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Presentacion

Este documento constituye el Manual de Gestién del Centro para la Atencion Integral de la
Persona Usuaria con Enfermedad de Wilson, Enfermedades Neurolégicas y Hepaticas
Huérfanas (CAIWIL-HSJD), ubicado en el Hospital San Juan de Dios, como parte de la red
de atencion especializada de la Caja Costarricense de Seguro Social (CCSS).

Su proposito es estandarizar la organizacién funcional, oferta de servicios, recursos vy
procesos clinico-administrativos para brindar atencion integral, oportuna y centrada en la
persona usuaria, conforme al modelo de atencion institucional y a las necesidades
especificas de las personas usuarias con Enfermedad de Wilson (EW) y otras patologias
huérfanas de origen neurolégico y hepatico.

El CAIWIL-HSJD se fundamenta en el reconocimiento técnico del Hospital San Juan de
Dios como centro de referencia nacional en el abordaje de la EW, respaldado por evidencia
epidemiolégica nacional e internacional que demuestra la mayor prevalencia de esta
enfermedad en Costa Rica (Camacho et al., 2019; Hevia-Urrutia et al., 2017).

La consolidacion de este centro responde a la necesidad de articular servicios clinicos
especializados, seguimiento multidisciplinario, tamizaje familiar, educaciéon sanitaria y
apoyo psicolégico y social, en el marco de una atencién basada en evidencia cientifica,
principios bioéticos y normativa vigente.

Este manual se inscribe en el esfuerzo institucional por fortalecer la gestion clinica, la
calidad asistencial y la equidad en el acceso a servicios de salud para personas con
enfermedades raras.

GERENCIA MEDICA

Dr. Marvin Palma Lostalo
Gerente Médico a.i.
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Introduccion

Las enfermedades raras, también conocidas como enfermedades huérfanas, representan un
desafio creciente para los sistemas de salud por su baja prevalencia, complejidad clinica, escasa
disponibilidad de tratamientos especificos y limitada evidencia cientifica (Rare Disease Taskforce,
2024; Richter et al., 2015). Incluye patologias neurolégicas y hepaticas que requieren atencion
especializada, seguimiento multidisciplinario y abordaje centrado en la persona usuaria. Las
caracteristicas de estas enfermedades requieren de un proceso de atencidn integral, oportuno,
continuo y centrado en la persona usuaria, mediante la articulacion efectiva de los diferentes
niveles de atencion y de los servicios de apoyo especializados.

En Costa Rica, la Enfermedad de Wilson constituye una de las enfermedades huérfanas con
mayor relevancia institucional, pues se ha documentado una importante concentracion de casos
atendidos en el Hospital San Juan de Dios. Su abordaje es esencial para prevenir complicaciones
hepaticas, neuroldgicas y psiquiatricas graves (Ferenci et al., 2012; Roberts et al., 2008).

El Centro para la Atencién Integral de la Persona Usuaria con Enfermedad de Wilson y otras
Patologias Huérfanas Neuroldgicas y Hepaticas (CAIWIL-HSJD) brinda atencion a esta y otras
patologias de alta complejidad que comparten la necesidad de un abordaje multidisciplinario,
seguimiento especializado y coordinacién en red. La experiencia clinica desarrollada lo ha
consolidado como el principal centro de referencia para el diagnéstico, tratamiento y seguimiento
de personas con esta enfermedad (Hevia et al., 2017; Camacho et al., 2019; Cramer et al., 2025).

No obstante, la creciente complejidad de la atencion y la necesidad de fortalecer la coordinacion
interdisciplinaria hacen indispensable estandarizar la organizacién y los procesos de gestion del
CAIWIL-HSJD. En el estudio realizado por Cramer et al. (2025) se estimé una prevalencia
nacional de personas con EW de 6 por cada 100 000 habitantes, que posiciona a Costa Rica
como el pais con la mayor prevalencia documentada a nivel mundial (Ver figura 1).

Figura 1.
Prevalencia de la Enfermedad de Wilson en Costa Rica por provincia.
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Fuente: Adaptado de Enfermedad de Wilson en Costa Rica: un enfoque genético y epidemiolégico, por E. Cramer Jenkins, P. Neily
Younes y C. Flores Alfaro, 2025, Revista Ciencia y Salud Integrando Conocimientos.
Modificado con apoyo de una herramienta de inteligencia artificial generativa (ChatGPT, OpenAl) para el disefio grafico, 2026.
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En este contexto, la consolidacién del Centro para la Atencién Integral de la Persona Usuaria con
Enfermedad de Wilson, Enfermedades Neurolégicas y Hepaticas Huérfanas del Hospital San
Juan de Dios (CAIWIL-HSJD) representa un avance estratégico para la Caja Costarricense de
Seguro Social, al concentrar la experiencia clinica, promover el trabajo interdisciplinario, facilitar
la coordinacion con otros establecimientos de salud y fortalecer la gestion integral de la atencion
de personas usuarias con enfermedades huérfanas de alta complejidad.

Cabe mencionar que en 2023, el Servicio de Gastroenterologia del Hospital San Juan de Dios,
solicité la oficializacién del Centro como una instancia nacional para la atencion de estas
condiciones; sin embargo, mediante el analisis realizado por la Direccion de Proyeccion de
Servicios de Salud, se determind que no era viable establecerlo como centro nacional, no
obstante se reconocié como el establecimiento con la mayor capacidad técnica y experiencia en
la atencién de la EW y se resalta su importancia como lider en la conformacién de la red funcional
para el diagnostico y manejo de la Enfermedad de Wilson (CCSS, 2025c¢; CCSS, 2025d).

De esta forma, el CAIWIL-HSJD se establece como un centro especializado y unidad de
referencia nacional para el abordaje integral, diagnéstico oportuno y tratamiento especializado de
las personas con Enfermedad de Wilson (EW) y otras patologias hepaticas y neurolégicas
huérfanas, mediante un enfoque multidisciplinario y de alta complejidad (CCSS, 2025a); y que a
su vez, fortalezca la articulacion en red y la coordinacion entre establecimientos de salud en los
tres niveles de atencion para la atencion de las personas usuarias.

Con este propdsito, el presente manual de gestion establece la organizacién y el funcionamiento
de los procesos clinico-administrativos que desarrolla el centro, contribuyendo a brindar una
atencion equitativa, oportuna y de calidad a las personas usuarias.

Metodologia

La elaboracion del presente manual de gestién se realizd conforme a los lineamientos
establecidos en el Manual Metodolégico para la Construccion de un Manual de Gestién en la
DDSS, codigo M.GM. DDSS.110621 versién 01, emitido por la Direccion de Desarrollo de
Servicios de Salud (DDSS) de la Gerencia Médica de la Caja Costarricense de Seguro Social
(CCSS, 2021b). El proceso metodoldgico se estructurd en tres fases: busqueda y andlisis de
evidencia, construccion técnica del documento y validacién formal mediante la metodologia
RAND/UCLA Delphi Modificado.

Para la construccion del manual se revisaron documentos normativos institucionales, legislacion
nacional, publicaciones cientificas y guias internacionales relacionadas con la Enfermedad de
Wilson, las enfermedades huérfanas, la organizacion de los servicios de salud y la atencion
especializada, priorizando la evidencia de mayor calidad metodolégica y pertinencia para el
contexto institucional. La informacion recopilada sirvi6 de base para definir la organizacion
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funcional, la oferta de servicios, los procesos clinico-administrativos y los mecanismos de
articulacion del Centro.

Para la elaboracién del presente manual, el Programa de Normalizacién de la Atencion a la
Persona Adulta y Coordinacion de Enfermedades Crénicas No Transmisibles fungié como equipo
conductor en conjunto con el Dr. Francisco Hevia, coordinador del CAIWIL-HSJD. Ademas, se
contd con la revision y validacion técnica de la Coordinacion Nacional de Enfermeria,
Coordinacién Nacional de Servicios Farmaceéuticos; Coordinacion Nacional de Laboratorios
Clinicos, Coordinacién Nacional de Nutricion, Coordinacion Nacional de Psicologia y
Coordinacién Nacional de Trabajo Social, del Area de Regulacion Sistematizacion de Diagnéstico
y Tratamiento.

Posteriormente, se realizd la validacién mediante la metodologia RAND/UCLA Delphi Modificado.
Se desarrollé entre el 04 de mayo y el 12 de junio de 2026, con la participacion de personas
funcionarias del centro y personal de apoyo a la gestidon en el Hospital San Juan de Dios; asi
como del Hospital Nacional de Nifios, segun listado en la contraportada. Se aplicé un instrumento
estructurado con escala de evaluacion de 1 a 9 puntos, aplicado a cada item del Manual de
Gestion, obteniendo un resultado de 87% de aprobacion por consenso. Este resultado garantiza
la calidad metodologica, la coherencia técnica y la aplicabilidad operativa del documento,
conforme a los estandares establecidos por la DDSS. A continuacion, se desglosan los items
evaluados y sus respectivos porcentajes de aprobacion:

Tabla 1. Descripcién de las Calificaciones y Nota Global en la Validacion del Manual de Gestion

item Calificacion
Presentacion e Introduccién 96%
Metodologia, Definiciones y Abreviaturas 76%
Referencias Normativas 94%
Alcance y Campo de Aplicacion 89%
Objetivos 93%
Responsable del Cumplimiento y Responsable de Verificar el Cumplimiento 94%

Contenido, 1.Ubicacion Contextual, items 1.1. Definicion de la Unidad, Servicio o | 78%
Equipo de Trabajo, 1.2. Conformacién de las Unidades, servicios o equipos de trabajo

Contenido, 2. Oferta de Servicios. 2.1. Descripcion de Actividades, 2.2. Diagnoésticos | 78%

Nosoldgicos, 2.3. Poblaciones y Grupos Etarios

Contenido, 3. Organizacion Funcional, items 3.1. Relacién con el mapa de procesos | 78%

institucional, 3.2.Descripcion de la Organizacion Funcional, 3.3. Atencién Integral

Contenido, 4. Equipamiento e Infraestructura, items 4.1. Equipamiento, | 78%

4.2.Infraestructura,

Contenido, 5. Monitoreo y seguimiento de la implementacién del Manual de Gestion, | 91%

items 5.1. Produccion del Centro CAIWIL-HSJD, 5.2. Indicadores de Produccién

Priorizados, 5.3.

Anexos y Referencias 93%
Promedio global de la validacion: 87% de aprobacion

Fuente: elaboracion propia a partir de los resultados del proceso de validacion, 2026.
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Definiciones y Abreviaturas

1. Definiciones

ABCB11: Gen que codifica la bomba de exportacién de sales biliares (BSEP), una proteina
transportadora de acidos biliares desde los hepatocitos hacia la bilis. Mutaciones en este gen
causan colestasis intrahepatica familiar progresiva tipo 2 (PFIC2) y colestasis intrahepatica
recurrente benigna tipo 2 (BRIC2) (Pawlikowska et al., 2010).

ABCB4: Gen que codifica la proteina MDR3, encargada del transporte de fosfatidilcolina desde
los hepatocitos hacia la bilis. Su funcion es proteger las vias biliares de la toxicidad de los acidos
biliares. Mutaciones en este gen causan colestasis intrahepatica familiar progresiva tipo 3 (PFIC3)
y colestasis intrahepatica del embarazo (Cramer et al., 2025).

Adherencia terapéutica: grado en que la persona usuaria sigue las indicaciones médicas respecto
al tratamiento prescrito, incluyendo dosis, frecuencia y duracién (WHO, 2003).

Atencion nutricional: “Método sistematico de resolucion de problemas para profesionales de la
nutricion, basado en el razonamiento y pensamiento critico y en la evidencia cientifica para tomar
decisiones y garantizar una atencion nutricional integral, de calidad, adecuada, oportuna, segura,
rigurosa y eficaz” (Carbajal et al., 2020, p.174).

Atencion psicologica. Se refiere a la aplicacion de las actividades técnicas de Psicologia,
contenidas en la normativa institucional vigente para esta disciplina en la CCSS. Esta actividad
se orienta al diagnéstico y evaluacion psicolégica, la intervencién y tratamiento psicoterapéutico
(en las modalidades avaladas por la Gerencia Médica para la disciplina) y la rehabilitacion clinica.
Incluye la aplicacién e interpretacion de procedimientos (instrumentos de medicidn psicoldgicos),
asi como el desarrollo de sesiones clinico-técnicas (uni o interdisciplinarias) (CCSS, 2025b).

ATP7B: Gen que codifica una ATPasa de tipo P transportadora de cobre. “ATP” se refiere a
adenosin trifosfato; “7” indica el numero de orden dentro de la familia de genes ATPasa tipo P;
“B” representa la variante especifica dentro del grupo ATP7. Implicado en el metabolismo
intracelular del cobre, especialmente en el higado (Ferenci et al., 2012).

ATP8B1: Gen que codifica una ATPasa transportadora de fosfolipidos (aminofosfolipidos) en la
membrana de los hepatocitos. Participa en el equilibrio de los acidos biliares. Mutaciones en este
gen causan colestasis intrahepatica familiar progresiva tipo 1 (PFIC1) y colestasis intrahepatica
recurrente benigna tipo 1 (BRIC1) (Cramer et al., 2025).

Centro especializado: establecimiento de atencion terciaria que ofrece servicios clinicos
avanzados, diagnosticos complejos, tratamientos especializados y seguimiento de condiciones
médicas especificas, generalmente por referencia desde atencion primaria o secundaria (WHO
Regional Office for Europe, 2025).

Colestasis intrahepatica familiar progresiva (CIFP): Grupo de enfermedades genéticas
autosdmicas recesivas que afectan la secrecién biliar, con inicio en la infancia y evolucién hacia
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insuficiencia hepatica. Se asocian a mutaciones en genes como ATP8B1, ABCB11 y ABCB4
(Cramer et al., 2025).

Enfermedad de Wilson (EW): Trastorno hereditario autosémico recesivo que afecta el
metabolismo del cobre, causado por mutaciones en el gen ATP7B, con manifestaciones
hepaticas, neuroldgicas y psiquiatricas (Ferenci et al., 2012).

Espectrometria de masas con plasma acoplado inductivamente (ICP-MS): Técnica analitica de
alta sensibilidad utilizada para identificar y cuantificar elementos traza, como el cobre y el zinc,
en muestras bioldgicas. En la enfermedad de Wilson, permite la medicion precisa del cobre y
apoya su evaluaciéon bioquimica y monitoreo (Bithi et al., 2024).

Intervencion social: comprenden una amplia gama de acciones que permiten abordar problemas
sociales. Estas acciones son implementadas en contextos diversos por organizaciones y
personas con distintos bagajes profesionales, pertenecientes a distintos sectores y con distintos
tipos de recursos (Organizacién Panamericana de la Salud [OPS], 2020).

Manual de Gestion (MG): Documento que describe cdmo se organiza una unidad, servicio o
equipo de trabajo para alcanzar sus objetivos, incluyendo estructura, procesos, resultados,
equipamiento e indicadores (CCSS, 2021).

Medicamentos Huérfanos: Los medicamentos huérfanos son aquellos farmacos destinados al
tratamiento de enfermedades de baja prevalencia, también conocidas como enfermedades raras,
cuyo desarrollo no resulta econdmicamente atractivo para la industria farmacéutica sin la
existencia de incentivos regulatorios (Fontanet y Torrent Farnel, 2018).

Metodologia RAND/UCLA: Técnica de consenso experto que combina revisién sistematica de
evidencia con juicio clinico estructurado, mediante rondas de evaluacion y discusion (Fitch, et al,
2001).

Modelo de atencion integral: Enfoque organizativo que articula servicios clinicos, psicologicos,
sociales, educativos y de seguimiento, centrado en la persona usuaria, con base en evidencia
cientifica, principios bioéticos y normativa vigente (Asamblea Legislativa de Costa Rica, 1987).

Tamizaje familiar: Evaluacion clinica y genética dirigida a familiares de personas con diagnéstico
confirmado, para detectar casos presintomaticos o en riesgo genético (Roberts, et al., 2008).

Abreviaturas

ABCB4: Miembro 4 de la subfamilia B de transportadores con casete de unién a ATP (MDR3).
ABCB11: Miembro 11 de la subfamilia B de transportadores con casete de unién a ATP (BSEP).
ATP7B: ATPasa transportadora de cobre tipo beta.

ATP8B1: Adenosina trifosfatasa tipo 8B1.

CAIWIL-HSJD: Centro para la Atencién Integral de la Enfermedad de Wilson, Enfermedades
Neurolégicas y Hepaticas huérfanas del Hospital San Juan de Dios.
CIFP: Colestasis intrahepatica familiar progresiva.
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DDSS: Direccion de Desarrollo de Servicios de Salud.

EDUS: Expediente Digital Unico en Salud.

EW: Enfermedad de Wilson.

HSJD: Hospital San Juan de Dios.

ICP-MS: Espectrometria de masas con plasma acoplado inductivamente .
MG: Manual de Gestion.

OMS: Organizacion Mundial de la Salud.

OPS: Organizacion Panamericana de la Salud.

PAN: Proceso de Atencion Nutricional.

RAND/UCLA: Metodologia RAND/UCLA Delphi Modificada.

Referencias Normativas

El presente manual de gestién se fundamenta en el marco legal, técnico y administrativo vigente
que regula la prestacién de servicios de salud en Costa Rica; asi como en los instrumentos
institucionales vigentes que definen los productos de normalizacion técnica y su elaboracion. Las
siguientes referencias normativas respaldan la creacién, estructura, organizacion vy
funcionamiento del CAIWIL-HSJD:

Tabla 2. Referencias Normativas

Nuamero Referencia Normativa Ano
Internacionales
NA Declaracion Universal de los Derechos Humanos (Naciones Unidas, 1948) | 1948
NA Convencién Americana sobre Derechos Humanos (Organizacion de 1969
Estados Americanos, 1969)
NA Declaracion Universal de Bioética y Derechos Humanos (UNESCO, 2006) | 2006
NA Guias Orphanet y EURORDIS. Recomendaciones técnicas para el

desarrollo de politicas publicas, redes de atencién y estrategias nacionales -
en enfermedades raras (EURORDIS — Rare Diseases Europe, s.f.)
Leyes, Decretos y Reglamentos Nacionales

Ley No. 17 Ley Constitutiva de la Caja Costarricense de Seguro Social (Asamblea | 1943
Legislativa de la Republica de Costa Rica, 1943).

NA Constitucion Politica de Costa Rica (Asamblea Legislativa de la Republica | 1949
de Costa Rica, 1949).

Ley No. 2343 Ley Organica del Colegio de Enfermeras (Asamblea Legislativa de la | 1959
Republica de Costa Rica, 1959).

Ley No. 5395 Ley General de Salud (Asamblea Legislativa de la Republica de Costa | 1973
Rica, 1973).

Ley No. 7085 Estatutos de Servicios de Enfermeria (Asamblea Legislativa de la | 1987

Republica de Costa Rica, 1987).
Decreto Ejecutivo | Reglamento del Estatuto de Servicios de Enfermeria (Poder Ejecutivo de | 1988
No. 18190-S la Republica de Costa Rica, 1988).
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NA Reglamento del Seguro de Salud de la Caja Costarricense de Seguro | 1996
Social (Caja Costarricense de Seguro Social [CCSS], 1996).
Ley de igualdad de oportunidades para las personas con discapacidad

Ley No. 7600 (Asamblea Legislativa de la Republica de Costa Rica, 1996). 1996
Cédigo de la Nifiez y la Adolescencia (Asamblea Legislativa de la

Ley No. 7739 Republica de Costa Rica, 1998). 1998
Ley Integral para la Persona Adulta Mayor y su Reglamento (Asamblea

Ley No. 7935 Legislativa de la Republica de Costa Rica, 1999). 1999

Ley No. 8261 Lf_ey de la Persona Joven (Asamblea Legislativa de la Republica de Costa 2002
Rica, 2002b).

Ley No. 8239 Ley de Derechos y Deberes de las Personas Usuarias de los Servicios de | 2002
Salud Publica y Privada (Asamblea Legislativa de la Republica de Costa
Rica, 2002a).

Decreto Ejecutivo | Reglamento de la Ley de derechos y deberes de las personas usuarias de | 2005

N°32612-S los servicios de salud publicos y privados (Poder Ejecutivo de la Republica
de Costa Rica, 2002).

NA Reglamento del Consentimiento Informado en la Practica Asistencialenla | 2012
Caja Costarricense de Seguro Social (Asamblea Legislativa de la
Republica de Costa Rica, 2012).
Convencién sobre los Derechos de las Personas con Discapacidad

Ley No. 8661 (Asamblea Legislativa de la Republica de Costa Rica, 2008). 2008
Ley para Promocion de la Autonomia Personal de las Personas con

Ley No. 9379 Discapacidad (Asamblea Legislativa de la Republica de Costa Rica, 2016). 2016

Decreto Ejecutivo | Reglamento general para la habilitacién de los servicios de salud (Poder 2018

No. 41045-S Ejecutivo de Costa Rica, 2018).
Reforma al articulo 2 de la Ley 7935. Ley Integral para la Persona Adulta

Ley No.10.177 Mayor (Asamblea Legislativa de la Republica de Costa Rica, 2022). 2022
Prevencion y atencién integral de la salud de las personas con

Ley No 10550 enfermedades raras para mejorar su calidad de vida y la de sus familias | 2024
(Asamblea Legislativa de la Republica de Costa Rica, 2024).

Documentos Institucionales

M.GM. Manual de Definiciones de los productos de la DDSS. Direccion de

DDSS.290312 V2 | Desarrollo de Servicios de Salud (CCSS, 2021a). 2021

M.GM. Manual Metodoldgico para la construccion de un Manual de Gestién en la 2021

DDSS.110621. V1 | DDSS (CCSS, 2021b).

NA Plan Estratégico Institucional 2023-2033 (CCSS, 2023c). 2023

MG.GM.DDSS. Manual de Gestion de Psicologia en los Establecimientos de Salud de los

ARSDT-PSI- Tres niveles de Atencion (CCSS, 2025) 2025

231118, V2 ' '

MP.GM.DDSS- Manual de Procedimientos de Atencién y Consulta Social Individual,

ARSDT-CNTS. Familiar y Grupal (Caja Costarricense de Seguro Social (CCSS, 2026). 2026

080126. V1

Fuente: elaboracién propia, 2026.
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Alcance y Campo de Aplicacion

El presente Manual de Gestidn establece la organizacién y funcionamiento del Centro para la
Atencién Integral de la Persona Usuaria con Enfermedad de Wilson y otras Patologias Huérfanas:
Neurologicas y Hepaticas, como unidad especializada adscrita al Hospital San Juan de Dios
(HSJD), en el marco de la red institucional de la Caja Costarricense de Seguro Social (CCSS).

Este manual es de aplicacion para el personal de salud que interviene en el proceso de atencion
a la persona usuaria con enfermedad de Wilson, enfermedades neuroldgicas y hepaticas
huérfanas atendidas en el HSJD, entre ellos profesionales en medicina, enfermeria, farmacia,
trabajo social, nutricion, psicologia clinica y microbiologia, entre otros. Aplica a las instancias
administrativas, técnicas y de apoyo que intervienen en la gestion operativa del centro, asi como
a los equipos responsables de la articulacion con las redes de prestacion de servicios de salud
de la institucion para la atencién de las personas usuarias con estas enfermedades.

Objetivos

Objetivo General

Estandarizar la organizacion técnica, administrativa y operativa del Centro para la Atencion
Integral de la persona usuaria con la Enfermedad de Wilson, Enfermedades Neuroldgicas y
Hepaticas Huérfanas del Hospital San Juan de Dios (CAIWIL-HSJD), mediante la definicién de
su organizacion, oferta de servicios, estructura funcional y responsabilidades institucionales,
facilitando la atencion integral segun la normativa vigente, necesidades de la poblacién usuaria y
capacidad instalada del centro.

Objetivos Especificos

1. Establecer la estructura organizativa y la distribucion de funciones del CAIWIL-HSJD, que
fortalezca la gestion operativa.

2. Normalizar los procesos técnicos-administrativos que sustentan el funcionamiento del
CAIWIL-HSJD, incluyendo los mecanismos de coordinacion interna, articulacion
institucional y flujos operativos.

3. Definir los mecanismos de supervision, seguimiento y evaluacion mediante indicadores y
herramientas de verificacion que permitan medir resultados y fortalecer la mejora
continua.
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Responsable del Cumplimiento

El cumplimiento de las disposiciones establecidas en este manual de gestion recae en las
unidades funcionales del CAIWIL-HSJD, de conformidad con las competencias técnicas,
administrativas, operativas y clinicas asignadas. A continuacion, se presenta la tabla 3 que
describe las responsabilidades institucionales:

Tabla 3. Responsables del cumplimiento

Puestos de trabajo Responsabilidad
Jefatura del Servicio de Supervisién operativa
Gastroenterologia Verificar el cumplimiento de lo estipulado en este Manual de
Gestion

Coordinador(a) Médico del Centro para Coordinacion Técnica del Centro

la Atencién Integral de la Persona Cumplir con lo estipulado en el presente Manual de Gestion.
Usuaria con Enfermedad de Wilson y

otras Patologias Huérfanas:

Neuroldgicas y Hepaticas del Hospital

San Juan de Dios

Equipo de abordaje multidisciplinario Cumplir con lo estipulado en el presente Manual de Gestion
especifico del Centro para la Atencion Medicina Especializada: Abordaje clinico integral vy
Integral de la Enfermedad de Wilson, seguimiento especializado.

Enfermedades Neuroldgicas y Nutricidon: Optimizar el estado nutricional de la persona
Hepaticas Huérfanas. usuaria.
Trabajo Social: Abordar los determinantes sociales de la
salud.

Psicologia: Abordaje cognitivo, emocional y conductual
asociado al diagnostico médico

Enfermeria: Gestion del cuidado

Farmacia: Garantizar la seguridad y efectividad de la
farmacoterapia.

Laboratorio: Ejecutar pruebas diagnésticas especializadas

Fuente: elaboracion propia, 2026.

Responsable de Verificar el cumplimiento

El encargado jerarquico de velar por el cumplimiento y rendicion de cuentas sobre este Manual
de Gestion es el director(a) médico(a) del establecimiento de salud, responsabilidad que podra
delegar segun su criterio y condiciones de idoneidad.
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Contenido

1.Ubicacion Contextual

El Centro para la Atencién Integral de la Persona Usuaria con Enfermedad de Wilson y otras
Patologias Huérfanas Neurolégicas y Hepaticas del Hospital San Juan de Dios se encuentra
adscrito al Servicio de Gastroenterologia, el cual forma parte de la Seccién de Medicina Interna
del HSJD, como unidad especializada de tercer nivel de atencién en el marco de la red
institucional de servicios de salud.

Su funcionamiento se articula clinicamente con los Servicios de Neurologia, Genética Médica y
Farmacia Clinica y otros servicios de apoyo como nutricién para el abordaje integral a las
personas usuarias con enfermedades raras de origen neuroldgico y hepatico.

Esta ubicacion institucional permite integrar capacidades diagnésticas avanzadas, manejo
terapéutico especializado, abordaje psicologico, social y seguimiento longitudinal, en
concordancia con los principios de atencion integral, practica basada en evidencia y normativa
nacional e internacional vigente.

En este contexto, el CAIWIL-HSJD no se limita al abordaje de la EW, sino que también atiende
otras enfermedades neurolégicas y hepaticas huérfanas, tales como:

+ Ataxias hereditarias.

» Encefalopatias metabdlicas.

» Sindromes colestasicos genéticos.

» Trastornos mitocondriales con afectacion hepatica.

» Errores innatos del metabolismo con manifestaciones hepaticas o neuroldgicas.

Estas patologias comparten caracteristicas como la necesidad de diagnostico genético,
seguimiento clinico especializado, apoyo psicolégico, social y coordinacion en red. La atencién
integral de las personas usuarias con estas condiciones requiere la articulacion de servicios de
neurologia, gastroenterologia, genética médica, psiquiatria, farmacia clinica, trabajo social,
nutricion y laboratorio clinico, asi como la intervencién de aquellas especialidades que se
considere pertinentes.

Cabe mencionar que, en Costa Rica se presentan caracteristicas epidemioldgicas y genéticas
particulares de la Enfermedad de Wilson, como la identificacién de mutaciones genéticas propias
como la ATP7B(NM_000053.4), similar a la encontrada en Sicilia, Italia, pero distinta a las
mutaciones comunes en Estados Unidos (EE. UU.) y Europa. Esto ha favorecido el desarrollo de
experiencia clinica especializada y elaboracion de protocolos de atencién interhospitalaria para
el manejo de falla hepatica fulminante, que incluye tratamientos innovadores como
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prostaglandinas, vitamina E y hemo perfusién, con resultados positivos en mujeres jovenes; y que
respaldan el funcionamiento del CAIWIL-HSJD (Hevia et al., 2017).

Actualmente, en el centro se desarrollan investigaciones en areas como tamizaje escolar,
fisioterapia temprana, uso de tetratiomolibdato, zinc en embarazo, y métodos diagndsticos
innovadores como la carga de D-penicilamina, lo que posiciona a Costa Rica como lider regional
en el abordaje integral de personas usuarias con esta enfermedad rara (Hevia et al., 2017).

1.1. Definicién de la Unidad, Servicio o Equipo de Trabajo

La creacion del Centro para la Atencidn Integral de la Persona Usuaria con Enfermedad de Wilson
y otras Patologias Huérfanas Neurolégicas y Hepaticas del Hospital San Juan de Dios
(CAIWIL-HSJD) ha respondido a la necesidad institucional de disponer de un centro
especializado que integre procesos diagnosticos avanzados, soporte técnico-administrativo y
mecanismos de coordinacion interdisciplinaria para la atencién de personas usuarias con estas
condiciones.

La localizacion del Centro dentro del Hospital San Juan de Dios le permite disponer de
capacidades de alta complejidad, recursos especializados y esquemas de articulacién entre los
distintos servicios y disciplinas del hospital; estos elementos fortalecen la capacidad resolutiva
del Centro y contribuyen a brindar una atencion integral, continua y centrada en la persona
usuaria.

El equipo de trabajo estd conformado por profesionales de distintas disciplinas, que operan bajo
principios de responsabilidad, articulacion funcional y enfoque centrado en la persona, que
incluye:

¢ Coordinacion médica especializada, responsable de la supervision clinica, articulaciéon
interdisciplinaria y aplicacién de protocolos.

e Equipo de enfermeria, encargado de la ejecucion de cuidados especializados,
vigilancia clinica y educacion sanitaria.

e Farmacia clinica, responsable de la validacién terapéutica, gestion de medicamentos
huérfanos y farmacovigilancia, asi como consulta de atencién farmacéutica.

e Trabajo social, responsable del abordaje social, socioeducativo y terapéutico:
individual, familiar y grupal conforme con la normativa vigente, articulacién vy
fortalecimiento de redes de apoyo.

¢ Nutricién clinica, responsable de la evaluacién nutricional, prescripcion dietética y
seguimiento metabdlico.

e Psicologia clinica, responsable de brindar la atencion psicolégica de las personas
usuarias.

e Laboratorio clinico, responsable de la ejecucién de pruebas bioquimicas y genéticas.



—= Caja Costarricense de Seguro Social

Q, . 7 . 7 .
uf % Gerencia Médica Pagina 17 de 41

= Direccion de Desarrollo de Servicios de Salud
MANUAL DE GESTION DEL CENTRO PARA LA ATENCION INTEGRAL DE LA PERSONA L4
MANUAL DE ) . Codigo: MG.GM.DDSS-
. USUARIA CON ENFERMEDAD DE WILSON Y OTRAS PATOLOGIAS HUERFANAS:
GESTION . ) AAIP.280726
NEUROLOGICAS Y HEPATICAS DEL HOSPITAL SAN JUAN DE DIOS

El equipo de trabajo opera bajo principios de responsabilidad, articulacion funcional, atencion
centrada en la persona y mejora continua, conforme a las indicaciones técnicas establecidas en
este manual.

1.2. Conformacién de las Unidades, Servicios o Equipos de Trabajo

La conformacién del centro responde a criterios de complementariedad profesional y articulacion
funcional entre servicios clinicos, técnicos, psicolégico y social, los cuales se describen en la

siguiente tabla:

Tabla 4. Conformacion del CAIWIL-HSJD

Unidad / Servicio

| Equipo

Rol general dentro del
Centro

Principales funciones (nivel macro)

Personal
profesional

Servicio de
Gastroenterologia

Coordinar el abordaje
clinico integral y el
seguimiento hepatico

Coordinacion clinica general, toma
de decisiones terapéuticas,
seguimiento hepatico y articulacion

vinculado
Médicos
especialistas en
Gastroenterologia

especializado. interdisciplinaria. y médicos
generales de
apoyo.
Servicio de Abordar las Evaluacion neuroldgica, seguimiento = Médicos
Neurologia manifestaciones clinico y apoyo al diagndstico especialistas en
neurolégicas y diferencial. Neurologia.
neuropsiquiatricas
asociadas.
Servicio de Realizar la evaluacion Consejeria genética, gestion de Médicos
Genética gendmica y el pruebas moleculares y apoyo al especialistas en
Médica asesoramiento familiar. = tamizaje familiar. Genética Médica
y personal técnico
de apoyo.
Servicio de Garantizar la seguridad = Validacién terapéutica, gestion de Farmacéuticos
Farmacia y efectividad de la medicamentos huérfanos y clinicos.
Clinica farmacoterapia. farmacovigilancia. Consulta de
Atencién Farmacéutica.
Servicio de Ejecutar pruebas Pruebas bioquimicas y moleculares®; = Profesionales en
Laboratorio diagndsticas se realizan estudios de Microbiologia
Clinicoy especializadas. ceruloplasmina, cobre sérico Quimica Clinica.
Genético (incluido el intercambiable), hepatico,
urinario y analisis genético del gen
ATP7B, incluyendo técnicas
avanzadas como ICP-MS.
Servicio de Asegurar la continuidad = Gestion del cuidado clinico, vigilancia = Profesionales en
Enfermeria y seguridad del cuidado. = de eventos adversos y educacion Enfermeria.

sanitaria.
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Servicio de Abordar los Intervencién socioeducativa y Profesionales en

Trabajo Social

Servicio de
Psicologia

Servicio de
Nutricion

Servicio de
Apoyo
Administrativo y
Gestion

determinantes sociales
de la salud.

Abordar la
sintomatologia
cognitiva, emocional y
conductual asociada al
diagndstico médico
primario de las personas
usuarias referidas o
interconsultas,
exclusivamente
mediante referencias de
los médicos tratantes.
Optimizar el estado
nutricional de la persona
usuaria.

Apoyo en el proceso
administrativo del centro

terapéutica individual, familiar y
grupal; articulacion y fortalecimiento
de redes de apoyo.

Intervencion desde el enfoque
cognitivo-conductual, incluyendo
psicoeducacion para la persona
usuaria y su red de apoyo, con
énfasis en la regulacion emocional,
afrontamiento, adaptacioén y, segun
el deterioro, reestructuracién
cognitiva.

Evaluacion nutricional, prescripcion
dietética especializada, educacion
nutricional y seguimiento metabdlico.
Realiza procedimientos establecidos
para la identificacion, admision y
atencion de la persona usuaria
Realiza el trdmite de los asuntos

Trabajo Social.

Profesionales en
Psicologia
Clinica.

Profesionales en
Nutricion.

Secretaria,
Personal de
Registros
Médicos

administrativos y Apoya en el

proceso de atencidn a la persona

usuaria en el Centro.
Nota: * El estudio molecular lo realiza el Laboratorio de Tamizaje Neonatal y Alto Riesgo del Hospital
Nacional de Nifios.
Fuente: elaboracién propia, 2026.

Cada servicio cumple funciones especificas dentro del modelo de atencion, con
responsabilidades claramente delimitadas y mecanismos de articulacion definidos para garantizar
la continuidad asistencial y la calidad técnica del servicio. La estructura organizativa del centro se
representa graficamente en el Anexo 2, como herramienta de visualizacién funcional y
articulacion interdisciplinaria.

1.3. Fundamento Legal

El funcionamiento del centro se respalda en el marco juridico y normativo vigente de la Republica
de Costa Rica, que legitima su creacion, operacién y supervision. Entre las disposiciones
aplicables se incluyen:

e Ley General de Salud (Ley N° 5395), que establece el derecho a la atencién integral y la
obligacion institucional de garantizar servicios especializados (Asamblea Legislativa de
Costa Rica, 1973).

e Declaratoria de Interés Nacional de la Enfermedad de Wilson en la Asamblea Legislativa:
El pilar fundacional de la atencion especializada en el pais se establece en el afio 1989,
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fecha en que la Asamblea Legislativa de la Republica de Costa Rica declaré formalmente
a la Enfermedad de Wilson como una patologia de Interés Nacional. Esta disposicion
histérica reconocioé la excepcional realidad epidemioldgica del pais y constituyé un
antecedente relevante para el fortalecimiento de la atencién especializada de la
enfermedad de Wilson en Costa Rica y que la institucién garantizara el suministro continuo
de terapias esenciales, la centralizacién clinica y el abordaje presupuestario prioritario de
las personas usuarias con este diagndstico (Hevia et al., 2017).

o Decreto Ejecutivo N° 34253-S (Poder Ejecutivo de la Republica de Costa Rica, 2007).
Declaratoria de Interés Publico de la Enfermedad de Wilson:

o Articulo 1°—Se declara de interés publico y nacional, la enfermedad de Wilson
como un problema de salud publica. Por ende, se declara de interés publico y
nacional las actividades que se realicen en la investigacién y apoyo para el
paciente con la enfermedad de Wilson.

o Articulo 2°—Las dependencias del Sector Publico y del Sector Privado, dentro del
marco legal respectivo, podran contribuir con recursos econémicos, en la medida
de sus posibilidades y sin perjuicio del cumplimiento de sus propios objetivos, a la
Asociacion Costarricense de Pacientes con Enfermedad de Wilson para la
contribucién en la investigacion y lucha contra dicha enfermedad (Poder Ejecutivo
de la Republica de Costa Rica, 2007, p. 1).

o Ley Reguladora de Investigacion Biomédica (Ley N° 9234), que regula la investigacion
biomédica en seres humanos, incluyendo la validacion de tecnologias diagnésticas como
la espectrometria de masas. (Asamblea Legislativa de la Republica de Costa Rica, 2014).

e Resolucion WHA 78.11 de la Organizacién Mundial de la Salud (OMS), que orienta el
fortalecimiento de la respuesta institucional ante enfermedades raras (OMS, 2025)

e Ley Prevencion y Atencion Integral de la Salud de las Personas con Enfermedades Raras,
para Mejorar su Calidad de Vida y la de sus Familias (Ley N° 10550): El antecedente
histérico de 1989 se consolida y moderniza mediante esta ley, la cual promueve el
fortalecimiento de la prevencién, el diagndstico oportuno y la atencion integral de
patologias de baja prevalencia (Asamblea Legislativa de la Republica de Costa Rica,
2024).

¢ Normativa interna de la CCSS, incluyendo manuales metodoldgicos, protocolos clinicos,
lineamientos técnicos y disposiciones de la Gerencia Médica.

Este fundamento legal garantiza la conformidad del centro con los principios de legalidad,
pertinencia técnica y proteccion de derechos de las personas usuarias.

2. Oferta de Servicios
El Centro ofrece una cartera de servicios clinicos, diagnésticos, terapéuticos, psicoldgico y social

orientados al abordaje integral de la Persona Usuaria con Enfermedad de Wilson y/o otras
patologias neuroldgicas y hepaticas huérfanas. Las prestaciones incluyen:



Caja Costarricense de Seguro Social
Gerencia Médica Pagina 20 de 41
Direccién de Desarrollo de Servicios de Salud

MANUAL DE GESTION DEL CENTRO PARA LA ATENCION INTEGRAL DE LA PERSONA

MANUAL DE Cddigo: MG.GM.DDSS-

USUARIA CON ENFERMEDAD DE WILSON Y OTRAS PATOLOGIAS HUERFANAS:

GESTION AAIP.280726

NEUROLOGICAS Y HEPATICAS DEL HOSPITAL SAN JUAN DE DIOS

Diagnéstico clinico y genético

Tratamiento con quelantes de cobre (penicilamina, trientina)
Seguimiento hepatico y neurolégico

Abordaje por enfermeria

Abordaje social

Abordaje psicolégico

Abordaje nutricional

Abordaje farmacoldgico

Intervencién de otras disciplinas y especialidades que se consideren pertinentes

2.1. Descripcién de actividades

Las actividades desarrolladas en el centro se organizan en funcion de los procesos clinicos y de
apoyo que conforman el modelo de atencion integral:

Evaluacién clinica especializada: incluye anamnesis dirigida, examen fisico neurolégico y
hepatico, y aplicacion de criterios diagnosticos estandarizados.

Pruebas bioquimicas y moleculares: se realizan estudios de ceruloplasmina, cobre sérico
(incluido el intercambiable), hepatico, urinario, y analisis genético del gen ATP7B.
Prescripcion y ajuste terapéutico: se administra tratamiento con agentes quelantes de
cobre, con seguimiento farmacoldgico y evaluacion de respuesta clinica.

Seguimiento médico especializado: se realiza seguimiento periédico por neurologia,
gastroenterologia y genética médica, entre otras especialidades meédicas, en conjunto con
el equipo interdisciplinario segun las necesidades identificadas en la persona usuaria.
Atencién psicoldgica: Se refiere a la aplicacion de las actividades técnicas de Psicologia,
contenidas en los documentos de regulacion avalados para esta disciplina en el ambito
de la CCSS.

Intervencidon social: se brindan procesos socioeducativos y terapéuticos individuales,
familiares y grupales, y fortalecimiento de redes de apoyo.

Intervencion nutricional: se brinda evaluacion nutricional y prescripcion dietética
especializada.

Educacion en salud y fortalecimiento de la red de apoyo: se desarrollan actividades de
formacion para personas usuarias, familiares y cuidadores, y se promueve el tamizaje
familiar en coordinacién con genética médica.

Atencion de Enfermeria: Aplica el proceso de atencidon en enfermeria y realiza la gestion
del cuidado.
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Atencién Farmacéutica: Es una consulta con estandarizacion de instrumentos y
metodologias educativas que abordan temas de informacién sobre el tratamiento
farmacoldgico de la persona usuaria, estrategias de adherencia al tratamiento, estilos de
vida saludable y tramites administrativos del servicio de farmacia (CCSS, 2022, p.1).

2.2. Diagnésticos Nosologicos

El centro atiende a personas usuarias con los siguientes diagnésticos segun la Clasificacion
Internacional de Enfermedades, 10.2 Revision (CIE-10): (OPS, 1995)

Enfermedad de Wilson (E83.0). Trastorno hereditario del metabolismo del cobre, con
manifestaciones hepaticas, neuroldgicas y psiquiatricas.

Colestasis intrahepatica familiar progresiva (K76.8). Grupo de trastornos autosémicos
recesivos que afectan la formacion de bilis, con inicio en la infancia y evolucion hacia
insuficiencia hepatica.

Enfermedad de Byler (subtipo de CIFP tipo 1). Incluida bajo el cddigo K76.8, asociada a
mutaciones en el gen ATP8B1, con manifestaciones como ictericia, prurito vy
hepatomegalia.

Hepatopatia toxica con colestasis (K71.0). Diagnéstico diferencial en casos de colestasis
con lesién hepatocelular, util en la exclusién de causas adquiridas.

Trastornos neuroldgicos raros con expresion hepatica. Incluyen condiciones como la
enfermedad de Menkes (E83.0), leucodistrofias con afectacion hepatica (E75.2), y otros
sindromes genéticos con manifestaciones hepaticas concomitantes.

Deficiencia de alfa-1 anti-tripsina (E88.0). Trastorno hereditario autosémico codominante
caracterizado por niveles disminuidos o disfuncién de la alfa-1 anti-tripsina.

Colangitis esclerosante (K83.0). Enfermedad colestasica cronica caracterizada por
inflamacién vy fibrosis progresiva de los conductos biliares intra y/o extrahepaticos.
Colestasis familiar intrahepatica progresiva, subtipos 1-5 (K76.8). Grupo de trastornos
genéticos autosdmicos recesivos que alteran el transporte y la secrecion biliar a nivel
hepatocelular.

2.3. Poblaciones y Grupos Etarios

El orden de los grupos etarios en este apartado responde a criterios epidemioldgicos, clinicos y
operativos, y no a una secuencia cronoldgica. Se priorizan los grupos con mayor prevalencia,
demanda asistencial y relevancia diagnéstica en el contexto nacional, conforme a los datos
disponibles y al enfoque integral del modelo de atencién. Esta organizacion permite una mejor
comprension de las estrategias del centro y su alineacion con las necesidades reales de la
poblacion atendida.

El CAIWIL-HSJD atiende a personas con sospecha o diagnéstico confirmado de Enfermedad de
Wilson y otras patologias neuroldgicas y hepaticas huérfanas, priorizando la atencion integral en
los siguientes grupos poblacionales:
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Personas adultas jovenes (20-44 anos): constituyen el grupo etario con mayor
prevalencia de Enfermedad de Wilson en Costa Rica, segun datos epidemiolégicos
nacionales (4.9 por cada 100,000 habitantes), con predominio de manifestaciones
hepaticas y neurolégicas. Este grupo es prioritario para el diagndstico temprano,
seguimiento especializado y abordaje psicoldgico y social.

Adolescentes (10-19 anos): Grupo clave para la deteccion precoz de formas hepaticas
de inicio juvenil, especialmente en contextos de tamizaje familiar. Se incluyen estrategias
de educacién sanitaria, orientacion genética y acompafamiento emocional.

Nifez (0-9 afos): En casos de diagnéstico presintomatico por tamizaje familiar o
manifestaciones tempranas de colestasis intrahepatica familiar progresivo. Se prioriza el
abordaje interdisciplinario pediatrico, con énfasis en genética médica, hepatologia y
nutricion especializada.

Personas adultas y adultas mayores: Aunque menos frecuente, se atienden casos con
diagnéstico tardio o manifestaciones neurolégicas progresivas. Se incorpora evaluacion
geriatrica, manejo de comorbilidades y fortalecimiento de la red de apoyo. La evaluacion
geriatrica integral corresponde a personas mayores de 65 afnos y personas de 40 afios y
mas con Sindrome de Down.

Familiares en riesgo genético: Se incluyen en procesos de tamizaje familiar, consejeria
genética y seguimiento clinico preventivo, conforme a protocolos establecidos por
genética médica y medicina interna.

La atencion se organiza segun criterios clinicos, genéticos y sociales, con enfoque de equidad,
inclusion y respeto a los derechos humanos, conforme a la normativa nacional e internacional
vigente.

3. Organizacién Funcional

La organizacion funcional del CAIWIL-HSJD se articula con el mapa institucional de procesos de
la CCSS, integrando componentes de atencién directa, docencia, investigacion y gestién de
casos. Esta estructura permite una operacioén eficiente, alineada con los principios de atenciéon
integral y mejora continua, conforme al modelo de atencion especializado para enfermedades
raras y huérfanas.

3.1. Relacion con el Mapa de Procesos Institucional

El Mapa de Procesos Institucional muestra tres procesos denominados:

Procesos de Conduccion
Procesos de Soporte
Procesos Misionales




a0 8
Qﬁ ﬂo

Caja Costarricense de Seguro Social
Gerencia Médica
Direccion de Desarrollo de Servicios de Salud

Pagina 23 de 41

MANUAL DE
GESTION

MANUAL DE GESTION DEL CENTRO PARA LA ATENCION INTEGRAL DE LA PERSONA
USUARIA CON ENFERMEDAD DE WILSON Y OTRAS PATOLOGIAS HUERFANAS:
NEUROLOGICAS Y HEPATICAS DEL HOSPITAL SAN JUAN DE DIOS

Coédigo: MG.GM.DDSS-
AAIP.280726

El Centro se vincula directamente con el proceso misional PM-02. Prestacién de Servicios de

Salud, para lo cual se han definido las siguientes acciones por la CCSS:

Atencion directa en salud: mediante la prestacion de servicios clinicos, diagnosticos,
terapéuticos, psicoldgicos y sociales especializados.

Docencia y formacion continua: como unidad docente asistencial, participa en la
formacion de profesionales en medicina, nutricién clinica, farmacia, enfermeria, trabajo
social, psicologia, microbiologia, entre otras.

Investigacion biomédica: colabora en estudios como el Estudio CONCORDIA, orientado
a la validacién de pruebas diagndsticas innovadoras para la Enfermedad de Wilson.
Gestion de casos clinicos complejos: mediante la articulacion con redes de atencion,

comités clinicos y sistemas de referencia y contrarreferencia.

Esta articulacion responde al enfoque de procesos definido en el Plan Estratégico Institucional de
la CCSS 2023-2033 (CCSS, 2023c).

3.2. Descripcién de la Organizacion Funcional

La organizacion funcional del Centro se estructura en torno a las siguientes areas operativas,
cada una con funciones especificas:

Area clinica especializada: Gestiona segln la capacidad instalada la atencién clinica
interdisciplinaria, diagnéstico, tratamiento (ver anexo 2).

Area de apoyo Trabajo Social: desarrolla procesos de intervencién social y familiar,
acompanamiento social y educacién en salud, orientados a la identificacion y abordaje de
factores sociales que inciden en la condicion de salud, segun la normativa técnica
profesional.

Area de apoyo Nutricién: proporciona atencién nutricional integral, valoracion del estado
nutricional y educacion sanitaria en alimentaciéon y nutricion, de acuerdo con los
lineamientos técnicos y cientificos establecidos.

Area de apoyo de Psicologia: brinda atencién psicolégica a la persona usuaria, segin
las regulaciones institucionales para esta disciplina.

Area de docencia e investigacion: coordina actividades académicas, formacién de
residentes y participacion en proyectos de investigacion.

Area de gestion administrativa y coordinacién de casos: gestiona agendas clinicas,
seguimiento de personas usuarias, coordinacion interhospitalaria y documentacion
técnica.

Cada area opera bajo principios de calidad, equidad, eficiencia y respeto a los derechos humanos,
conforme a la normativa institucional vigente. Los riesgos operativos identificados en el
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funcionamiento del centro se detallan en la Matriz de Riesgos incluida en el Anexo 3, como
insumo para la mejora continua y la supervision institucional.

3.3. Atencion Integral brindada en el Centro segun su Nivel de Complejidad

El centro articula sus funciones con los tres niveles de atencién definidos por la CCSS:

Primer nivel:
» Tamizaje familiar y orientacién genética en areas de salud.
» Educacion sanitaria comunitaria sobre enfermedades raras.
» Coordinacién con medicina general para referencia oportuna.

Segundo nivel:
» Evaluacion inicial por especialistas en hospitales regionales.
* Pruebas bioquimicas basicas y seguimiento clinico intermedio.
» Coordinacioén con el Centro para casos sospechosos o confirmados.

Tercer nivel (Centro CAIWIL-HSJD):
+ Diagnostico especializado, incluyendo espectrometria de masas (immuno-SRM).
» Tratamiento con quelantes de cobre y seguimiento multidisciplinario.
» Participacién en investigacion clinica y docencia especializada.

Esta distribucién y coordinaciéon funcional permite promover una atencién escalonada, oportuna
y eficiente, centrada en las necesidades de la persona usuaria, en coherencia con el modelo de
Redes Integradas de Prestacion de Servicios de Salud.

4. Equipamiento e Infraestructura

El CAIWIL-HSJD cuenta con equipamiento médico especializado y una infraestructura disefiada
para garantizar la atencion integral, segura y eficiente de personas con Enfermedad de Wilson y
otras patologias neurolégicas y hepaticas huérfanas. La planificacion responde a criterios de
funcionalidad clinica, accesibilidad, bioseguridad y articulacién con procesos de docencia e
investigacion.

4.1. Equipamiento

El equipamiento del centro incluye dispositivos médicos, tecnoldégicos y de apoyo clinico,
conforme a los estandares definidos por la Gerencia de Infraestructura y Tecnologias de la CCSS:
(CCSS, 2023a;CCSS, 2023d; CCSS, 2023e)
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o Espectrometro de masas con plasma acoplado inductivamente (ICP-MS): utilizado
en la cuantificacion directa de Cobre y otros metales, en matrices biolégicas como suero,
ultrafiltrado sérico, sangre total, orina y tejido hepatico.

o Sistema automatizado para dosificacion de cobre sérico y urinario: con capacidad
para analisis de ceruloplasmina y cobre total, conforme a protocolos internacionales.

e Equipos de laboratorio clinico avanzado: incluyendo centrifugas, analizadores
automatizados altamente sensibles, espectrofotometros, espectrometro de masas,
equipos para amplificacion y secuenciacion de material genético, cabinas de bioseguridad
y congelacion especializada.

e Sala de infusién equipada: con bombas de infusién, monitores multiparametro y
mobiliario ergondmico para administracion de tratamientos quelantes.

o Consultorios especializados: con camillas, iluminacion clinica, equipos de exploraciéon
neurolégica y hepatica.

o Equipos de Psicologia: cuenta con mobiliario adecuado para la atencién individual y la
realizacién de entrevistas y procesos de acompanamiento familiar, de conformidad con la
normativa técnica vigente y material educativo.

o Equipos de Trabajo Social: cuenta con mobiliario para atencién a familias y procesos de
intervencion social, orientados al abordaje de determinantes sociales de la salud.

e Equipos de Nutricion: dispone de equipo antropométrico para la evaluacion nutricional,
que incluye balanza de bioimpedancia, tallimetro, calibrador de altura de rodilla, cinta
métrica, dinamémetro, entre otros insumos técnicos, asi como material educativo para
educacioén alimentaria y nutricional.

o Equipo de Consulta para la Atencion Farmacéutica: cuenta con mobiliario para la
atenciéon de las personas usuarias que requieren educacion para la adherencia al
tratamiento.

o Equipo de Enfermeria: cuenta con un espacio de atencién equipado conforme a la
normativa institucional vigente, acceso al EDUS y equipo basico para la valoracion clinica
integral, incluyendo la toma de signos vitales, medidas antropométricas. Asimismo,
dispone de material educativo para la orientacion, educacion, promocion del autocuidado,
adherencia al tratamiento y acompanamiento de las personas usuarias y sus familias.

4.2. Infraestructura

El CAIWIL-HSJD presta sus servicios en la infraestructura del Hospital San Juan de Dios (HSJD)
la cual se ajusta a lo establecido en el marco normativo nacional e institucional vigente que regula
la prestacién de servicios de salud en Costa Rica, garantizando condiciones de accesibilidad
universal, seguridad, funcionalidad, bioseguridad y continuidad operativa (Poder Ejecutivo de la
Republica de Costa Rica, 2018). Su disefio, adecuacion y uso responden a los principios de
atencion integral, enfoque de derechos humanos y atencion centrada en la persona usuaria,
conforme a las disposiciones normativas de la Caja Costarricense de Seguro Social y del
Ministerio de Salud.
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En este sentido, la infraestructura cumple con lo establecido en la Ley de Igualdad de
Oportunidades para la Persona con Discapacidad (Ley N° 7600) (Asamblea Legislativa de Costa
Rica, 1996), la Ley Integral para la Persona Adulta Mayor (Ley N° 7935) (Asamblea Legislativa
de la Republica de Costa Rica, 1999), la Ley General de Salud (Asamblea Legislativa de la
Republica de Costa Rica, 1973); asi como con la Guia Practica Accesibilidad para Todos de la
CCSS (CCSS, s.f.), el Reglamento para la Habilitacién de Servicios de Salud del Ministerio de
Salud (Poder Ejecutivo de la Republica de Costa Rica, 2018) y los lineamientos de Hospitales
Seguros (OPS, 2010) segun corresponda a la naturaleza y complejidad de los servicios que se
brindan.

La planificacién de los espacios fisicos incorpora criterios de accesibilidad al entorno y eliminacion
de barreras arquitectonicas, asegurando condiciones adecuadas de ingreso, circulacion y
permanencia de las personas usuarias. El Centro dispone de senalizacion visible y comprensible,
rampas de acceso, superficies antideslizantes, puertas y pasillos amplios, asi como areas que
permiten la movilizacion segura y auténoma de personas usuarias que utilizan sillas de ruedas,
camillas u otros dispositivos de apoyo, en concordancia con los principios de disefio universal y
accesibilidad establecidos en la normativa nacional e institucional.

Asimismo, los espacios del centro se organizan de forma diferenciada y funcional para el
desarrollo de los procesos clinicos, diagndsticos, terapéuticos, psicolégicos, sociales vy
administrativos, de docencia e investigacion, garantizando privacidad, comodidad, seguridad y
condiciones 6ptimas para el trabajo del personal de salud. La infraestructura considera medidas
para la prevencion de riesgos laborales, el control de infecciones, la gestion adecuada de residuos
y la respuesta ante emergencias, fortaleciendo la resiliencia del establecimiento conforme al
enfoque de Hospitales Seguros y a la normativa de salud ocupacional vigente en la institucion.

En su conjunto, la infraestructura del CAIWIL-HSJD constituye un soporte esencial para la
prestacion de servicios especializados de alta complejidad, favoreciendo la continuidad de la
atencion, la articulacion interdisciplinaria y el cumplimiento de los estandares técnicos y
normativos que respaldan la atencién integral de las personas usuarias con Enfermedad de
Wilson y otras patologias neuroldgicas y hepéticas huérfanas.

La conformacion del Centro CAIWIL-HSJD esta disefiada para facilitar la atencion integral,
interdisciplinaria y centrada en la persona usuaria, e incluye:

e EIl laboratorio clinico del HSJD cuenta con un area especializada: con espacios
diferenciados para procesamiento de muestras, analisis bioquimico y analisis toxicolégico
especializado.

e La consulta externa del HSJD brinda apoyo a servicios clinicos: destinados a
medicina interna, neurologia, gastroenterologia, genética médica, trabajo social, nutricion,
psicologia, enfermeria y farmacia.

o EIl Laboratorio de Tamizaje Neonatal del HNN: cuenta con espacio especializado para
la realizacion de estudios moleculares en apoyo al Centro.
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e Sala de infusiéon: con acceso controlado, ventilacién adecuada y condiciones de
bioseguridad para administracion de tratamientos.

o Espacio para atencion familiar: disefiado para entrevistas, orientacion genética,
acompanamiento terapéutico emocional y actividades educativas. Cuenta con espacio
amplio para trabajo con grupos de personas usuarias y sus familias.

o Area de docencia e investigacion: con sala de reuniones, acceso a bases de datos
cientificas, equipos de videoconferencia y espacio para residentes.

e Zona administrativa y de coordinacidén de casos: con estaciones de trabajo, archivo
clinico y sistemas de gestién de citas y seguimiento.

La infraestructura cumple con los lineamientos técnicos establecidos por la CCSS para centros
especializados, y se encuentra alineada con el Portafolio Institucional de Proyectos de Inversion
en Infraestructura y Tecnologias 2024—-2033 (CCSS, 2023d).

5. Monitoreo y seguimiento de la implementacion del Manual de
Gestion

Evaluacion de resultados — Produccion del Centro
5.1. Produccion del CAIWIL-HSJD

La evaluacion de la produccion del CAIWIL-HSJD constituye un componente fundamental para
valorar el desempefio del Centro, orientar la toma de decisiones y fortalecer la mejora continua
de los procesos clinicos y administrativos.

Considerando la naturaleza especializada del centro, el enfoque de atencién integral centrado en
la persona usuaria y las caracteristicas propias de las enfermedades raras, la produccion se
expresa prioritariamente mediante indicadores que reflejan la cobertura asistencial efectiva y la
calidad de la atencién especializada interdisciplinaria.

En la etapa de implementacion del manual de gestion, se priorizan indicadores de produccion que
son claros, factibles, trazables y auditables, alineados con los lineamientos metodoldgicos de la
Direccion de Desarrollo de Servicios de Salud (DDSS) y con las capacidades actuales de los
sistemas de informacién institucionales.

5.2 Indicadores de produccion priorizados
Los indicadores priorizados corresponden a variables cuya medicion resulta factible con la

capacidad instalada y los sistemas de informacion institucionales disponibles al momento de la
elaboracion de este Manual de Gestion.
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Tabla 5. Indicador 1. Nimero de personas usuarias atendidas por primera vez en el CAIWIL-
HSJD

Componente Detalle
Definicion Numero de personas usuarias atendidas por primera vez que reciben atencion
especializada en el Centro CAIWIL-HSJD durante un periodo determinado.
Dimension Produccion
Tipo Cuantitativo

Foérmula de calculo

Conteo de personas usuarias atendidas por primera vez en el periodo

Unidad de medida

Nuamero absoluto

Fuente de datos

Expediente Digital Unico en Salud (EDUS)

Frecuencia de | Anual

medicién

Interpretacion Un mayor numero refleja mayor cobertura efectiva de atencion especializada
esperada

Observaciones Corresponde a personas usuarias atendidas por primera vez; no contabiliza

multiples consultas de la misma persona en el periodo. Se alinea con el
enfoque longitudinal de atencién de enfermedades raras.

Responsable

Coordinacién médica del CAIWIL-HSJD

Fuente: elaboracion propia, 2026.

Tabla 6. Indicador 2. Numero de consultas especializadas realizadas desagregadas por
disciplinas

Componente | Detalle
Definicién Cantidad de consultas especializadas brindadas por el Centro CAIWIL-HSJD
durante un periodo determinado, desagregadas por disciplina
Dimension Produccién
Tipo Cuantitativo

Foérmula de calculo

Conteo total de consultas especializadas registradas en el periodo

Unidad de medida

Numero absoluto

Fuente de datos

Expediente Digital Unico en Salud (EDUS)

Frecuencia de medicion

Anual

Interpretacion esperada

Un mayor numero refleja mayor actividad asistencial interdisciplinaria y una
mayor produccién de servicios especializados brindados por el Centro.

Observaciones

Desagregarse por disciplina*: Evidencia la carga de trabajo del equipo
multidisciplinario

Responsables

Coordinacion médica del CAIWIL-HSJD

Nota: se deben contabilizar las consultas: individuales, familiares y grupales.
Fuente: elaboracion propia, 2026.
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5.3. Incorporacién Progresiva de Otros Indicadores

Otros indicadores clinicos y de gestién podran incorporarse de manera progresiva conforme se
fortalezca la capacidad instalada del centro y la madurez funcional de los sistemas de informacién
institucionales de la Caja Costarricense de Seguro Social (CCSS).

En particular, dicha incorporacion estara supeditada al desarrollo, interoperabilidad y capacidad
de explotacién de informacién del Expediente Digital Unico en Salud (EDUS), el Sistema
Institucional de Referencia y Contrarreferencia, el Sistema Integrado de Farmacia, los Sistemas
de Informacién Hospitalaria (SIH) y las plataformas institucionales de analisis y gestion de datos.

Herramientas de Aplicabilidad

Con el propésito de facilitar la comprensién y aplicacidon de los procesos técnico-administrativos
y operativos establecidos en el Manual de Gestion, se incorpora como herramienta de
aplicabilidad el algoritmo de actuacion para la gestion de la atencién de la persona usuaria en el
CAIWIL-HSJD.

Esta herramienta representa de manera grafica y secuencial el proceso de atencion, desde la
recepcion y verificacion de la referencia de la persona usuaria hasta la valoracion integral, la
definicion del plan de atencion, la coordinacion de las intervenciones del equipo multidisciplinario,
la articulacion con los servicios del Hospital San Juan de Dios y la red de servicios de salud, asi
como el seguimiento y la evaluacién de la continuidad de la atencion.

Este algoritmo constituye un instrumento de orientacién para el equipo multidisciplinario y las
instancias involucradas en la gestion de la atencion, con el fin de favorecer la estandarizacion de
los flujos operativos, la coordinacién interdisciplinaria y la continuidad de la atencion de las
personas usuarias atendidas en el CAIWIL-HSJD.



Caja Costarricense de Seguro Social

Gerencia Médica Pagina 30 de 41
Direccion de Desarrollo de Servicios de Salud

MANUAL DE GESTION DEL CENTRO PARA LA ATENCION INTEGRAL DE LA PERSONA .
MANUAL DE USUARIA CON ENFERMEDAD DE WILSON Y OTRAS PATOLOGIAS HUERFANAS: Codigo: MG.GM.DDSS-
GESTION ' AAIP.280726

NEUROLOGICAS Y HEPATICAS DEL HOSPITAL SAN JUAN DE DIOS

Figura 2. Flujograma para la gestién de la atencién de la persona usuaria en el CAIWIL-HSJD.
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Fuente: Elaboracion propia con apoyo de inteligencia artificial generativa (ChatGPT, OpenAl, 2026), a partir de
procesos de gestion establecidos en el presente manual.
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MANUAL DE
GESTION
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AAIP.280726

Contacto para Consultas

o Centro para la Atencion Integral de la Persona Usuaria con Enfermedad de Wilson,
Enfermedades Neurolégicas y Hepaticas Huérfanas del Hospital San Juan de Dios.
Correo electronico ew-hsjd@ccss.sa.cr

e Direccién de Desarrollo de Servicios de Salud. Area de Atencién Integral a las Personas.
Programa de Normalizacion de la Atencién a la Persona Adulta y Enfermedades Cronicas
No Transmisibles.
Correo electronico: gm_ddss _gpnapaecnt@ccss.sa.cr

Acceso al Documento

Este documento esta disponible para consulta en el Repositorio del BINASSS, accesible a través
del enlace www.binasss.sa.cr.


mailto:ew-hsjd@ccss.sa.cr
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Anexos

Anexo 1: Oficio de Aval

CAJA COSTARRICENSE DE SEGURO SOCIAL
7#% Gerencia Médica
rhEands Tekefono: Directo 2539-0921 - 25300000 ext. 7600 / 8253
para servir COMmeo electronico: concess@ccss.sa.cr

GM-17556-2026
05 de octubre de 2026

Doctora
Dr. Mano Mora Ulloa, Director a.i.
DIRECCION DE DESARROLLO DE SERVICIOS DE SALUD — UP2904

Estimado sefior:

ASUNTO: AVAL DEL MANUAL DE GESTION DEL CENTRO PARA LA ATENCION
INTEGRAL DE LA PERSONA USUARIA CON ENFERMEDAD DE WILSON
Y OTRAS PATOLOGIAS HUERFANAS NEUROLOGICAS Y HEPATICAS
DEL HOSPITAL SAN JUAN DE DIOS.

Reciba un cordial saludo. En atencion al oficioc GM-DDSS-2247-2026, de fecha 29 de julio
de 2026, mediante el cual esa Direccion solicita a esta Gerencia el aval del “Manual de
Gestion del Centro para la Atencion Integral de la Persona Usuaria con Enfermedad
de Wilson y Otras Patologias Huérfanas Neurolégicas y Hepaticas del Hospital San
Juan de Dios” y, una vez analizados los antecedentes y elementos técnicos remitidos, esta
Gerencia Médica se permite comunicar lo siguiente:

De acuerdo con lo informado por esa Direccion, la elaboracion del citade manual fue
desamollada mediante un proceso de trabajo conjunto entre el Programa de Momalizacién
de la Atencidn a la Persona Adulta y Coordinacién de Enfermedades Crénicas Mo
Transmisibles (PAECNT), el gje de Atencion Oportuna a las Personas del Despacho de la
Gerencia Médica y el Centro para la Atencion Integral de la Persona Usuaria con
Enfermedad de Wilson, Enfermedades Meurclégicas y Hepaticas Huérfanas del Hospital
San Juan de Dios, incorperando ademas la revision de las coordinaciones del Area de
Regulacion, Sistematizacion de Diagnastico y Tratamiente y la validacion por parte de
profesionales especislistas expertos en la materia.

En consideracion de lo anterior y, tomando en cuenta que el documento procura establecer
y ordenar los elementos necesarios para la adecuada gestion y funcionamiento de este
Centro, fortaleciendo la atencion integral, coordinada y oportuna de las personas usuanas
con enfermedad de Wilson vy otras patolegias huérfanas neurolégicas y hepaticas, esta
Gerencia Médica otorga el AVAL al “Manual de Gestion del Centro para la Atencién
Integral de la Persona Usuaria con Enfermedad de Wilson y Otras Patologias
Huérfanas Neuroldgicas y Hepaticas del Hospital San Juan de Dios®, en la version
remitida mediante el oficio GM-DDSS-2247-2026.

En virtud de este aval, se solicita a esa Direccidn continuar con las acciones que
commespondan para su formalzacion, divulgacion, implementacion y seguimiento, en
coordinacion con las instancias institucionales involucradas, procurando que su aplicacién
se mantenga acorde con la normativa institucional vigente y con las actualizaciones
técnicas que eventualmente resulten necesanas.

Este Despacho reconoce y agradece el trabajo técnico desarrollado por los diferentes
equipos y profesionales que participaron en la construccién y validacion del documento, el

Pagina 1 de 2
“l a CAJA es una®™
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Invande Teléfono: Directo 2539-0921 - 25300000 ext. 7600 / 8253

para servir COme0 electronico: coinccss@ocss sa.or

GM-17556-2026
05 de octubre de 2026

cual constifuye una herramienta relevante para fortalecer la organizacion de los servicios y

la atencion integral de esta poblacion usuana.

Atentamente,
GERENCIA MEDICA
yﬁ Firma Digital
Dr. Marvin Palma Lostalo
Gerente a. i.
MPLtwe/nghMarnitza

Estudic y redaccién: Dra_ Natalia Garita Hernandez | Revision téenica: Dr. Bemny Villameal Cortés

Anexo:  Manual de Gestion del Centro para la Atencién Integral de la Persona Usuaria con Enfermedad de Wilson y

(Otras Patelogias Huérfanas Neurcldgicas y Hepaticas del Hospital San Juan de Dios

Copia:  Archivo
Referencia (2801-23495-26) - (2901-38151-28)
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Figura 3. Estructura organizativa ilustrada del Centro para la Atencion Integral de la Persona
Usuaria con la Enfermedad de Wilson, Enfermedades Neurologicas y Hepaticas Huérfanas
(CAIWIL-HSJD)

Coordinacion
Médica
I . i I
Area Clinica Area Psicoldgica, ‘ Area de Docencia
@ Especializada Gy Social y Nutricional e Investigacion
Y J
e e s N\
= @ Enfermeria ] Trabajo Social
L J N J/
s A f N
L] Farmacia L] : ;
\@ Clinica ) \@ Psicologia
( B s
= @ Medicina — @ Nutricion
. J \ J
s =
1 Laboratorio
L Clinico

Fuente: elaboracion propia con apoyo de una herramienta de inteligencia artificial generativa (ChatGPT,
OpenAl) para el disefio gréafico, 2026.
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Anexo 3. Matriz de riesgos operativos del Centro para la Atencion Integral de la Enfermedad de
Wilson, enfermedades neuroldgicas y hepaticas huérfanas (CAIWIL-HSJD)

Tabla 7. Matriz de Riesgos Operativos del CAIWIL-HSJD

Tipo de riesgo

criticidad | de ocurrencia

Medidas de Unidad

Descripcion del ‘ Nivel de ‘ Probabilidad

riesgo
Retraso en el
diagndstico por

mitigacion responsable

Implementar
falta de rotocolo de Coordinacion
Clinico disponibilidad de Alto Media P Co .
. priorizacién médica
pruebas genéticas . P
N diagnostica
y bioquimicas
especializadas.
Verificar la
prescripcion médica,
realizar el despacho
Interrupcion en el de medicamentos, .
. - . Farmacia
Logistico suministro de Alto Alta gestionar los .
. Clinica
quelantes de cobre medicamentos
huérfanos y ejecutar
las actividades de
farmacovigilancia.
Q:S?rgfn:rgg?/r:l Plan de cobertura Direccion
Administrativo P . Medio Alta interna'y Médica
por rotacion o L
: ) capacitacién cruzada | HSJD
incapacidad
Demora en L
o . Activacion de red L
Coordinacion referencia desde . . . . . Coordinacion
: Medio Media interhospitalaria con
externa hospitales . . CAIWIL
; tiempos definidos
regionales
Falta de
seguimiento
Psicolégico emocional en Medio Alta Plan pz_ara reducir Semmo ’
adolescentes con ausentismo Psicologia
diagnostico
reciente
Persona . Servicio de
Plan para reducir :
. Adolescente con . . . Trabajo
Social . Medio Media ausentismo .
ausentismo en las Social

consultas sociales

Fuente: elaboracion propia, 2026.
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