todos los tipos de la enfermedad, mientras que la TRS se limité
a los casos con clasificacién tipo | y a aquellos sin clasificar (tabla 20).

En cuanto a las dosis administradas, la imiglucerasa presenté una mediana de 21 dosis (RIC: 18 - 24), la
taliglucerasa 16 dosis (RIC: 14 - 18) y la velaglucerasa 20 dosis (RIC: 12 - 24). El eliglustat, que pertenece a otro
grupo farmacolégico (TRS), tuvo una mediana de 480 dosis (RIC: 240 - 600), debido a su frecuencia de admi-
nistracion mas alta.

Tabla 20. Terapia farmacoldgica en los casos prevalentes segun el tipo de EG, Colombia 2024

Tipo 1 Tipo 3 Sin clasificar Total
Terapia n= 183 n=7 n=45 n= 235
(100,00) (100,00) (100,00) (100,00)
TRE 144 (78,69) 7(100,00) 34 (75,56) 185(78,72)
TRS 22(12,02) 0(0,00) 4(8,89) 26 (11,06)
Ninguno 9(4,92) 0(0,00) 3(6,67) 12(5,11)
Sin dato 8(4,37) 0(0,00) 4(8,89) 12(5,11)

TRE: terapia de reemplazo enzimatico; TRS: terapia de reduccion de sustrato.






5. RESUMEN

infogratico

Indicadores de la gestion del riesgo

Periodo: del 1° de enero del 2024 al 31 de diciembre del 2024.

Los indicadores de diagnéstico mostraron un

71 bajo cumplimiento general,

especialmente en pruebas complementarias.

Bogota, D. C., presenté un - Los indicadores de oportunidad en el
~ tratamiento se encontraban dentro de la
desempeno destacado meta establecida

en los indicadores de diagndstico
y seguimiento, superando el

comportamiento Las regiones Amazonia-Orinoquia,

Pacifica y Caribe no

nacional.—— reportaron
@ La regién Caribe lideré el indicador de Casos

seguimiento . por  hematologia, en el periodo evaluado.
superando el promedio nacional.

EG: enfermedad de Gaucher.

Descargar infografia
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5. Indicadores de la gestion del riesgo

La CAC realiza el seguimiento de los IGR en las personas con EG en Colombia, de acuerdo con el consenso
basado en la evidencia publicado en 2022 (30). Estos constituyen una herramienta clave para medir el proceso
de atencion de esta enfermedad en el pais y, ademas, son un insumo que permite la toma de decisiones ba-
sadas en resultados.

Los IGR para la EG se basan en la continuidad de la atencién, desde el momento del diagnéstico hasta el
seguimiento y el tratamiento. Cada uno se relaciona con un dominio especifico y cuenta con unas metas diri-
gidas a mejorar la calidad de la atencidon. A continuacion, se describen segun el tipo de poblacién y sus rangos
de semaforizacién (tabla 21).

Tabla 21. Descripcion de los IGR en la EG, Colombia 2024

Diagnéstico por actividad de
EG_01 enzimas B-glucosidasa acida X
en leucocitos.

No aplica < 100%

Evaluacién radiogréfica de

EG_02_1 huesos largos y columna al X Ul > 80% a < 90%
diagnéstico.
Ndmero de casos nuevos

EG_03_1 aquienesse les realizd X > O >80% a<90%
densitometria mineral ésea.

Hemograma completo al

EG 051 /olumetria deltamafio del X AN > 90% a < 100% PRI
bazo al diagnéstico.
Diagnéstico g ~
EG 06 1 ’olumetria deltamaiio del X LT >80%a<90% LA
higado al diagnéstico.

Evaluacién de la funcién
EG_07_1 cardiopulmonar al diagnéstico X Linea de base

en adultos.
Valoracién por hematologia al

R8T diagnestico : - o0 a =0
EG_11_1  Valoracion porortopediay X N > 80%a<90% [
traumatologia al diagnéstico.

Valoracién por genética al
diagnéstico.

EG_18_1 X Linea de base
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Tabla 21. Descripcion de los IGR en la EG, Colombia 2025 (continuacién)

: Rangos de semaforizacién
Indicador . .
incidentes | Prevalentes | _Alto_|___Medio | _Bajo |

Evaluacién radiografica de
huesos largos y columna en
el periodo. (Aplica para EG
tipo Iy lll. En aquellos con

EG_02_2 S X >90% >80%a=<90% < 80%
dolor/crisis 6sea a pesar de
estar en tratamiento con TRE
o con compromiso dseo al
diagndstico).
EG.03.2 Densitometria mineral ésea en X Linea de base

el periodo.

EG_04._2 Herpograma completo en el X
periodo.
%

EG_05.2 Volumetria de!tamaﬁo del X
bazo en el periodo.

EG_06_2 Vf)lumetrla del tgmano del X > 90%
higado en el periodo.

Evaluacién de la funcién

EG_07_2 cardiopulmonaren el periodo X Linea de base
en adultos.
EG 082 Segwm@nto por hematologia X
en el periodo.
EG.09 2 Segmmlgnto por neurologia X S 90%
en el periodo.
Seguimiento EG_10 Seguimiento por X Linea de base

endocrinologia en el periodo.

EG_11. 2 Segwmlento,por ortopgdla y X - 90% <80%
traumatologia en el periodo.

EG_13 Eve.ntos de dolor éseo en el X Linea de base
periodo.

Porcentaje de casos
EG_14 prevalentes que presentaron X
crisis 6seas en el periodo.

Porcentaje de casos
EG_15 prevalentes con X Linea de base
comorbilidades asociadas.

EG_16.1 Med.|C|.on del retrasomdel X Linea de base
crecimiento en los nifos.

Presencia de retraso del ,
EG_16_2 enct . X Linea de base
crecimiento en los nifios.

Porcentaje de casos
prevalentes con resonancia

EG_17 . . X Linea de base
magnética de columna y fémur
en el periodo.

EG_18.2 Valoracién por genética en X Linea de base

personas con indicacion.

Evaluacién por el equipo
EG_19 interdisciplinario en el X > 90% < 80%
periodo.
Tratamiento EG_12 Oportunidad del tratamiento. X <120dias > 180 dias




En este capitulo se presentan los resultados de los IGR en la poblacién con EG a nivel nacional, desagre-
gados por regidn, entidad territorial y régimen de afiliacién. La tabla 22 muestra los resultados obtenidos a
nivel nacional para el afio 2024.

En el anélisis de los IGR de diagndstico, se evidencid una disminucidn en el porcentaje de casos incidentes
con medicién de la actividad de la enzima B-glucosidasa &cida en leucocitos, lo que resulté en un bajo cumpli-
miento. Asi mismo, la valoracién por hematologia alcanzé un cumplimiento medio. En contraste, la realizacién
de la biometria hematica en los incidentes aumenté un 50% respecto a 2024, logrando un cumplimiento alto.
Los demas IGR relacionados con el diagndstico mantienen niveles bajos de cumplimiento.

En cuanto a los IGR de seguimiento, se observé una reduccion en el nimero de eventos dseos en 2024,
permaneciendo dentro de la meta institucional. Ademas, el cumplimiento en la realizacion de la biometria he-
maética en los casos prevalentes aumenté respecto a 2023, alcanzando un nivel medio. Sin embargo, los demas
IGR de seguimiento permanecen en bajo cumplimiento.

Finalmente, en términos del tratamiento, durante este periodo se registré una disminucién en los dias de
inicio del tratamiento posterior al diagndstico, manteniéndose dentro de la meta establecida.

Tabla 22. Resultados nacionales de la gestidn del riesgo en la cohorte de EG, Colombia 2023 - 2024

Diagnéstico por actividad de enzimas

EG_01 B-glucosidasa acida en leucocitos. X

EG_02.1 Evaluacién rgdlog’raflca de huesos largos y X
columna al diagnéstico.

EG._03_1 Numgro de casos nuevos a quienes se les realizd X
densitometria mineral ésea.

EG_04_1 Hemograma completo al diagnéstico. X

EG_05_1 Volumetria del tamafio del bazo al diagndstico. X

CIEIeJUHiIEe EG_06_1 Volumetria del tamafio del higado al diagnéstico. X

EG._07.1 E\./alua’mo‘n de la funcién cardiopulmonar al X
diagnédstico en adultos.

EG_08_1  Valoracién por hematologia al diagnéstico. X

EG_09_1 Valoracién por neurologia al diagndstico. X

EG_11_1 Vjczloraluo.n por ortopedia y traumatologia al X
diagnéstico.

EG_18_1 Valoracién por genética al diagnéstico. X
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Tabla 22. Resultados nacionales de la gestién del riesgo en la cohorte de EG, Colombia 2023 - 2024 (continuacion)

Evaluacién radiogréafica de huesos largos y

. 15,78 14,54
columna en el periodo.

>

EG_02_2

EG_03_2 Densitometria mineral ésea en el periodo. X 16,96 20,21

EG_04_2 Hemograma completo en el periodo. X 59,80 72,76

EG_05_2 Volumetria del tamafio del bazo en el periodo. X

EG_06_2 Volumetria del tamafio del higado en el periodo. X

EG 07 2 Eva!uaaon de la funcién cardiopulmonar en el X 3,57 4,45
periodo en adultos.

EG_08_2 Seguimiento por hematologia en el periodo. X

EG_09_2  Seguimiento por neurologia en el periodo. X

EG_10 Seguimiento por endocrinologia en el periodo. X

EG.11. 2 Segul(;mento por ortopedia y traumatologia en el X

Seguimiento RENOCO.

EG_13 Eventos de dolor éseo en el periodo. X
Porcentaje de casos prevalentes que presentaron

EG_14 L - X
crisis éseas en el periodo.

EG_15 Porcentgj.e de casos prevalentes con X 2,94 2,55
comorbilidades asociadas.

EG_16_1 Medicién del retraso del crecimiento en los nifios. X 23,68 33,33

EG_16_2 Presencia de retraso del crecimiento en los nifios. X 7,89 10,41

EG_17 Porcer?tfaue de casos preva!entes con resonancia X 6,15 15,62
magnética de columnay fémur en el periodo.

EG_18.2 Yalgrac.l?n por genética en personas con X 36,06 3138
indicacién.

EG_19 Evaluacién por el equipo interdisciplinario en el X

periodo.

Tratamiento EG_12 Oportunidad del tratamiento. X 55,33 33,40

5.1. Indicadores relacionados con la realizacion de las pruebas en el proceso diagnéstico de la EG

Durante el afio 2024, se observé que en el régimen contributivo el 100% recibié medicién de la actividad de
la enzima B-glucosidasa acida en leucocitos. Por su parte, en el subsidiado esta evaluacién se realizé solo en el
80%, evidenciando una disminucién frente al 100% alcanzado en el periodo anterior.

La biometria hemética presentd un cumplimiento del 100% en ambos regimenes durante el 2024. Este
resultado representa una mejora en el régimen contributivo en comparacién con el afio anterior.

En cuanto a los estudios dseos, como la evaluacién radiogréfica y la densitometria dsea, no se realizaron en
ninguin caso incidente del régimen contributivo, mientras que en el subsidiado se llevaron a cabo en el 33,33%.
Por otro lado, los estudios de volumetria hepética y esplénica tampoco se realizaron en el régimen contributivo,
pero en el subsidiado se registré su cumplimiento en un 40% para la volumetria esplénicay en un 20% para la
hepatica. Al comparar estos resultados con el periodo anterior, se evidencia una disminucién del cumplimiento
en el régimen contributivo y una mejora en el subsidiado.

La evaluacion de la funcién cardiopulmonar se mantuvo en cero en ambos regimenes y en ambos periodos.
En general, no se observaron mejoras significativas en la mayoria de los indicadores entre el 2023 y el 2024.
Persiste un patrén de alto cumplimiento en las pruebas basicas y bajo cumplimiento en las pruebas comple-
mentarias (figura 9).



Figura 9. Realizacion de pruebas en el proceso diagnéstico de EG en los casos incidentes, Colombia 2024

Figura 9a. Régimen de afiliacion
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Diagnéstico por actividad de enzimas B-glucosidasa 4cida en leucocitos.
Evaluacién radiogréfica de huesos largos y columna al diagnéstico.

Numero de casos nuevos a quienes se les realizé densitometria mineral ésea.
Hemograma completo al diagndstico.

Volumetria del tamafio del bazo al diagndstico.

Volumetria del tamafio del higado al diagnéstico.

0 Evaluacién de la funcién cardiopulmonar al diagnéstico en adultos.

Descargar figura

Figura 9b. Régimen contributivo, 2023 - 2024

100,00
100 100,00 100,00

)

Q

T 60 50,00 50,00

c 4 33,33

(%)

o 20 16,66

o 0,00 0,00 I oo 0,00 0,00

Indicadores de diagnéstico
2023 m 2024
Diagnéstico por actividad de enzimas 3-glucosidasa acida en leucocitos.
Evaluacién radiogréfica de huesos largos y columna al diagnéstico.
Numero de casos nuevos a quienes se les realizé densitometria mineral dsea.
Hemograma completo al diagndstico.
Volumetria del tamafio del bazo al diagnéstico.

Volumetria del tamafio del higado al diagnéstico.

Evaluacién de la funcién cardiopulmonar al diagndstico en adultos.
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Figura 9c. Régimen subsidiado, 2023 - 2024
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Diagndstico por actividad de enzimas B-glucosidasa acida en leucocitos.
Evaluacion radiogréfica de huesos largos y columna al diagnéstico.

Numero de casos nuevos a quienes se les realizé densitometria mineral dsea.
Hemograma completo al diagnéstico.

Volumetria del tamafo del bazo al diagndstico.

Volumetria del tamafio del higado al diagnéstico.

Evaluacion de la funcién cardiopulmonar al diagnéstico en adultos.

Descargar figura

En la tabla 23 se presentan los resultados regionales, relacionados con la realizacién de los estudios

paraclinicos en el proceso diagnéstico de la EG.

Tabla 23. Indicadores relacionados con la realizacién de las pruebas en el proceso de diagndstico de la EG

segun la regién, Colombia 2024

Numero de
€asos nuevos
aquienesse
les realiz6
densitometria
mineral 6sea’

Diagnéstico
por actividad
de enzimas
B-glucosidasa
acidaen
leucocitos

Evaluacién
radiogréfica de
huesos largos
y columna al
diagnéstico’

Hemograma
completo al
diagnéstico

Evaluacién
de lafuncién
cardiopulmonar
al diagnéstico en
adultos!

Volumetria
del tamafio
delhigado al
diagnéstico

Volumetria del
tamafio del bazo
al diagndstico

| >80%as90% >B0%a<90% >90%a<100% >90%a<100% >80%a<90%

<100%
Bogota, D. C.

100,00 100,00 100,00 100,00 100,00 100,00

0,00

Amazonia-Orinoquia Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos
Caribe Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos
Central Sin casos Sin casos 100,00 100,00 0,00 Sin casos
Oriental 100,00 0,00 0,00 100,00 0,00 m
Pacifica Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos
Nacional 0.00

" Segun el consenso de EG, estos indicadores aplican Unicamente para los tipos de EG I y IlI.

2En la regién Central se confirmé un caso, sin embargo, el tipo del caso correspondia a EG sin clasificar, razén por la cual se registra en la tabla que no tiene

casos para estos indicadores.
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Bogota, D. C., alcanzd un cumplimiento del 100% en todos los indicadores evaluados, excepto en la eva-
luacion de la funciéon cardiopulmonar, demostrando una mejora en comparacién con su historial. Por su parte,
las regiones de la Amazonia-Orinoquia, Pacifica y Caribe no reportaron casos. La region Central logré el 100%
en la realizacién del hemograma y la volumetria esplénica. A nivel nacional, el Unico indicador que cumplié la
meta fue el hemograma completo al diagnédstico.

La region Oriental cumplié con el 100% de los indicadores de diagnéstico por actividad de enzimas 3-glu-
cosidasa acida en leucocitos y biometria hemética. Los demas indicadores obtuvieron un resultado por debajo
de la meta establecida.

En el pais, el indicador de diagnéstico por actividad de enzimas -glucosidasa acida en leucocitos no
cumplié el 100% ya que un caso, que corresponde a la regién Central, se confirmé por estudio de mutacién
del gen de la glucocerebrosidasa post mortem.

5.2. Indicadores de seguimiento en la atencion de los casos prevalentes de la EG

La figura 10 muestra el porcentaje de cumplimiento de los indicadores de seguimiento, desglosado por el
tipo de régimen de afiliacion. Se evidencia que el seguimiento por hematologia y neurologia fue superior en el
régimen subsidiado, mientras que, por endocrinologia, genética, ortopedia y el equipo interdisciplinario fue
mayor en el contributivo.

El régimen de excepcidn, debido a su baja cantidad de casos (n= 4), no es directamente comparable. Sin
embargo, alcanzé un cumplimiento del 100% en la atencién por hematologia y del 25% en genética, sin registrar
atencion en las otras especialidades evaluadas.

Figura 10. Indicadores de seguimiento en la atencién de los casos prevalentes de EG segun el régimen de
afiliacidon, Colombia 2024

Figura 10a. Cumplimiento de atencidn en el diagnédstico, estudios paraclinicos
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Indicadores de seguimiento paraclinico
m Contributivo  m Subsidiado Excepcién

Evaluacién radiografica de huesos largos y columna en el periodo.
Densitometria mineral ésea en el periodo.

Hemograma completo en el periodo.

Volumetria del tamafio del bazo en el periodo.

Volumetria del tamafio del higado en el periodo.

Evaluacién de la funcién cardiopulmonar en el periodo en adultos.

Porcentaje de casos prevalentes con resonancia magnética de columnay fémur en el periodo.

Descargar figura
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Figura 10b. Cumplimiento en la atencién por especialista
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Indicadores de segumiento en atencién clinica

m Contributivo  ® Subsidiado Excepcidn
Seguimiento por hematologia en el periodo.
Seguimiento por neurologia en el periodo.
Seguimiento por endocrinologia en el periodo.
Seguimiento por ortopedia y traumatologia en el periodo.

Valoracién por genética en personas con indicacion.

Evaluacién por el equipo interdisciplinario en el periodo.

Descargar figura

Figura 10c. Seguimiento clinico
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Indicadores de seguimiento clinico

m Contributivo  m Subsidiado Excepcidn
0 Porcentaje de casos prevalentes que presentaron crisis 6seas en el periodo.
9 Porcentaje de casos prevalentes con comorbilidades asociadas.

e Presencia de retraso del crecimiento en los nifios.

Descargar figura
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La tabla 24 presenta los resultados de los IGR de seguimiento especializado y evaluacién interdisciplinaria,
desglosados por entidades territoriales. Estos resultados permiten analizar el desempefio de cada entidad en
garantizar la atencién integral y el seguimiento adecuado a la poblacién con EG, destacando las diferencias en
el cumplimiento de las metas establecidas.

Tabla 24. Indicadores de seguimiento en la atencién por las diferentes especialidades en los casos prevalentes
de la EG segun la regién y la entidad territorial, Colombia 2024

Seguimiento Valoracién por Evaluacién
por ortopediay genéticaen por el equipo
traumatologia personascon | interdisciplinario

Seguimiento por | Seguimiento por | Seguimiento por
hematologia en el | neurologiaenel | endocrinologia

- : o el pegieds SIS Sl en el periodo indicacién en el periodo
Regién/entidad territorial
>80%a<90% >80%a<90% - >80%a<90% oo >80%a<90%
< 80%
Bogota, D. C. (n=59) 79,66 50,00 57,14 23,72 30,55 15,25

Amazonia-Orinoquia (n= 3) 33,33 Sin casos Sin casos 0,00 33,33
Arauca Sin casos Sin casos m 0,00
Casanare 50,00 Sin casos Sin casos 0,00 50,00
Putumayo Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos
Amazonas Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos
Guainia Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos
Guaviare Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos
Vaupés Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos
Vichada Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos Sin casos

9024 | 000 [T 19,51 31,81 14,63

Caribe (n=41)

Atlantico 84,61 m Sin casos 7,69 33,33 7,69
Bolivar 75,00 Sin casos Sin casos 25,00 0,00 25,00
Cesar 100,00 m Sin casos Sin casos

Cérdoba Sin casos Sin casos 20,00 0,00
La Guajira 87,50 Sin casos Sin casos 50,00 75,00
Magdalena [ 10000 | 000 [EEEETYYN 20,00 25,00
Sucre Sin casos Sin casos 0,00 0,00
Central (n=52) 86,53 50,00 28,84 30,79
Antioquia 50,00 31,57 22,22

Caldas 85,71 Sin casos Sin casos 28,57 40,00

Huila 66,66 Sin casos 0,00 16,66 50,00

Quindio 50,00 Sin casos Sin casos 0,00 0,00

Risaralda Sin casos 100,00 40,00 50,00
Tolima Sin casos 33,33 25,00
Oriental (n=42) Sin casos 0,00 14,28 26,08
Boyacd Sin casos 0,00 25,00 33,33
Cundinamarca Sin casos 0,00 12,50 18,18
Meta Sin casos Sin casos 100,00 100,00
Norte de Santander Sin casos 0,00 33,33
Santander Sin casos Sin casos 20,00
Pacifica (n= 38) Sin casos 66,66 37,93
Cauca Sin casos Sin casos 50,00
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Tabla 24.Indicadores de seguimiento en la atencién por las diferentes especialidades en los casos prevalentes
de la EG segun la regién y la entidad territorial, Colombia 2024 (continuacién)

2 90% 2 90%

>80%a<90% >80%a<90% >80% a <90% > 80% a < 90%

< 80%

Narifio 100,00 Sin casos Sin casos 25,00 0,00 25,00
Valle del Cauca 84,30 Sin casos 66,66 50,00 43,47 46,87
Nacional (n= 235) 81,27 I w2 25,95 31,38

El desempefio a nivel nacional evidencia heterogeneidad en las regiones en cuanto al nivel de cumplimiento
de las metas. Por su parte, se identifican territorios con altos niveles de cumplimiento en algunos indicadores
y otros con un desempefio limitado o sin casos registrados. Es importante resaltar que la ausencia de casos
reportados se atribuye a la baja prevalencia de la enfermedad.

En sintesis, Bogotd, D. C., no alcanza la meta en ninguno de los indicadores evaluados. Sin embargo, presenté
un buen desempefio en el seguimiento por hematologia (79,66%) y por endocrinologia (57,14%), pero mantuvo
un bajo cumplimiento en la atencidén por el equipo interdisciplinario. Por su parte, la regién Caribe sobresalié
en el seguimiento por hematologia, con un 90,24% de cumplimiento, superando el promedio nacional, aunque
también mostré bajo desempefio en el seguimiento interdisciplinario.

En la regién Central, el seguimiento hematoldgico alcanzé un cumplimiento medio (86,53%), destacando
los departamentos de Antioquia, Caldas y Tolima, que presentaron un desempefio alto. El seguimiento por
neurologia alcanzé el 100%, mientras que los demas IGR presentaron bajo cumplimiento. En contraste, la region
Oriental mostré bajos niveles de cumplimiento para la mayoria de los indicadores, excepto en el departamento
del Meta, donde se alcanzd un 100% en todos los evaluados. Ambas regiones, Central y Oriental, presentan un
seguimiento deficiente en ortopedia y endocrinologia.

La region Pacifica destacé en el seguimiento por hematologia (84,21%), el cual fue ligeramente superior al
promedio nacional, pero mostré el menor cumplimiento en el seguimiento por genética.

En el pais, los IGR con menor cumplimiento fueron el seguimiento por ortopedia y la evaluacién por el
equipo interdisciplinario.

5.3.IGR de la oportunidad de tratamiento en los casos con EG

Este indicador se desglosa en dos componentes: la oportunidad de prescripcién del tratamiento, que mide el
tiempo transcurrido desde la fecha de diagnéstico (momento en que el profesional de salud hace el registro en
la historia clinica) hasta la fecha de prescripcién; y la oportunidad de inicio del tratamiento, que abarca desde
la fecha de prescripcion hasta el inicio efectivo del tratamiento.

La figura 11 muestra una comparacion de estos indicadores entre los afios 2023 y 2024. En ambos periodos,
los tiempos promedio se encuentran dentro de la meta establecida (menos de 120 dias). Adicionalmente, se
observa una mejora significativa en la oportunidad de prescripcién del tratamiento, reduciéndose de 55,3 a
33,4 dias en promedio. En contraste, la oportunidad de inicio del tratamiento presenta un aumento, pasando
de 10 dias a 30,66.



Figura 11. Indicadores de la oportunidad del tratamiento de la EG, Colombia 2023 - 2024
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5.4.Indicadores de la actividad de la enfermedad en los casos con EG

Por lo que corresponde a los IGR de la actividad de la enfermedad, en Colombia se muestra una mejoria desta-
cada respecto al periodo anterior. La frecuencia de eventos de dolor seo y la presentacion de crisis dseas en
prevalentes disminuyeron. Asi mismo, se observa una leve reduccién en la proporcién de casos con comorbili-
dades asociadas; sin embargo, es importante tener en cuenta que persiste un nimero considerable de personas
sin informacién reportada, lo que influye en la interpretaciéon de los resultados (tabla 25).

Tabla 25. Indicadores de la afectacion ésea y las comorbilidades asociadas en la EG, Colombia 2023 - 2024

2023 0,12
EG_13 Eventos de dolor éseo en el periodo.
2024 0,07
2023
EG_14 Porcentaje de casos prevalentes que presentaron crisis 6seas en el periodo.
2024
2023 2,94
EG_15 Porcentaje de casos prevalentes con comorbilidades asociadas.

2024 2,55


http://cuentadealtocosto.org
https://cuentadealtocosto.org/wp-content/uploads/2025/10/Figura-11-Inf-Esp-EG-scaled.webp

Discusion y conclusiones

En el pais, los datos del afio 2024
reflejan un patrén estable en la
incidencia y un aumento en la
prevalencia de la EG respecto al
2023, lo cual sugiere mejoras en la
deteccidn y el seguimiento de los
casos ya existentes. Estas tendencias

Es relevante destacar que la concentracién de

se alinean con los esfuerzos continuos casos en Bogot4, D. C. y la region Central
de las entidades aseguradoras, los concuerda con la ubicacién de los centros
prestadores de salud y la CAC por especializados y las redes de diagnéstico

fortalecer el monitore(,) y la vigilancia mas consolidadas.
de enfermedades huérfanas, lo que

permite una caracterizacion mas
precisa y un mejor direccionamiento
de los recursos para la atencién
integral de esta poblacion.

Es relevante destacar que
la concentraciéon de casos en
Bogotd, D. C., y la regién Central
concuerda con la ubicacién de los centros especializados y las redes de diagndstico més consolidadas. No
obstante, la baja representacion de casos en regiones como la Amazonia-Orinoquia puede estar relacionada
con barreras geogréficas y el acceso a los servicios de salud, fendmenos documentados también en otros paises
latinoamericanos (16). Esta distribucién desigual sugiere que, més alld de la biologia de la enfermedad, los
determinantes sociales en salud contindian condicionando el panorama epidemiolégico.

En relacién con la caracterizacién clinica y diagnéstica de los casos, se evidencia que ninguno de los casos
incidentes cuenta con estudios de volumetria esplénica o hepética y solo en 4 se registré el resultado de la
actividad enzimatica. Esta limitacidon restringe la posibilidad de clasificar fenotipicamente a los casos y dificulta
la toma de decisiones clinicas personalizadas, lo que contrasta con las recomendaciones internacionales que
abogan por un enfoque integral de diagnédstico (31). A nivel global, se reconoce que las barreras econémicas,
la falta de infraestructura especializada y la ausencia de programas sistematicos de tamizaje son factores que
perpetian el retraso del diagndstico en enfermedades lisosomales (32).

Desde el punto de vista terapéutico, Colombia cuenta con disponibilidad de tratamientos efectivos como
la TRE y en algunos casos la TRS, ambas con demostrada eficacia en la reversion de las manifestaciones hema-
toldgicas, viscerales y éseas de la enfermedad (33,34). Durante el periodo de seguimiento, la TRE fue la opcién
mas frecuente en el 78,70% de los casos, siendo la imiglucerasa el principio activo predominante; el 11,06%
recibié TRS.

En cuanto a la mortalidad, aunque la tasa general es baja (0,05 por millén de habitantes), la muerte de dos
casos pediatricos durante el periodo evaluado resalta las limitaciones actuales en el manejo integral. En parti-
cular, el manejo de las formas con compromiso neuroldgico (tipos 2 y 3) sigue siendo un desafio terapéutico, ya
que las terapias actuales no logran frenar la progresion neuroldgica (35). Del total de los casos, solo se reportd
dolor 6seo en el 6,38%, lo cual puede reflejar una dificultad en la identificacién de los eventos y su correcto
diligenciamiento, dado el alto porcentaje de datos faltantes.

Por lo anterior, se considera importante dar continuidad al reporte, completando adecuadamente las variables
al momento de realizar el diligenciamiento con calidad de datos, ya que esto no solo permite realizar un anélisis



epidemioldgico a cabalidad, sino que
también permite evaluar el impacto
de las intervenciones realizadas y
dar un adecuado seguimiento a los
casos. Adicionalmente, la experiencia
internacional demuestra que el
fortalecimiento de los registros y el
manejo interdisciplinario es clave para
alcanzar los objetivos terapéuticos
(19,36,37). Por lo tanto, se debe
garantizar que todas las personas,
independiente de su ubicacidon
geogréafica o régimen de afiliacion,
puedan acceder a un diagndstico y
tratamiento oportunos.

En suma, Colombia ha logrado
avances significativos en el manejo
de la EG en los ultimos afios. Por
ejemplo, se fortalecid la vigilancia

Colombia ha logrado avances significativos
. en el manejo de la enfermedad de Gaucher

en los Ultimos anos. Se fortalecid la

se amplié la

de reemplazo enzimdtico y de
reduccién de sustrato.

epidemioldgica en el reporte de SIVIGILA, se amplid la cobertura de atencidn, principalmente en especialidades
como hematologia, y se garantizé el acceso a terapias de reemplazo enziméatico y de reduccidon de sustrato para la

mayoria de los casos diagnosticados.

Finalmente, es preciso mencionar que persisten desafios en la EG que se alinean con la necesidad de
robustecer los procesos de registro, recoleccién y validacién de los datos. Es fundamental implementar protocolos
estandarizados que salvaguarden la integridad y la exhaustividad de la informacién clinica y demogréfica con
el fin de minimizar los datos faltantes y, con ello, lograr optimizar la calidad de la vigilancia y la evaluacién de

los resultados.
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