
7 años de experiencia en la evaluación y aprobación de medicamentos para 
Enfermedades Poco Frecuentes y Serias en Argentina

1. INTRODUCCIÓN
Enfermedades Poco Frecuentes (EPF): son aquellas cuya prevalencia 
en la población es igual o inferior a 1 en 2.000 personas, según la 
situación epidemiológica nacional.
Enfermedades Serias: si bien frecuentes, son amenazantes para la 
vida, crónicamente debilitantes e invalidantes, causan importante 
sufrimiento para los pacientes y su entorno familiar y no siempre 
existe tratamiento disponible para ellas.
Prevalencia mundial
• Del 6% al 8% de la población padece una EPF
Cantidad existente de EPF
• Más de 6.000 ya han sido diagnosticadas
• De ellas 5.000 no poseen tratamientos específicos
• El 80% son de origen genético
Prevalencia en Argentina
• 1 paciente cada 2.000 habitantes
Aproximadamente 2.000.000 argentinos afectados por alguna EPF
Problemática de las enfermedades poco frecuentes:
 Producen un impacto creciente en salud pública
 Requieren de abordajes multidisciplinarios
 Diagnóstico tardío
 Dificultad para la accesibilidad a determinados tratamientos
 Impacto económico y social para el paciente y su familia
Las Enfermedades Poco Frecuentes no han sido prioridades en Salud 
Pública
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Ninguna enfermedad es tan rara 
como para no merecer nuestra 

atención

Las enfermedades raras son 
minoritarias pero afectan a muchos 

pacientes

RESUMEN
Las Enfermedades Poco Frecuentes son aquellas cuya prevalencia en la población es igual o inferior a 1 en 
2.000 personas, según la situación epidemiológica nacional. 
Las Enfermedades Serias, si bien frecuentes, son amenazantes para la vida, crónicamente debilitantes e 
invalidantes, causan importante sufrimiento para los pacientes y su entorno familiar, y no siempre existe 
tratamiento disponible para ellas. 
La Disposición ANMAT 4622/2012 establece un procedimiento operativo uniforme y científicamente 
respaldado para el registro de medicamentos destinados a la prevención, diagnóstico y/o tratamiento de 
Enfermedades Poco Frecuentes y/o Enfermedades Serias para las cuales no existan tratamientos disponibles, 
eficaces y seguros o que los mismos sean inadecuados. Dichos medicamentos se inscriben Bajo Condiciones 
Especiales. 
La ANMAT creó una Comisión para analizar la información y documentación de los medicamentos a inscribirse 
"Bajo Condiciones Especiales” y dictaminar la conveniencia de su inscripción y registro. 
Se describe la experiencia y resultados de la actividad de ANMAT respecto a esta regulación. 
Argentina es el primer país de Latinoamérica en regular sobre esta temática. La nueva regulación permitió la 

autorización de estos medicamentos basándose en los hallazgos preclínicos y clínicos y en el coeficiente 
beneficio-riesgo.

2. OBJETIVOS
Presentar la experiencia argentina en la evaluación y aprobación regulatoria
de medicamentos destinados al tratamiento de Enfermedades Poco
Frecuentes y Serias con riesgo de muerte.
Argentina es el primer país de Latinoamérica en regular sobre esta temática.
La Disposición ANMAT 4622/2012 establece un procedimiento operativo
uniforme y científicamente respaldado para el registro de medicamentos
destinados a la prevención, diagnóstico y/o tratamiento de Enfermedades
Poco Frecuentes para las cuales no existan tratamientos disponibles, eficaces
y seguros o que los mismos sean inadecuados. Estos medicamentos se
inscriben «Bajo Condiciones Especiales» basándose en los hallazgos
preclínicos y clínicos (fases tempranas) y en el coeficiente beneficio-riesgo. La
vigencia del certificado es de un año.

La Circular 3/2018 establece que aquellos productos que hayan finalizado al
menos un primer estudio de Fase 3 de Farmacología Clínica para alguna de las
indicaciones propuestas deberán tramitarse por el régimen habitual y la
vigencia del certificado será por el término de 5 años.
La ANMAT creó una Comisión de asignación de medicamentos a inscribirse
«Bajo Condiciones Especiales» y que dictamina la conveniencia de su
inscripción en el Registro.

Requisitos para el registro y vigencia del certificado
1) Evaluación caso por caso
2) En los rótulos, prospectos y en toda información puesta a disposición del 
cuerpo profesional debe constar: 

• “Autorizado bajo Condiciones Especiales", con igual tamaño y realce que 
la marca comercial

• Plan de Monitoreo de la Eficacia, Efectividad y Seguridad para evaluar  el  
cociente beneficio/ riesgo de los tratamientos

Estudios clínicos luego de la aprobación
El Titular del Registro debe confirmar mediante informes periódicos (1 vez

al año) el resultado del plan de monitoreo de la eficacia, efectividad y
seguridad (PMEES) para proceder a la reinscripción del producto. Dicho
plan incluye estudios clínicos confirmatorios y el PGR.
Si los ensayos posteriores no pueden verificar el beneficio clínico previsto o

el riesgo es mayor que lo esperado, la ANMAT puede retirar la aprobación.

3. MATERIALES Y MÉTODOS
Se describe la experiencia obtenida durante los primeros siete años desde 
que entró en vigencia la norma, en cuanto a medicamentos presentados, 
principios activos, indicaciones y fase de investigación alcanzada al momento 
de la evaluación.

5. CONCLUSIONES
Argentina es el primer país de Latinoamérica en regular sobre esta temática. Esto permitió 
la autorización de estos medicamentos basándose en los hallazgos preclínicos y clínicos y 
en el coeficiente beneficio-riesgo.
La Disposición 4622/12:
 Facilitó el acceso de los pacientes a medicamentos que no habían cumplido todas las

fases de la investigación pero que, a su vez, eran la única opción terapéutica para su
dolencia

 Sigue con vigencia pues la investigación farmacéutica está actualmente focalizada en
productos de nicho, aumentando la cantidad de medicamentos desarrollados para
enfermedades poco frecuentes

 Permitió el acceso de los pacientes que padecen EPF a medicamentos que cubran
necesidades médicas no satisfechas

 La Circular 003/2018 reguló los productos que ya cumplieron con un estudios de fase 3
La regulación debe contemplar un fino equilibrio que tenga en cuenta los intereses, no 
siempre coincidentes y muchas veces opuestos, de los pacientes, de sus organizaciones 
representativas, de los sistemas de salud (Obras Sociales, Sistemas de Salud prepagos, 
Ministerios de Salud de la Nación y provinciales) y de las empresas farmacéuticas.

DESAFÍOS
El acceso a la terapéutica innovadora es prioritario pero su elevado costo

implica un fino equilibrio entre las necesidades de los pacientes y los
financiadores de los sistemas de salud
Necesitamos asegurar que una vez concluida la fase 3 se abra la posibilidad de

autorizar la comercialización de medicamentos similares.

4. RESULTADOS
Bajo esta regulación, desde el año 2012 hasta fin de 2016, se evaluaron 
23 productos con las siguientes características:
• 17 de origen sintético y 6 de origen biotecnológico
• 14 para tratamiento de enfermedades oncológicas y 9 para 

enfermedades metabólicas y/o hereditarias
• 22 importados y aprobados por FDA y/o EMA y uno de fabricación 

nacional
• 14 productos finalizaron las fases de investigación y mantienen el 

coeficiente beneficio/riesgo positivo

Nombre 
genérico

Nombre 
comercial

Indicación Origen Cumplió
Fase 3

Ofatumumab ARZERRA LLC refractaria Biotecnológico Sí

Carfilzomib KYPROLIS Mieloma múltiple Sintético Sí

Tafamidis VYNDAQEL Amiloidosis neuropática hereditaria Sintético No

Vismodegib ERIVEDGE Carcinoma basocelular Sintético Sí

Macitentan OPSUMIT Hipertensión arterial pulmonar Sintético Sí

Nitisinona NITINE Tirosinemia Hereditaria tipo I Sintético Sí

Brentuximab ADCETRIS Linfoma Biotecnológico Sí

Riociguat ADEMPAS Hipertensión pulmonar Sintético Sí

Ibrutinib IMBRUVICA Leucemia linfática crónica Sintético Sí

Pembrolizumab KEYTRUDA Mesotelioma, melanoma Biotecnológico Sí

Nintedanib OFEV Fibrosis pulmonar idiopática Sintético Sí

Olaparib LYNPARZA Cáncer de ovario Sintético No

Obinotuzumab GAZYVA Leucemia linfocítica crónica Sintético No

Lomitapida JUXTAPID
Hipercolesterolemia familiar 
homocigota

Sintético No

Daratumumab DARZALEX
Mieloma múltiple candidatos a 
trasplante autólogo

Biotecnológico No

Eliglustat CERDELGA Enfermedad de Gaucher de tipo 1 Sintético No

Atelolizumab TECENTRIQ
Carcinoma urotelial (CU) localmente 
avanzado o metastásico

Biotecnológico Sí

Alectinib ALCENSA
Cáncer de pulmón no microcítico
(CPNM) avanzado

Sintético No

Nitisinona ORFADIN Tirosinemia hereditaria tipo I (TH-1) Sintético Sí

Ponatinib ICLUSIG Leucemia mieloide crónica (LMC) . Sintético Sí

Avelumab BAVENCIO Carcinoma de Merkel Biotecnológico No

Nusinersen SPYNRAZA Atrofia Medular Espinal Sintético No

Ácido Cólico ORPHACOL
Errores congénitos en la síntesis de 
ácidos biliares primarios

Sintético No


