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22q11Chile :

Alianza entre FENPOF y fundaciones abre una nueva era de derechos parala
comunidad 22q11 bajo la Ley de Enfermedades Raras y Poco Frecuentes

ALIANZAS CORPORATIVAS

Trabajo en red y avances legislativos:

En un esfuerzo conjunto de colaboracién entre diversas agrupaciones, se analizaron
los alcances de la Ley N° 21.743. Esta normativa exige la creacion de un registro
oficial, guias clinicas especificas y una atencion multidisciplinaria descentralizada,
transformando las demandas de las familias en derechos respaldados por el Estado.

Por Lorena Cuevas M.
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El jueves recién pasado la FENPOF invit6 a directores de distintas fundaciones para
conocer de esta ley y poder divulgar entre nuestros beneficiarios en un acto de
colaboracion entre agrupaciones de distintas enfermedades.



cQuéeslalLey 21.743?

Publicada el 8 de mayo de 2025, esta ley establece un marco normativo oficial para
la planificacién, desarrollo y ejecucion de politicas publicas orientadas a las
enfermedades poco frecuentes, raras o huérfanas (ERPOH).

Se define como enfermedad poco frecuente aquella que afecta a menos de 1
persona por cada 2.000 habitantes. Debido a su prevalencia, el Sindrome de
Delecion 22q11.2 encaja dentro de este marco, lo que abre una puerta importante
para la articulacion de derechos y apoyos.

Principios rectores de la ley:

El articulo 3° de la norma consagra cuatro pilares esenciales para orientar cualquier
politica publica, plan o programa en la materia:

Cooperacion: Fomento de la colaboracion publico-privada, intersectorial e
interinstitucional para abordar estas patologias.

Participacion de la sociedad civil: El Ministerio de Salud (MINSAL) debe
garantizar la intervencion activa de las organizaciones de pacientes y familiares
como un componente central en el disefio de las politicas.

Humanizacion del trato: Se exige un enfoque interdisciplinario en la atencién de
salud, reconociendo el impacto integral de estas enfermedades en la persona y su
entorno.

Proteccion de datos personales: Todo tratamiento de informacién médica debe
ajustarse estrictamente a lo establecido en la Ley N° 19.628 sobre proteccion de la
vida privada.

Pilares Clave de la Ley para nuestra Fundacién

Esta ley no solo declara una intencion, sino que crea herramientas concretas para
mejorar la calidad de vida y el acceso a la salud:

Comision Técnica Asesora: Se crea una instancia que asesorara al Ministerio de
Salud (MINSAL). Es crucial que organizaciones de pacientes como nuestra
fundacién estén atentas a su conformaciéon, ya que la ley exige incluir a
representantes de la sociedad civil y entidades académicas.

Registro Nacional de Pacientes: Se implementara un registro oficial de personas
con enfermedades poco frecuentes. Esto permitira al Estado tener datos reales para
dimensionar las necesidades de salud, mejorar la asignacion de recursos y planificar
la atencion.

Listado Oficial: EI MINSAL deberd mantener y actualizar un listado oficial de estas
condiciones, lo que ayudaré a estandarizar los diagndsticos y protocolos de atencién



a nivel nacional. Significa que el 22q11 debe ser incorporado en el listado bianual
de patologias raras del Ministerio de Salud. Esto obliga al Estado a levantar datos
reales de cuantas personas viven con esta condicién en Chile.

Creacion de Guias Clinicas especificas: Con la ley en marcha, el MINSAL tiene el
deber de disefiar e implementar protocolos y guias de practica clinica
estandarizadas. En la practica, esto evitara que las familias tengan que "educar" a
cada médico general o especialista que visitan sobre qué es el sindrome y como
debe abordarse.

Uno de los grandes problemas del 22911 es la centralizacion de los especialistas.
La ley busca descentralizar la atencion y asegurar que los comités de expertos
validen diagndsticos y tratamientos sin importar si el paciente vive en Santiago,
Talca o el extremo sur.

¢Qué deben hacer los pacientes y familias 22q11?

Para que una ley de bases deje de ser solo papel y se transforme en beneficios
reales, la comunidad afectada debe activarse. Estas son las acciones clave que
deben realizar:

1. Registrarse activamente

Una vez que el MINSAL habilite formalmente el Registro Nacional de personas
con enfermedades poco frecuentes, cada paciente con diagndstico confirmado
de 22qg11 (mediante examen genético como FISH o MLPA) debe registrarse, este
registro debe realizarse mediante su médico tratante, esto es requisito taxativo de
la ley.

Por qué importa: En salud publica, "lo que no se registra, no existe". Si el registro
muestra una masa critica de pacientes con 22ql1l en Chile, el Estado se vera
obligado a destinar presupuestos, tratamientos y profesionales especializados para
cubrir sus necesidades.

2. Fortalecer el tejido asociativo (Agruparse)

La ley entrega poder de decision a las organizaciones de la sociedad civil. La accion
individual tiene poco peso ante la Comision Técnica Asesora. Los pacientes y
cuidadores deben unirse o participar activamente en organizaciones dedicadas al
sindrome en Chile (como 22q11 Chile o la Federacién de Enfermedades Poco
Frecuentes - FENPOF) y nuestra propia fundacion 22g11Chile.

La meta: Canalizar a través de estas agrupaciones las demandas especificas del
sindrome, como el acceso a cirugias reconstructivas de paladar, el financiamiento
de terapias de lenguaje a largo plazo o el apoyo psicopedagogico en colegios.



3. Exigir la aplicacién de los principios de laley en los centros de salud

Al asistir a controles en el sistema publico (FONASA) o privado (ISAPRES), las
familias deben hacer valer los principios de cooperacidn interinstitucional y trato
humanizado consagrados en la ley. Si un hospital o CESFAM se niega a coordinar
las citas de especialidad de un nifio con 22ql11 bajo el argumento de que "son
departamentos distintos”, la Ley 21.743 entrega el respaldo normativo para reclamar
formalmente ante las Oficinas de Informaciones, Reclamos y Sugerencias (OIRS) o
la Superintendencia de Salud.

#Sindrome22qll #Ley21743 #FENPOF #Enfermedades Raras Chile
#Alianzas Corporativas #Trabajo En Red #EPOF #Minsal

#Salud Derecho #Descentralizacion Salud #Humanizacién Del Trato



