
María Helena Solano Trujillo

• Internista Hematóloga

• Hospital de San José –FUCS

• Bogotá Colombia

Enfermedad de Gaucher 
Colombia 25 años
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Actividad Compañia

Honorarios por  
conferencias

Genzyme, Sanofi, Pfizer, Takeda

Actividades educativas 
no formales

Sanofi, Pfizer, Acopel, IETS, CAC

Advisory Pfizer, Tecnopharma, Sanofi

Conflictos de Interés

La información contenida en esta presentación está dirigida al profesional de la salud con la intención de brindar información científica de 
interés y refleja las consideraciones del autor y no las de SANOFI. Cualquier indicación OFF LABEL mencionada será con el único objetivo de 
intercambio científico y no representa una promoción. SANOFI no recomienda indicaciones que no estén contenidas en la información para 

prescribir aprobada de sus productos en Colombia.
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Los primeros años….
Reporte de casos
Francisco Linares pediatra
Patólogos: Darío Cadena – Gerzaín
Rodriguez
Yunnis T genetista
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Congreso Errores Innatos del Metabolismo, 

Iguazú 2003





Enfermedad de Gaucher Grupo Colombia

Congreso Latinoamericano de Errores Innatos 

del Metabolismo y Pesquisa Neonatal 

Cartagena, Octubre del 2001

◼ 30 Pacientes de nacionalidad Colombiana
◼ Presentación clínica compatible con enfermedad de Gaucher.
◼ 10 pacientes en Terapia de Reemplazo Enzimático (TRE)
◼ 19 Pacientes sin tratamiento
◼ Un paciente fallecido

Hospital Militar Central, Bogotá Clínica del Niño, Bogotá Hospital de San José, Bogotá Hospital de la Misericordia, Bogotá 
Hospital, Clínica San Rafael, Bogotá Hospital Federico Lleras Acosta, Ibagué Clínica de los Andes Barranquilla
Clínica Colsubsidio, Bogotá Centro Javeriano de Oncología, Bogotá Instituto de Errores Innatos del Metabolismo
Universidad Javeriana, Bogotá.







Asesorías a Países Latinoamericanos



Abogada y QF Dra Celmira Peña Sr Jhon Cuervo Genzyme



Instituto de Errores Innatos del Metabolismo Universidad Javeriana de Bogotá



Laboratorio de la Universidad de los Andes



Registro Internacional Gaucher

▪ Registro Internacional Colaborativo dirigido por los 
principales investigadores del mundo

▪ Numerosas publicaciones: curso de la enfermedad y
resultados de la terapia de reemplazo enzimático

▪ Promedio antes del diagnóstico: 15 años

▪ Enfermedad heterogénea, compromiso por órganos

▪ Participación colombiana y publicaciones 
latinoamericanas.

▪ Población colombiana evidenció compromiso óseo 
severo





ICGG 2012. Registro- Colombia

Pacientes Registrados: 83

▪Mujeres :39 Hombres: 44

▪ En tratamiento:

▪Mediana al momento del Dx : 14 
años

▪ >45 a: 17 . Mujeres 11 Hombres: 6

▪ >45 esplenectomizados:4

30

43

Colombia 
Pacientes con Enfermedad de

Gaucher en Tratamiento

< 18 años

>18 años

Octubre de 2012



ICCG 2012 . Colombia - Gaucher tipo 1 >45 años

Mutaciones 9/17>45años Distribución por Género



ICGG 2012. Registro- Colombia - Comorbilidades
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Registro Internacional Gaucher

Líder del registro 2004 a 2010

Líder del registro 2010 a 2014



Con autorización Familia Covelli

• Primer paciente con terapia reemplazo enzimático de origen placentario en 
Hematología del Hospital de San José mediante acción de tutela

• Publicación caso en revista Repertorio de Medicina y Cirugía

• Fundadores de la Asociación de Enfermedad de Gaucher, posteriormente Enfermedades
Lisosomales- ACOPEL

• Diferentes campos de acción: educación, apoyo emocional ,asesoría al sistema de 
seguridad, ayuda solidaria y proyectos especiales

• Observatorio de Enfermedades huérfanas MinSalud

La Voz de los 
Pacientes



Enfermedad 
de Gaucher 
en Colombia 
Compromiso  

óseo







Enfermedades Huérfanas Normativa

• Resolución 2048 de 2015. actualización del listado y 
número de identificación

• Circular Externa 0049 de 2015: Notificación de 
Enfermedades Huérfanas – Raras mediante SIVIGILA 
(fichas de notificación)

• Circular Externa 0011 de 2016: Instrucción paras la 
atención de pacientes con sospecha o diagnóstico de 
enfermedad huerfana por EAPB, IPS, Entes territoriales.

• Día Mundial de las Enfermedades Huérfanas: ultimo día 
de Febrero.











Enfermedad de Gaucher y Embarazo











Enfermedad de Gaucher en Colombia

• Aportes de Colombia a la literatura mundial

• Ley de Enfermedades Huérfanas

• Asociación de pacientes – Observatorio en Min Salud

• Acceso a diagnóstico y tratamiento contínuo con diferentes productos

• IETS: proceso Lineamientos para el diagnóstico y tratamientos

• CAC: proyecto para el registro nacional

• RETOS

• Evaluación de desenlaces clínicos y de costo efectividad

• Seguimiento a la comorbilidades

• Centros integrales de diagnóstico y tratamiento

• Adherencia de los pacientes y aseguradores

• Registro : evaluación de gestión de la calidad y planes de mejoramiento nacionales
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