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Prologo
Estamos de enhorabuena: la salud, y concretamente las enfermedades raras, son un titular.

La salud es una prioridad al alza. Este cambio de paradigma, acelerado por la pandemia, se
ha ratificado en el rol central de la salud en la COP28. En Espaiia, este fenémeno se ha tradu-
cido en el aumento del gasto presupuestado en salud durante nueve afios consecutivos. Este
2023 ha rozado los 89.900 millones de euros, aumentando en mas de 30.000 millones desde el
2013. Si sumamos la participaciéon privada, hablamos de un gasto sanitario que representa
practicamente un 10% del PIB espafiol. En resumen, estamos en consonancia con los paises
de nuestro entorno si ajustamos por renta. Si bien, es cierto que todavia sobrevuela la cues-
tién de si gastamos de forma eficiente: hay margen de mejora.

Ademas, el conocimiento no sélo no esta estancado, sino que también se esta acelerando. La
FDA aprobé 55 nuevos medicamentos en 2023, un 48,6% mas que el afio anterior, y la mayor
cifra desde 2016. Destacan los tratamientos para enfermedades infecciosas y oncoldgicas,
medicamentos para enfermedades neurolégicas (como la Esclerosis Lateral Amiotrofica o el
Alzheimer), para la diabetes tipo 2, para trastornos cardiacos, sanguineos, renales y endo-
crinos, entre otros. De estos 55 medicamentos, 28 estaban relacionados con el tratamiento
de una enfermedad rara. Y, otra grata noticia, 20 medicamentos (el 36%) eran considerados
de primera clase, que son aquellos fArmacos que tienen mecanismos de acciéon diferentes a
los de las terapias existentes.

En definitiva: la salud es una prioridad al alza, al igual que también lo son las Enfermedades
Raras.

El trabajo que tienen en sus manos presenta la informacién mas actualizada identificada en
relacién con las acciones para abordar las enfermedades raras (EERR) en Europa, Espafia y
las CCAA espafiolas. A través de una revision de la literatura, resumimos los puntos clave del
Plan Nacional de Enfermedades Raras, asi como los objetivos y lineas de trabajo abarcados
en los planes de las diferentes CCAA. Cabe mencionar que la gran mayoria de las Comunida-
des Auténomas ya han puesto el foco, desarrollado e incluso actualizado sus planes autono-
micos en Enfermedades Raras, incluyendo este 2023 el desarrollo del primer plan en Castilla
y Leodn, asi como la actualizacién del plan de la Comunidad de Madrid.

Si bien, estos planes presentan cierta heterogeneidad y existen aiin muchas 4reas de mejora,
especialmente alli donde la colaboracion entre comunidades es fundamental para garanti-
zar la solvencia en el diagndstico, tratamiento y seguimiento de los pacientes con enferme-
dades raras, asi como mejorar su experiencia y calidad de vida. E, idealmente, retomando
uno de nuestros puntos iniciales, haciéndolo de forma m4ds sostenible. En ese sentido, este
trabajo presenta el analisis del discurso de un grupo de discusién de expertos multidiscipli-
nar que nos ha permitido identificar una serie de lineas de accién prioritarias para continuar
avanzando en el &mbito de las enfermedades raras.



Entre las limitaciones del estudio, propias de la metodologia utilizada, destacaria que las
interpretaciones pueden presentar cierta subjetividad, y, en ocasiones, no es obvio que una
accion deba pertenecer a una Unica categoria o drea de actuacion.

Disponer en un documento actualizado con todos los planes existentes en EERR localizados,
las acciones identificadas, y las futuras lineas de accién prioritarias sefialadas para la mejora
en la atencién de las personas afectadas por EERR fue nuestro objetivo cuando arrancamos
con la investigacion. Dejamos que ustedes valoren si lo hemos conseguido.

Dr. Juan E. del Llano Sefiaris, Director General de la Fundacién Gaspar Casal.

Blanca Franch Camino, Directora de Investigacion de la Fundacién Gaspar Casal.



Resumen Ejecutivo

El presente informe ofrece un andlisis de situacién del contexto de las Enfermedades Ra-
ras (EERR) a nivel europeo, nacional (para el caso de Espafia) y autonémico.

El informe tiene un abordaje mixto en términos de metodologia. Por un lado, se llevé a
cabo una revisién de documentacién, donde se localizaron todos los planes estratégicos
existentes en el ambito geografico de interés, y por otro, se llevé a cabo una reunién con
expertos, o grupo focal con expertos.

De esta forma, se presentan: Por un lado, las acciones identificadas en los planes estratégi-
cos de EERR localizados, y, para aquellas autonomias en las cuales no existe plan estraté-
gico para el abordaje de Enfermedades Raras, otras acciones identificadas en este dmbito.
Por otro, las areas de mejora identificadas, las prioridades de trabajo en Enfermedades
raras y posibles futuras lineas de accidn, a partir del andlisis del discurso de la reunién
con expertos.

Como resultado, destacamos 10 areas de trabajo prioritarias para la mejora en la atencién
sanitaria de personas con Enfermedades Raras (EERR):

1. Cuidar la calidad de vida del paciente, ofreciendo mejores servicios de atencidn, entre
ellos, un servicio de atencién y hospitalizacién domiciliaria mas amplio.

2. Formacion de los profesionales sanitarios: tanto formacién especializada de los pro-
fesionales en genética como formacién en competencias digitales. Y formacion de los
pacientes sobre su enfermedad y contexto para su empoderamiento (tratamientos y
servicios digitales de seguimiento y cuidado disponibles, evolucién de su enfermedad,
etc.).

3. Trabajar en la mejora de la coordinacién entre los ambitos social y sanitario, para in-
cluir la perspectiva y valor social en los analisis coste-efectividad de tratamientos para
EERR; asi como en la coordinacién con las asociaciones de pacientes, y los propios
pacientes y sus familias.

4. Trabajar parala autorizacién condicional (fast-track) de medicamentos huérfanos con
el fin de garantizar el acceso temprano a medicamentos para EERR.

5. Asegurar la financiacién para la implementacién y evaluacién de los Planes y Estra-
tegias autonomicos para el abordaje de las EERR, asi como su armonizacidn bajo la
estrategia nacional.

6. Trabajar en disponer de equipos multidisciplinares y fomentar el intercambio de in-
formacion con el fin de evitar ineficiencias en el proceso de diagnéstico y tratamiento.

7. Trabajar en la elaboracién y validacién de herramientas estructuradas para la recogi-
da de datos: datos clinicos, de calidad de vida, y de resultados en salud y experiencia
del paciente.

8. Trabajar los protocolos de monitorizacién de informacién relativa a pacientes, ase-
gurando las competencias digitales de los profesionales sanitarios (especialmente en
Atencidén Primaria donde el abordaje de la informacién recibida resulta méds complejo)
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9. Trabajar en sistemas de informacién con el fin de disponer de bases de datos inter-
conectadas con el fin de ayudar al clinico en decisiones de diagnéstico, tratamiento y
seguimiento de los pacientes; en linea con la propuesta de reglamento del Parlamento
Europeo y del Consejo sobre el espacio europeo de datos sanitarios.

10. Trabajar para mejorar la disponibilidad de datos y de compartir datos entre &mbitos
publico y privado, sin poner en riesgo la confidencialidad de los datos.

El informe, a pesar de tener limitaciones, ofrece, a partir del analisis realizado, lineas de
actuacion realistas, basadas en una metodologia que asegura inputs de informacién de
calidad y fiable.

Objetivos

El objetivo principal de este informe es ofrecer un analisis de situacién del contexto de
las Enfermedades Raras a nivel europeo, nacional (para el caso particular de Espaiia), y
autonomico. Como objetivos especificos este informe identifica acciones prioritarias para
enfrentar la problematica asociada a estas enfermedades, con especial interés en identifi-
car como la digitalizacién y la atencién domiciliaria pueden ser clave para la mejora de la
asistencia sanitaria y la calidad de vida de estos pacientes.

Metodologia
Para poder llevar a cabo los objetivos previamente mencionados se ha realizado:
1. Una revision de los planes estratégicos en Enfermedades Raras.

Se ha revisado la literatura cientifica publicada, disponible en revistas de impacto, asi
como otra documentacién de las fuentes oficiales mas relevantes en el campo de las En-
fermedades Raras a nivel europeo, nacional y autonémico. También se ha contactado con
los responsables de las acciones entorno a EERR en aquellos casos en los que no existe
una estrategia publicada disponible, en cuyo caso la informacion se extrae a partir de una
entrevista telefénica (es el caso de una comunidad auténoma, el Pais Vasco).

2. Una reunién con expertos que incluye personas relevantes en el campo de las En-
fermedades Raras

Se identificaron expertos y representantes de pacientes de manera que el grupo tuvie-
se representacion de personas con puestos de responsabilidad en diferentes &mbitos
relacionados con las Enfermedades Raras. Esto incluye politicos, clinicos con diferen-
tes roles y niveles de gestién (jefes de servicio, jefes de departamento, gerentes de ser-
vicios autondmicos de salud), investigadores y representantes de pacientes con algin
rol activo en el campo de las Enfermedades Raras.
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Resultados

Parte 1: Revision de la literatura y de Planes estratégicos de EERR

Definicion De Enfermedades Raras

La Unién Europea, con la aprobacién del Programa de accién comunitaria sobre las Enfer-
medades Raras (EERR), define las EERR como aquellas que, con peligro de muerte o inva-
lidez crénica, presentan una prevalencia inferior a 5 casos por cada 10.000 habitantes [1].

Las EERR o poco frecuentes, que son enfermedades de caracter crénico e incapacitante,
presentan una prevalencia tan baja que requieren esfuerzos especiales y combinados, di-
rigidos a prevenir la morbilidad, la mortalidad temprana o la reduccién de la calidad de
vida de las personas que las padecen y sus familias.

Las EERR presentan un desafio al conformar un conglomerado en el que se entremez-
clan enfermedades mas conocidas, con posibilidad de tratamiento, con enfermedades
mas desconocidas, de dificil abordaje [2]. Son, ademads, caracterizadas por una amplia
variedad de sintomas y signos. Estos varian de una enfermedad a otra, y también entre
pacientes con una misma enfermedad. Los sintomas pueden aparecer al nacer o en la
infancia (como lo hacen el sindrome de Williams o el de Prader-Willi, incluyendo la atrofia
muscular espinal, trastornos de almacenamiento lisosomal, poliposis adenomatosa fami-
liar (FAP), osteogénesis imperfecta, sindrome de Rett y fibrosis quistica, entre otros); pero
también pueden manifestarse durante la edad adulta (como el corea de Huntington, la
encefalopatia espongiforme humana -enfermedad de Creutzfeldt-Jakob- o esclerosis late-
ral amiotréfica -ELA-), con aparicién de carcinoma de células renales, glioma y leucemia
mieloide aguda. Un 66,7% de las EERR se sufren antes de los 2 afios de edad, y el 90%
durante la infancia.

Contexto de las Enfermedades Raras y Medicamentos Huérfanos

Epidemiologia: Enfermedades Raras a nivel europeo y nacional

A pesar de su baja prevalencia, las EERR en su conjunto afectan a un 6%-8% de la pobla-
cién europea, por lo que suponen un problema de Salud Publica [3]. Hasta ahora se cono-
cen alrededor de 7.000 EERR. Se estima que el 80% son de origen genético o hereditario,
aunque la etiologia es desconocida en gran parte de ellas. El resto (20%) son enfermedades
degenerativas y adquiridas.

En nuestro pais, aproximadamente 12 millones de personas conviven con una EERR, bien

por sufrirla el propio individuo o algiin miembro de la familia, segtin la Federacién Espa-
fiola de Enfermedades Raras (FEDER).

11



Medicamentos huérfanos: contexto europeo y nacional

Para la paliacidn de los sintomas y signos de EERR se utilizan, a menudo, farmacos que
reciben el nombre de medicamentos huérfanos (MH). Estos, segin la Comisién Europea
(CE), son aquellos medicamentos que estan destinados al diagnéstico, prevencion o trata-
miento de enfermedades potencialmente mortales o muy graves”, es decir, medicamen-
tos dirigidos a tratar enfermedades que por su rareza y baja incidencia y prevalencia, los
laboratorios o la industria farmacéutica se muestran reacios a desarrollar bajo las condi-
ciones de mercado habituales, ya que los pacientes a los que van dirigidos, un grupo muy
reducido de la poblacién, no permitiria recuperar el capital invertido en la investigacién
y desarrollo del producto [4]. Por ello, aunque habitualmente para las EERR se utilizan los
denominados MH, en muchos casos se hace uso de medicamentos convencionales desti-
nados a otras enfermedades.

Los pacientes que padecen enfermedades raras deben poder disponer de tratamientos
al igual que el resto de pacientes. Por ello, en la UE existen incentivos para fomentar su
desarrollo, en la legislaciéon europea sobre medicamentos huérfanos (Reglamento (CE)
141/2000, de 16 de diciembre, sobre medicamentos huérfanos, actualmente en revision
[5]. El reglamento planted una serie de medidas que, de un modo similar a lo iniciado unos
afios antes en los Estados Unidos y en Japdn, facilitaron el diagnédstico y el tratamiento de
los pacientes afectos de estas patologias.

El proceso se inicia con la identificacién de las enfermedades tributarias de ser calificadas
como “raras” o “huérfanas” con el fin de que los medicamentos encaminados a su trata-
miento sean calificados, a continuacién, como MH y puedan beneficiarse de medidas le-
gislativas especiales que estimulen su desarrollo y comercializacion por parte de la indus-
tria farmacéutica. Estas medidas se articularon en el Programa Europeo de Enfermedades
Raras desarrollado entre 1999 y 2003, que tuvo como objetivo fundamental la creacién
de una red europea que permita mejorar los conocimientos acerca de su identificacion,
definicién y caracteristicas epidemioldgicas; y el Programa Europeo para la investigacion
y el desarrollo tecnoldgico desarrollado entre 1998 y 2002, encaminado a sostener a nivel
europeo la investigacion en el diagnéstico y en la prevencion y a ayudar a la industria en
el desarrollo de nuevas terapias. Posteriormente, en el afio 2000 se publicé el Reglamento
sobre Medicamentos Huérfanos, cuyo desarrollo y puesta en practica se efectia desde la
Agencia Europea del Medicamento (EMEA), a través de su Comité de Medicamentos y Pro-
ductos Huérfanos (COMP), que es el encargado de evaluar y aceptar las peticiones para la
calificacién de estos medicamentos.

Para los pacientes que sufren de EERR, y para mas de 100 millones de nifios europeos,
el tratamiento era limitado o inexistente hasta la introduccién de la legislacion de la UE
sobre enfermedades raras y medicamentos para nifios (en 2000 y 2006 respectivamente).

El objetivo del Reglamento sobre medicamentos huérfanos es recompensar la investiga-

cion y el desarrollo a través de incentivos y, en ultima instancia, introducir medicamen-
tos para enfermedades raras en el mercado, donde antes no habia interés comercial. El
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Reglamento pediatrico, sin embargo, funciona principalmente con obligaciones. Obliga a
las empresas que ya estan desarrollando productos para adultos a examinarlos para su
posible uso en niios, y solo otorga recompensas una vez que se ha cumplido esta obliga-
cién, para compensar los costes adicionales incurridos.

Dicha situacion de inexistencia de medicamentos para muchos enfermos representd una
enorme necesidad médica insatisfecha y un importante desafio para la salud publica. A
los nifios se les recetaban regularmente medicamentos indicados para adultos, que no
habian sido probados o adaptados especificamente para su uso en pacientes jovenes. Este
uso fuera de etiqueta u off-label de medicamentos para adultos conlleva el riesgo de in-
eficacia y/o reacciones adversas en los nifios, a quienes no se les puede considerar sim-
plemente como “pequefios adultos” desde el punto de vista del desarrollo y fisiolégico [5].

Algunos paises han tomado medidas para facilitar el acceso a los medicamentos huérfa-
nos, como Bélgica, Hungria y Paises Bajos, con la creacién de Comités de Medicamentos
Huérfanos. Francia ha creado un sistema de autorizacién temporal en combinacién con
un sistema de financiacién, Irlanda cuenta con una Plataforma de Pacientes, Académi-
cos e Industria y en Polonia se encuentra el Foro Nacional de tratamiento de Enfermeda-
des Huérfanas. En Espafia, la Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos Sanitarios
(AEMPS) promueve el acceso precoz a los medicamentos huérfanos mediante el acceso a
los medicamentos en situaciones especiales. Esto significa que puede autorizar el uso de
medicamentos en investigacion antes de su comercializacién en Espafia, para pacientes
concretos sin una alternativa terapéutica disponible satisfactoria, que no forman parte de
un ensayo clinico y que estdn en una situacidon clinica que no permite esperar a que fina-
lice la investigacion y los nuevos tratamientos se autoricen [6]. Aproximadamente un 5%
de los mas de 15.000 autorizaciones de uso compasivo de medicamentos en investigacion
son medicamentos huérfanos [2].

En los ultimos cinco afios previos a la Ultima estrategia Nacional de EERR publicada en
2014, se comercializaron en Espafia 57 medicamentos huérfanos, lo que supone el 83% del
total de los autorizados por la Comisiéon Europea. En lo que al resto se refiere, el laborato-
rio correspondiente no habia solicitado su comercializacién en nuestro pais.

Normativa, Estrategias y Prioridades de accion en Enfermedades Raras a nivel Euro-
peo y Nacional

Resumen de la normativa, estrategias y prioridades en EERR a nivel europeo

Las EERR son consideradas una prioridad de actuacién por los Programas de Salud Pu-
blica de la Unién Europea (UE) desde 2008 [7]. La politica de la Unién Europea (UE) para
las EERR fue destacada por la Comunicacién de la Comisién COM (2008) 679 final sobre
Enfermedades raras: los desafios de Europa [8] seguida por la Recomendacion del Conse-
jo (2009/C 151/02) sobre una accién en el campo de las enfermedades raras del 8 de junio
de 2009 [9]. Estos documentos representaron la base de una estrategia comun de la UE
para abordar las necesidades de los ciudadanos europeos con enfermedades raras y sus
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familias. El objetivo final era conseguir que los pacientes con EERR tuvieran acceso a una
atencion de calidad, incluyendo el diagnéstico, el tratamiento y medicamentos huérfanos
eficaces.

La Comunicacién de la Comisién Europea apoya un enfoque integrado, dando una direc-
cién clara a las actividades comunitarias para mejorar aiin mas el acceso y la equidad a la
prevencion, el diagndstico y el tratamiento de los pacientes con EERR en toda la Unidn Eu-
ropea. Como seguimiento, la Recomendacién del Consejo sugeria que los Estados miem-
bros (EM) desarrollasen e implementasen planes y estrategias para las EERR preferible-
mente para final de 2013. Planes y estrategias para los EERR deberian tener como objetivo
orientar y estructurar las acciones pertinentes en el marco de cada sistema social y de
salud de los Estados Miembros (EM). Ademas, el Consejo recomendé que los EM tomasen
nota del desarrollo de directrices y recomendaciones para la elaboracién de acciones para
las EERR por parte de las autoridades a nivel nacional en el marco del Proyecto Europeo
para el Desarrollo de Planes Nacionales de Enfermedades Raras (EUROPLAN, www.euro-
planproject.eu/Default).

En Europa, EUROPLAN fue seleccionado para su financiacion inicialmente durante el pe-
riodo 2008-2011, como primer programa de accién comunitaria en el &mbito de la salud
publica. El dltimo EUROPLAN, un proyecto de tres afios (2012-2015), fue coordinado por el
Instituto Nacional Italiano de Salud, concretamente por su Centro Nacional para EERR. Su
objetivo principal es establecer una red internacional e interactiva de partes interesadas
(principalmente responsables politicos) para acelerar la elaboracién y la implementacién
de Planes/Estrategias Nacionales de EERR, a través de asistencia cientifica y técnica, Ta-
lleres y la participacién activa de Grupos de pacientes (EURORDIS y Alianzas Nacionales).

EUROPLAN es un proceso basado en la ciencia que involucra a instituciones, pacientes,
profesionales de la salud e industrias. Su principal ambito es estimular la discusién, con-
sensuar y generar impulso para los PN, y para estructurar todas las acciones relevantes en
el campo de las EERR. EUROPLAN ha demostrado cémo la colaboracién, principalmente
entre instituciones y asociaciones de pacientes, puede favorecer el desarrollo y la imple-
mentacion efectiva de planes nacionales de EERR.

En su primera fase [10], los objetivos principales fueron:

1. Elaborar recomendaciones como “herramientas” para facilitar el desarrollo de un
plan/estrategia nacional para las EERR. Se previ6 un “documento de orientacién” para
brindar apoyo gradual a la definicién e implementacién de Planes y Estrategias Na-
cionales, identificando areas y acciones prioritarias, y fomentando una experiencia
consistente para ser compartida dentro de cada Estado miembro de la UE.

2. Desarrollar indicadores para monitorear la implementacion y evaluacion de los
planes o estrategias nacionales. Se identificé un conjunto comun de indicadores para
facilitar y garantizar la comparabilidad de los datos entre los EM y para monitorear el
estado de implementacién de la Recomendacién del Consejo sobre EERR en los paises de la UE.
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3. Difundir y discutir las recomendaciones con todos los actores relevantes (institu-
ciones, pacientes, operadores sanitarios, industrias) para consensuar y dinamizar los
Planes Nacionales, para estructurar e integrar todas las actuaciones relevantes en el
ambito de las EERR.

El primer borrador de recomendaciones de acciones para EERR en Europa se basé en el
resultado de una reunién en la que particip6 una gran representacién de las instituciones
de EM (representantes de los Ministerios de Salud) y otras partes interesadas. Se favorecid
este enfoque para dar la debida consideracion a las diferentes organizaciones del sistema
de salud y los marcos legales de los Estados miembros de la UE. Se establecié un grupo
de trabajo editorial entre los socios de EUROPLAN para revisar por pares el borrador de
las recomendaciones y producir la versién final del documento. Las recomendaciones se
finalizaron, teniendo también en cuenta los comentarios recibidos durante las consultas
nacionales. Este paso final fue el resultado de una serie de conferencias nacionales de
EURORDIS, en las que las partes interesadas nacionales se reunieron para discutir el do-
cumento de recomendaciones de EUROPLAN dentro de su contexto nacional especifico.

Las recomendaciones de EUROPLAN [11] incluyeron una guia metodoldgica para disefiar
estrategias integrales e integradas y para apoyar y estructurar todas las acciones relevan-
tes en el campo de las EERR. Los indicadores para el seguimiento de la implementacién y
la evaluacién de los Planes o Estrategias Nacionales para las EERR se identificaron a tra-
vés de una revision exhaustiva de la literatura y la discusién con expertos durante varios
talleres de EUROPLAN. Se consideraron indicadores especificos para el seguimiento de la
implementacion y para la evaluacién del impacto. Los indicadores clave identificados se
presentan en el ‘Informe de indicadores para el seguimiento de la implementacién y eva-
luacién del impacto del Plan o Estrategia Nacional de enfermedades raras’.

El resumen en relacién a las prioridades de recomendacién de acciones en el campo de
las EERR se presenta en la Tabla 1. El debate promovido y dirigido por EUROPLAN resultd
fundamental para sensibilizar a las comunidades nacionales de EERR sobre los siguientes
aspectos: (1) existe una estrategia subyacente de la UE, que esta respaldada por una serie
de documentos clave y se ve reforzada por las recomendaciones e indicadores de EURO-
PLAN; y (2) los esfuerzos nacionales se inscriben en un enfoque mds integral y a largo
plazo, que integra la UE y el nivel nacional.

Tabla 1. Conformidad entre las prioridades de la Recomendacién del Consejo del 8 de ju-

nio de 2009 sobre una accién en el campo de las enfermedades raras (2009/c 151/02) y los
planes/estrategias nacionales existentes en los paises de la UE en 2012.
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Paises europeos con Planes y Estrategias Nacionales en EERR

PRIORIDADES
Recomendaciones de accion en el campo de las EERR

Checa
= Paises Bajos

x Bulgaria
Repiblica

x
x Eslovaquia

% Francia

x Grecia

x Potugal
% Eslovenia

1. Planes y estrategias en EERR Establecer e implementar planes y/o
estrategias para EERR

2. Adecuada definicion, codificacion Utiliza la definicion comtn de EERR (no
e inventario de EERR mas de 5 por 10.000 personas)

x
x
x
x

Codificacion, rastreo y reconocimiento
adecuados en los sistemas nacionales de
asistencia sanitaria y reembolso

Inventario de RD facilmente accesible y
dindmico
Redes, registros y bases de datos

de informacién sobre enfermedades
especificas
3. Investigacion en EERR Identificar la investigacion en curso y los

recursos de investigacion en los marcos
nacionales y comunitarios

Identificar necesidades y prioridades
para la investigacion basica, clinica,
traslacional y social y promover enfoques
cooperativos interdisciplinarios

Fomentar la participacion de
investigadores nacionales en proyectos de
investigacion

Fomentar la Investigacion en EERR

Cooperacion en la investigacion de
terceros paises en EERR
4. Centros de especializacion y Identificacion de centros de
redes de referencia europeas en  especializacion apropiados
EERR Participacion de centros de especializacion
en redes europeas de referencia

Organizar vias de atencion de la salud
para los pacientes

Uso de las tecnologias de la informacion y
la comunicacion

Difusién y movilidad de la experiencia y el
conocimiento.

Centros de especializacion, basados en un
enfoque multidisciplinario de la atencion

5. Recopilacion de experiencia en Reunir experiencia nacional y apoyar la

EERR a nivel europeo puesta en com(n de esa experiencia con
la UE

6. Empoc.lera.mlento de la.s Consultar a los pacientes y facilitar el
organizaciones de pacientes acceso a informacion actualizada

Promover las actividades realizadas por las
organizaciones de pacientes

7. Sostenibilidad Garantizar la sostenibilidad a largo plazo
de las infraestructuras

(*) Solo medicamentos huérfanos

Fuente: Adaptacién de Tarsucio et al. (2013).




Redes Europeas de Referencia

Las Redes Europeas de Referencia (ERN) son el mecanismo propuesto por la UE para me-
jorar el acceso al diagnéstico, tratamiento y asistencia sanitaria de calidad de aquellos
pacientes con enfermedades que requieren la concentracién de recursos y conocimientos
especializados para su correcto abordaje.

Se trata de redes virtuales que retinen proveedores de asistencia sanitaria de toda Europa,
con los siguientes objetivos:

+  Mejorar el acceso de los/as pacientes a una atencion sanitaria altamente especializa-
da, segura y con elevados indices de calidad.

+  Facilitar la cooperacién europea en materia de asistencia sanitaria especializada.

«  Mejorar el diagndstico y la atencién en caso de aficiones y enfermedades sobre las que
el conocimiento es escaso.

« Ayudar a los Estados miembros con un nimero insuficiente de pacientes a prestar
servicios muy especializados.

+  Compartir el conocimiento y difundir las innovaciones en el campo de la ciencia mé-
dica y de las tecnologias sanitarias.

«  Fomentar la formacion y la investigacion.

En la actualidad existen un total de 24 EERRN. Cada una de ellas representa un grupo de
patologias diferentes. Espafia participa, a través de sus CSUR, en casi todas las 24EERRN.

Tabla 2. Redes Europeas de Referencia en EERR.

Nombre de la EERRN Enfermedad
ERN BOND Enfermedades é6seas raras

ERN BOND Anomalias craneofaciales y enfermedades otorrinolaringolégicas raras

Endo-ERN

ERN EpiCARE
ERKNet

ERN EYE
ERNICA

ERN LUNG
ERN-RND
ERN-Skin

ERN EURACAN
ERN EuroBloodNet
ERN EURO-NMD
ERN GENTURIS

Enfermedades endécrinas raras

Epilepsias complejas y raras

Enfermedades renales raras

Enfermedades oftalmoldgicas raras

Anomalias hereditarias y congénitas raras
Enfermedades respiratorias raras

Enfermedades neurolégicas raras

Enfermedades dermatoldgicas raras y no diagnosticadas
Canceres raros en adultos

Enfermedades hematologicas raras

Enfermedades neuromusculares raras

Sindromes genéticos con riesgo tumoral
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ERNGUARD-HEART Enfermedades cardiacas poco comunes y raras

ERN ITHACA Malformaciones congénitas raras y discapacidades intelectuales raras
MetabERN Trastornos metaboélicos hereditarios raros

ERN PaedCan Cancer pediatrico

ERN RARE-LIVER Enfermedades hepaticas raras

ERN ReCONNET Enfermedades de tejido conectivo y musculoesqueléticas raras

ERN RITA Inmunodeficiencias y enfermedades autoinflamatorias y autoinmunes raras
ERN TRANSPLANT-CHILD Trasplante infantil

VASCERN Enfermedades vasculares multisistémicas raras

ERN eUROGEN Enfermedades urogenitales raras y complejas

Resumen de la normativa, estrategias y prioridades en EERR a nivel nacional

La primera iniciativa nacional relacionada con las EERR tuvo lugar en 1996, cuando se
cred el Centro de Investigacion sobre el Sindrome del Aceite Téxico del Instituto de Salud
Carlos III (ISCIII) [12]. En 2001 pas6 a denominarse Centro de Investigacién del Sindrome
del Aceite Téxico y Enfermedades Raras (CISATER) [13]. Este centro, colaborador de la
Organizacién Mundial de la Salud (OMS) en epidemiologia clinica de las enfermedades
ambientales, forma parte de la red europea de expertos para este proposito, y publica,
desde el afio 2000, un portal medio ambiental dentro del cual se encuentra, entre otros,
el Sistema de Informacion sobre EERR (SIERE). En 2003, el CISATER pasé a denominarse
Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER), estructurando sus funciones en
4 planes de accidon: investigacion, marco técnico-asistencial, docencia e informacion [14].

En 2002, el ISCIII establecid las Redes Tematicas de Investigacion Cooperativa Sanitaria
(RETICS) [15], aprobandose un afio después, entre otras, la Red Epidemiolégica de Inves-
tigacion en Enfermedades Raras (REpIER). La REpIER, integrada por dieciséis centros/
grupos de investigacién pertenecientes a once comunidades autonomas y por el propio
ISCIII, identificé los registros de EERR existentes y su funcionalidad [16], desarroll6 el pri-
mer atlas de distribucién geografica de EERR en Espafia [17] y plante6 un marco de nece-
sidades en torno a las EERR, reconocidas en la Ponencia de estudio encargada de analizar
la especial situacién de los pacientes con enfermedades raras, presentada en el Senado en
febrero de 2006 [18]. Esta ponencia hace referencia al objetivo de la Administracién Cen-
tral de garantizar la cohesion, la calidad y la equidad del sistema.

En el afio 2006 el Real Decreto 1302/2006, de 10 de noviembre, establecié las bases del
procedimiento para la designacién y acreditaciéon de los Centros, Servicios y Unidades
de Referencia (CSUR) del Sistema Nacional de Salud (SNS) [19], en los que concentrar los
casos de EERR y de otras enfermedades que también precisen de técnicas, tecnologias
y procedimientos de elevado nivel de especializacidn, ya que la experiencia y mantener
ciertos voliumenes de actividad resulta esencial para su adecuada atencién. Este mismo
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afio se constituyd, por iniciativa del ISCIII, el Centro de Investigacién Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER), cuyo objetivo es aumentar el conocimiento sobre estas
enfermedades fortaleciendo, entre otros, las bases de datos y los bancos de ADN [20].

Un afio después de la presentacién de la Ponencia, el Pleno del Senado aprobo el informe
en el que se instaba al Gobierno a poner en marcha un plan nacional de accién para las
EERR que gestionara todos los recursos asistenciales y coordinara todas las iniciativas au-
tondémicas. Este objetivo fue logrado en junio de 2009 con la aprobacién de la Estrategia
en EERR del SNS por el Consejo Interterritorial del SNS (CISNS) [21]. Paralelamente, el
Instituto de Mayores y Servicios Sociales (IMSERSO) cre6 el Centro de Referencia Estatal
de atencién a personas con Enfermedades Raras y sus familias (CREER), en Burgos, con
alta especializacion en servicios de atencién y apoyo a familias y cuidadores, y también de
promocién de la autonomia personal y la participacion social de las personas con dichas
enfermedades [22]. También en 2009 se puso en marcha, desde el punto de vista practico,
el Registro de Enfermedades Raras y Banco de Muestras [23], creado oficialmente en el
afio 2005 por el ITER [24], y que ha dado lugar a los actuales Registro de Pacientes de Enfer-
medades Raras (RPER) y Biobanco Nacional de Enfermedades Raras (BioNER) [25].

En 2011 el ISCIII se adhiri6 al International Rare Diseases Research Consortium (IRDiRC)
y consolidé la Red Espaifiola de Registros de Enfermedades Raras para la Investigacién
(proyecto Spain-RDR), en la que participaron todas las comunidades auténomas, lideradas
por el ITER [23]. El objetivo de esta red fue el desarrollo de la metodologia mas apropiada
para implementar registros de base poblacional que pudiesen informar sobre la prevalen-
cia y distribucién de las enfermedades raras en Espaifia [26,27], siguiendo las recomenda-
ciones europeas [28], y llevd a cabo un estudio piloto [29]. Tras finalizar el proyecto en el
afio 2015, el Ministerio de Sanidad cred el Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR)
en respuesta a la necesidad de datos consolidados sobre la carga que suponen estas en-
fermedades [10,30-32], y convirtiéndose una de las primeras iniciativas de &mbito estatal
para la vigilancia poblacional de enfermedades crénicas.

Finalmente, el plan de abordaje de las terapias avanzadas en el SNS, medicamentos recep-
tores de antigenos quiméricos (CAR), fue aprobado a finales de 2018 en el marco del con-
sejo interterritorial con el objetivo de organizar de manera planificada, equitativa, segura
y eficiente la utilizacién de los medicamentos CAR dentro del SNS e impulsar la investiga-
cién publica, asi como su fabricacién propia y ptblica en condiciones que garanticen los
estandares de calidad, seguridad y eficacia.
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Las Estrategias Nacional y Autondmicas en EERR en Espafia en detalle

La Estrategia Nacional en EERR del SNS

Contexto epidemiolégico de EERR en Espafia

En Espafia se habrian registrado cerca de 70.000 casos de EERR para el afio 2019 segtin pre-
senta los datos el Atas Nacional de Mortalidad para EERR publicado ese mismo afio [33].
La mortalidad por EERR en Espafia supone un 1.2% del total de fallecidos en nuestro pais
segun los resultados presentados por este mismo Atlas. E148.8% de las defunciones son de
mujeres, y el 15.2% serian defunciones de nifios (menores de 15 afios).

El mapa a continuacién muestra la distribucion de fallecidos por provincia. En el periodo
1999-2013, la tasa ajustada de mortalidad debida a enfermedades raras en Espafia regis-
tra un decrecimiento del 0.95% anual (p<0.001), siendo este valor de 0.98% en hombres
(p<0.001) y de 0.86% en mujeres (p<0.01). Las tasas correspondientes a varones se mantie-
nen por encima de las de mujeres en todos los afios del periodo de estudio.

Figura 1. Mapa de fallecidos por una EERR por provincia.

N

( 102 9577
\, casos [ cases

Fuente: Atlas de Mortalidad debida a EERR en Espana [33]
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Ajustando la tasa de mortalidad por edad, se observa una reduccién a lo largo del tiempo,
sin embargo, de las tasas para hombres y mujeres si observamos la serie desde el afio 1999.
Concretamente la tasa de mortalidad, ajustada por edad, paralos hombres, ha descendido
de 11.5 por mil habitantes hasta, aproximadamente, alcanzar una tasa de 9.7 fallecidos por
mil habitantes en el afio 2013 (ltimo afio con datos observados disponible en este Atlas).
La de las mujeres, que en 1999 partia de una tasa de 9.1 por 1000 habitantes, se redujo has-
ta una tasa de, aproximadamente, 7.6 por mil habitantes en el afio 2013.

Figura 2. Evolucién (1999-2013) de la tasa de mortalidad por EERR en Espaiia.
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Fuente: Atlas de Mortalidad debida a EERR en Espaia [33]

Resumen de la Estrategia Nacional de Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud
El Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad puso en marcha la Estrategia de
EERR del Sistema Nacional de Salud en 2009, con una primera version que fue aprobada
por el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud el 3 de junio. La primera eva-
luacién, llevada a cabo por el Centro de Investigacién del SNS (CISNS) en 2012, permitid
valorar la situacién de la estrategia y actualizar los objetivos planteados iniciales y emitir
nuevas recomendaciones en funcién de nueva evidencia disponible.

En el informe de evaluacidn publicado en el afio 2013, se exponen las conclusiones, segiin
las cuales, en conjunto, la Estrategia de EERR del SNS se encuentra activa y en desarrollo
en la mayoria de las CCAA. Asi mismo, el informe destaca los siguientes logros sobre la
implantacién de la estrategia:

«  Elimpulso para el desarrollo de un registro nacional de EERR.

« La disponibilidad de inventarios de servicios y pruebas de diagndstico prenatal.
Existen circuitos de derivacidn de gestantes con riesgo de EERR fetal y los profesiona-
les los conocen. Se conocen los expertos en diagnéstico de laboratorio.
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¢ Mayor visibilidad y reconocimiento de las Enfermedades Raras a través de la reali-
zacién de campairias de sensibilizacidn.

« Disponibilidad de guias de actuacién, criterios diagndsticos, protocolos de segui-
miento consensuados y catdlogo de recursos completo y actualizado para la atenciéon
temprana a menores de 3 afios.

« En investigacion, se estd impulsando los programas enmarcados dentro de la acciéon
estratégica en Salud, desarrollando unidades de apoyo a la investigacidn clinico expe-
rimental o de diagndstico avanzado, la acreditacién de los Institutos de Investigacién
Sanitaria, el CIBERER, impulsando la creacién de centros mixtos de investigacién en-
tre instituciones sanitarias puiblicas con un enfoque traslacional, asi como de sistemas
de aprovechamiento compartido de infraestructuras y el desarrollo de plataformas
de servicios y unidades de apoyo a la investigacién (biobancos, animalarios y otros)
y fomentando la cooperacidn cientifica entre las instituciones publicas (hospitales,
universidades, CSIC y otros OPIs), centros tecnolégicos y empresas.

+ En formacion, acciones para profundizar en la nocién y manejo de las EERR en post-
grado y en formacién continuada. Los profesionales sanitarios que atienden el emba-
razo y el parto estan formados para prevenir las enfermedades endocrino-metabdli-
cas en los recién nacidos.

Tras la evaluacidn la estrategia se renovo y se aprobd la nueva estrategia nacional en el
aflo 2014. La Estrategia en EERR del SNS representa el consenso entre el Ministerio de
Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad, Ministerio de Economia y Competitividad, Comu-
nidades Auténomas, asociaciones de pacientes y sociedades cientificas.

La estrategia de 2014 planteaba siete lineas estratégicas de actuacion para las EERR: in-
formacion sobre EERR, prevencién y deteccién precoz de EERR, atencién sanitaria y so-
ciosanitaria, impulso a la investigacion, formacion a profesionales y personas afectadas y
sus familias. Dichas lineas estratégicas se despliegan en objetivos generales y especificos.
El resumen de los principales datos de la Estrategia Nacional se presenta en la siguiente
tabla.

Tabla 3. Informacién general sobre la estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Na-
cional de Salud

Nombre del Plan Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud
Periodo 2014-

Responder a 7 lineas estratégicas

e Informacidn sobre las enfermedades raras

. Prevencion y deteccion precoz

. Atencion sanitaria

Objetivo general

Terapias
Atencidn sociosanitaria
Investigacion

Formacion
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Objetivos especificos

Habilitar la informacién sobre los recursos disponibles para la atencion a las
personas con EERR y sus familias

Obtener la informacion epidemioldgica necesaria que permita el desarrollo de
politicas sociales, sanitarias y de investigacion.

Reducir la incidencia de aquellas enfermedades raras susceptibles de
beneficiarse de programas de prevencion primaria.

Mejorar el diagndstico prenatal de las enfermedades raras.

Mejorar los programas de cribado neonatal de enfermedades raras en el SNS.
Mejorar el acceso a pruebas diagnosticas y al consejo genético.

Agilizar el diagndstico de sospecha de enfermedad rara en el ambito de la
Atencion Primaria.

Mejorar la atencion sanitaria que reciben pacientes con una enfermedad rara,
con el objetivo de que sea integral, continuada y coordinada entre los niveles
asistenciales.

Potenciar la rehabilitacion integral (fisica, sensorial y cognitiva) para las
personas afectadas por una enfermedad rara, con el fin de optimizar, conservar
y/0 asegurar sus capacidades residuales.

Garantizar la atencion psicologica a las personas afectadas de enfermedades
raras y sus familiares

Garantizar la accesibilidad en tiempo y forma de los medicamentos huérfanos
necesarios para el tratamiento de las enfermedades raras en todo el territorio
nacional.

Potenciar la investigacion y el desarrollo de medicamentos huérfanos y
tratamiento de alta complejidad.

Fomentar el acceso seguro de las personas afectadas por enfermedades raras a

terapias avanzadas.

Coordinar los distintos organismos e instituciones involucradas en la atencion
de las enfermedades raras para que las necesidades socio-econdmicas, laborales,
educativas, de ocio y técnicas, tanto de las personas afectadas por una
enfermedad rara como de la persona cuidadora sean adecuadamente atendidas.
Potenciar la integracién social, para mejorar la calidad de vida de las personas
afectadas por una enfermedad rara y sus familiares.

Fomentar las campafias de sensibilizacion hacia las enfermedades raras

para profesionales de la salud, de la educacion, del &mbito social y laboral

y ciudadania en general, contribuyendo a generar visibilidad y aumentar su
reconocimiento.

Potenciar el apoyo al asociacionismo y voluntariado.

Garantizar la atencion integral a menores de tres afios con una enfermedad rara

en situacion de dependencia o en riesgo de padecerla.




Apoyar las iniciativas en la investigacion epidemiolégica, clinica, basica y
traslacional sobre enfermedades raras.

Mantener y mejorar las estructuras y los instrumentos necesarios para el
desarrollo de la investigacion en enfermedades raras.

Aumentar el conocimiento sobre las enfermedades raras en la formacion de
grado de las carreras de ciencias de la salud y ciencias sociales.

Profundizar en la nocién y manejo de las enfermedades raras en la formacion
de posgrado.

Fomentar la formacion continuada relacionada con las enfermedades raras
en la Atencion Primaria y Atencion Hospitalaria.

Realizar programas de formacion dirigidos a asociaciones, a los familiares

y/o persona cuidadora y a las personas afectadas en materia de cuidados y

autocuidados, asi como en prevencion de las situaciones de dependencia.

Lineas de accion
La Tabla A1l en el Anexo resume los objetivos y recomendaciones especificadas en la tlti-
ma Estrategia Nacional de EERR del SNS.

Por areas, los objetivos del plan incluyen:

+ Informacidn, investigacién y formacién

o

Habilitar la informacién sobre los recursos disponibles para la atencién a las
personas con EERR y sus familias.

Obtener la informacion epidemiolégica necesaria que permita el desarrollo
de politicas sociales, sanitarias y de investigacion.

Potenciar la investigacion y el desarrollo de medicamentos huérfanos y trata-
miento de alta complejidad.

Apoyar las iniciativas en la investigacién epidemioldgica, clinica, basica y
traslacional sobre enfermedades raras.

Mantener y mejorar las estructuras y los instrumentos necesarios para el de-
sarrollo de la investigacién en enfermedades raras.

Aumentar el conocimiento sobre las enfermedades raras en la formacién de
grado de las carreras de ciencias de la salud y ciencias sociales.

Profundizar en la nocién y manejo de las enfermedades raras en la formacién
de posgrado.

Fomentar la formacién continuada relacionada con las enfermedades raras
en la Atencién Primaria y Atenciéon Hospitalaria.

Realizar programas de formacién dirigidos a asociaciones, a los familiares
y/o persona cuidadora y a las personas afectadas en materia de cuidados y
autocuidados, asi como en prevencién de las situaciones de dependencia
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+  Prevencién y diagnéstico precoz

o

Reducir la incidencia de aquellas enfermedades raras susceptibles de benefi-
ciarse de programas de prevencion primaria.

Mejorar los programas de cribado neonatal de enfermedades raras en el SNS.
Mejorar el diagnostico prenatal de las enfermedades raras.

Mejorar el acceso a pruebas diagnosticas y al consejo genético.

Agilizar el diagnéstico de sospecha de enfermedad rara en el &mbito de la
Atencién Primaria.

«  Atencidn Sanitaria y tratamiento

o

Mejorar la atencién sanitaria que reciben pacientes con una enfermedad
rara, con el objetivo de que sea integral, continuada y coordinada entre los
niveles asistenciales.

Potenciar la rehabilitacion integral (fisica, sensorial y cognitiva) para las per-
sonas afectadas por una enfermedad rara, con el fin de optimizar, conservar
y/o asegurar sus capacidades residuales.

Garantizar la atencidon psicoldgica a las personas afectadas de enfermedades
raras y sus familiares

Garantizar la accesibilidad en tiempo y forma de los medicamentos huérfa-
nos necesarios para el tratamiento de las enfermedades raras en todo el te-
rritorio nacional.

Fomentar el acceso seguro de las personas afectadas por enfermedades raras
a terapias avanzadas.

Garantizar la atencién integral a menores de tres afios con una enfermedad
rara en situacién de dependencia o en riesgo de padecerla.

« Coordinacién institucional y social

o

Coordinar los distintos organismos e instituciones involucradas en la aten-
cién de las enfermedades raras para que las necesidades socio-econdmicas,
laborales, educativas, de ocio y técnicas, tanto de las personas afectadas por
una enfermedad rara como de la persona cuidadora sean adecuadamente
atendidas.

Potenciar la integracién social, para mejorar la calidad de vida de las perso-
nas afectadas por una enfermedad rara y sus familiares.

Fomentar las campaifias de sensibilizacion hacia las enfermedades raras para
profesionales de la salud, de la educacién, del ambito social y laboral y ciu-
dadania en general, contribuyendo a generar visibilidad y aumentar su reco-
nocimiento.

Potenciar el apoyo al asociacionismo y voluntariado.
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Otra informacion relevante

De esta estrategia no existe un documento de evaluaciéon publicado por el Ministerio de
Sanidad. Existe un informe de situacién, sin embargo, de las EERR en Espafia publicado
en el afio 2022 [34]. Dicho informe ofrece informacion epidemioldgica sobre las EERR en
Espaiia, facilita informacién para orientar la planificacién y gestion sanitaria y la evalua-
cion de las actividades preventivas y asistenciales en el &mbito de las EERR, y provee los
indicadores basicos sobre EERR que permitan la comparacion entre las CCAA y con otros
paises.

Los puntos a destacar sobre el informe son:

« Elinforme recoge la informacién de 13 CCAA que han notificado sus datos al ReeR en
2022.

o Once de trece CCAA declaran las 22 EERR acordadas y dos CCAA (La Riojay Aragén)
envian 19 y 16 enfermedades respectivamente.

o Existen seis EERR para las que no se dispone de informacién en el total de las 13
CCAA declarantes. Son: Enfermedad de Fabry, Enfermedad de Gaucher, Enferme-
dad de Niemann Pick, Osteogénesis Imperfecta, Sindrome de Angelman, Sindrome
de Beckwith Wiedemann.

«  Con respecto al primer informe epidemioldgico ReeR 20214, se ha ampliado el nime-
ro de CCAA que:

o comunican casos, gracias a la incorporacién de Islas Baleares (previamente no
pudo notificar casos por problemas técnicos).

o comunican las 22 enfermedades acordadas (dos CCAA mas han pasado a notificar la
totalidad de enfermedades).

« En alguna CCAA no se han encontrado casos de personas afectadas por alguna de las
22 EERR identificadas en el conjunto de las CCAA.

o Esto sucede en Navarra para la Enfermedad de Gaucher (se declaran 0 casos), en
Pais Vasco para el Sindrome de Goodpasture y en Illes Balears para la Enfermedad
de Niemann Pick y el Sindrome de Beckwith Wiedemann.

« Existe cierta heterogeneidad entre los casos notificados por las CC. AA., que viene
determinada, entre otros aspectos, por los siguientes:

o Numero de EERR para las que cada RAER capta, valida y comunica casos al ReeR.

o Fuentes de captacion utilizadas por cada RAER (segn su disponibilidad y accesibi-
lidad).

o Afio a partir del cual cada RAER busca e identifica casos en sus fuentes de captacion.

Esta heterogeneidad en la notificacidon de casos al ReeR, supone una limitacién a la hora
de establecer comparaciones entre CCAA y calcular indicadores a nivel nacional. Por tan-
to, aunque los criterios son uniformes y las estimaciones se irdn estabilizando con la ma-
durez del registro, este informe epidemiolégico ReeR 2022 debe ser considerado y leido
teniendo esto en cuenta.
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« Elinforme ReeR 2022 representa un importante avance en el conocimiento de la situa-
cién epidemioldgica de las enfermedades raras en Esparia, aportando datos conjuntos
del 76% de las CCAA, que engloban el 90% de la poblacién espafiola, y consideran-
do definiciones homogéneas de casos para 22 entidades clinicas que representan 26
EERR clasificadas a nivel de trastorno.

Ademas, existe otro estudio, ENSERIO (Estudio sobre situacién de Necesidades Sociosani-
tarias de las personas con Enfermedades Raras en Espafia), que desde el afio 2009 se edita,
siendo la primera publicacién que aglutina, cuantitativa y cualitativamente, la realidad de
las personas que conviven con una enfermedad rara en Espaiia.

Entre otras, el estudio ENSERio ha permitido identificar las siguientes barreras:

« Eltiempo de espera de un diagnéstico, cuya media alcanza los cinco afios (y, en el 20%
de los casos, supera los 10).

« La dificultad de acceso a tratamiento, ya que el 40% de los pacientes no dispone de
tratamiento o, si lo dispone, no es el adecuado.

« Las dificultades econdmicas por las que pasan nuestras familias, destinando un 20%
de la economia familiar a la patologia.

« La falta de inclusidon social, con mas de un 75% de personas que afirmaban haberse
sentido discriminadas por motivo de su enfermedad.

« La falta de especializaciéon sanitaria, donde mas del 45% de nosotros aseguraba no
sentirse satisfecho con la atencién recibida y un 55% de los casos que avisaba del des-
conocimiento del profesional.

Presupuesto

La ministra de Sanidad, Carolina Darias, anuncié que el Proyecto de Ley de Presupuestos
Generales del Estado 2023 tendria previsto destinar 70 millones de euros para pacientes
con enfermedades raras, con especial atencion a la Esclerosis Lateral Amiotréfica (ELA)
[35].

Entre los proyectos a abordar gracias a esta partida presupuestaria, se encuentran el im-
pulso alared de centros, servicios, y unidades de referencia del Sistema Nacional de Salud
(SNS), que, en la actualidad, cuenta en nuestro pais con 7 CSUR designados para la aten-
ci6én de las enfermedades neuromusculares raras, como la ELA.

Principales agentes y asociaciones involucradas

Los principales agentes y asociaciones nacionales involucrados en el abordaje de las EERR
se muestran en la Tabla 4 a continuacién.
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Tabla 4. Principales stakeholders y asociaciones en el campo de las EERR a nivel Nacional.

Ministra de Sanidad del Gobierno de Espaiia Carolina Darias San Sebastian

Grupo de Trabajo Estrategia Nacional de EERR Francesc Palau Martinez. Coordinador Cientifico
Andalucia: Rafael Camino Leén

Aragon: Francisco Javier Lopez Pisén

Asturias (Principado): Mario Margolles Martins
Baleares (Islas): Eusebio Castafio Riera Canarias:
Francisco José Hernandez Diaz Cantabria: Luis Miguel
Ruiz Ceballos

Castilla-La Mancha: Javier Hernandez Pascual Castilla
y Ledn: Ana M? Alvarez Requejo Cataluiia: Alex Guarga
Rojas

Comunidad Valenciana: Pablo Martinez Rodriguez
Extremadura: Eva Maria Molinero San Antonio

Galicia: Javier Ventosa Rial

Madrid: Juan Carlos Ansede Cascudo

Region de Murcia: M? Teresa Martinez Ros Comunidad
Foral de Navarra: M? José Lasanta Saez

Pais Vasco: Maria Luisa Arteagoitia Gonzalez La Rioja:
José Antonio Oteo Revuelta

Ceuta-Melilla: M? Teresa Garcia Ortiz

FEDER Federacion Espaiiola de EERR

Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR)

Los registros sanitarios son una herramienta de incalculable valor en el caso de enfer-
medades de baja frecuencia dada la dispersion de la informacidén y el grado de descono-
cimiento de las mismas. Su abordaje supone el conseguir datos relevantes y fiables que
permitan hacer inferencias especificas sobre la poblacion diana para plantear acciones de
prevencién, control o investigacion en el ambito de dichas enfermedades.

La Estrategia en EERR del Sistema Nacional de Salud, aprobada en 2009 y actualizada en
2014, recomend¢ desarrollar registros autondmicos de enfermedades raras (RAER) y uno
estatal. El Registro Estatal de EERR (ReeR) se implementa en Espafia desde el afio 2015.

La vigilancia epidemioldgica en EERR debe dar respuesta a las siguientes necesidades de

informacion, segin se indica en la Estrategia de EERR del SNS [2]:

«  Conocer su frecuencia, distribucién espacial, evolucién temporal y otras caracteristi-
cas que faciliten su conocimiento

« Posibilitar estudios de disponibilidad, efectividad, eficiencia y acceso a los servicios
sanitarios

«  Conocer los recursos disponibles y necesarios

«  Actuar como instrumento de soporte para la planificaciéon y toma de decisiones
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Los sistemas de informacién sobre EERR se llevan a cabo para alcanzar estos fines, tan-
to a nivel nacional como europeo, siendo uno de los instrumentos clave para organizar
la vigilancia de estas enfermedades. Estos sistemas suponen la recogida sistematizada y
archivo ordenado de datos de manera que sirvan de soporte para generar informaciéon
relevante para el conocimiento de las EERR y la toma de decisiones en torno a las mismas.
Han permitido realizar clasificaciones de las enfermedades, en base a diferentes criterios
(prevalencia local, trascendencia socio-cultural, gravedad, etc.), utilizando los c6digos in-
ternacionales de enfermedades. Las clasificaciones actualmente en uso son las siguientes:

1. Relaciéon nominal de EERR ordenadas alfabéticamente.

2. Clasificacién por niveles de las EERR, utilizando la CIE de la OMS: Se trata de un
sistema empleado universalmente para la vigilancia epidemiolégica de morbili-
dad, mortalidad y discapacidad. Su primer escaldn tiene una gran sensibilidad
lo que permite la deteccidn y clasificacién de cualquier patologia. Estd siendo
utilizado como herramienta de trabajo basica en este momento, con variaciones
especificas para cada pais, por la Comunidad Auténoma de Andalucia y el IIER
del Instituto de Salud Carlos III.

El Instituto de Investigaciéon de Enfermedades Raras (IIER) del Instituto de Salud Carlos
III en 2005 dio de alta en la Agencia de Proteccién de Datos Estatal el fichero “Registro de
Enfermedades Raras y Banco de Muestras”. Este registro comenz6 a estandarizar sus tra-
bajos tomando como base el esfuerzo desarrollado en la red REpIER. Tras la adhesion del
ISCIII al Consorcio Internacional de Investigacién en EERR (IRDiRC) Espafia dispone del
proyecto denominado Red Nacional de Registros de Enfermedades Raras para la Investi-
gacion (SpainRDR- https://spainrdr.isciii.es), liderado por el IIER, perteneciente al ISCIII.

La Comunidades Auténomas estan desarrollando sus registros poblacionales en EERR,
habiéndose publicado las érdenes de creacidn de los mismos en Andalucia, Aragdn, Astu-
rias, Illes Balears, Canarias, Cantabria, Castilla La Mancha, Castilla y Ledn, Extremadura,
Navarra, Murcia, Comunidad Valenciana, Pais Vasco y La Rioja.

Resumen de las Estrategias Autonémicas de Enfermedades Raras

De entre todas las CCAA, solamente unas pocas disponen de una estrategia para el abor-
daje de las EERR. Estas son: Andalucia, Canarias, Castilla y Le6n, Extremadura, Galicia,
Madrid, Murcia y Navarra. Para el resto de CCAA, se identifican, inicamente, algunas
acciones especificas para EERR en el Plan de Salud de la CCAA, pero no una estrategia
especifica para EERR. Se presenta su resumen a continuacién.

Estrategia de Enfermedades Raras de Andalucia

Contexto epidemioldgico de EERR en Andalucia

En la CCAA de Andalucia se dispone de un soporte para la realizacién del analisis epide-
mioldgico de las enfermedades raras. Se parte de una lista de enfermedades raras consen-
suada, codificada a través de la Codigo Internacional de Enfermedades (CIE), clasificada
por aparatos y que integra ademas las malformaciones congénitas y tumores malignos
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raros. Se parte de una primera aproximacion a su prevalencia a partir del estudio del con-
junto minimo basico de datos de Andalucia (CMBD), con las limitaciones ya conocidas
para esta fuente.

Los siguientes datos son datos presentados por el ltimo plan de atencidn a personas afec-
tadas por EERR en Andalucia. Se trata de informacién del afio 2007 [36]:

«  Media anual de 23.495 casos de enfermedades raras registrados al alta hospitalaria,
con una tasa de 31,73 casos por 10.000.

+  Media anual entre 340 a 380 casos de enfermedades raras por malformacion congénita
por 10.000 nacidos vivos.

«  2.817 casos al afio de tumores malignos raros (en menores de 1 aflo representan el 40%
del total de tumores malignos en ese grupo de edad).

«  Mortalidad media de 845 muertes al afio y una tasa media anual de 11,6 fallecidos por
100.000 habitantes.

+ Impacto de la mortalidad sobre las edades més tempranas, medida a través de los
afios potenciales de vida perdidos, indica que las enfermedades raras suponen un
porcentaje considerable del total de APVP por todas las causas, mayor en mujeres
(5,95%), que en hombres (3,50%), en el primer caso mayor que los APVP causados por
enfermedades respiratorias, o digestivas o endocrinas. Una mejor aproximacion a la
incidencia y prevalencia de las enfermedades raras se obtendrd a partir de la futura
historia de salud electrdnica.

Resumen del Plan de Andalucia para EERR
La Tabla 5 presenta la informacién general del Plan de Atencidn a personas afectadas por
EERR en la Comunidad Andaluza.

Tabla 5. Informacion general del Plan de Atencidén a personas afectadas por enfermeda-
des raras de Andalucia

Nombre del Plan Plan de Atencién a personas afectadas por enfermedades raras de
Andalucia 2008-2012
Periodo Asegurar una adecuada planificacion y gestion de los recursos sanitarios

destinados a la atencién de las personas con enfermedades raras y sus
familias, de manera que pueda garantizarse su alta calidad y su accesibilidad
en condiciones de equidad.

Objetivo general Federacién Espafiola de EERR

Objetivos especificos 01. Aumentar el conocimiento epidemiolégico sobre las enfermedades raras:
Desarrollar un Registro de Enfermedades Raras vinculado a las unidades
y servicios que atienden a estos pacientes, que permita incrementar el
conocimiento sobre las caracteristicas relacionadas con la historia natural
de la enfermedad.
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02. Mejorar el acceso de las personas afectadas a una atencién y cuidados
seguros y de calidad:

Se definen un conjunto de iniciativas a realizar por el conjunto del SSPA
tendentes a ordenar la atencién a las personas afectadas en aspectos de
promocioén, prevencion, diagndstico, tratamiento y rehabilitacién.

03. Mejorar la gestion del conocimiento en enfermedades raras, la formacion
de los profesionales y fomentar la investigacion:

Todos los profesionales implicados en la atencién a las EERR deben disponer
de una formacién adecuada, orientada a la adquisicién y mantenimiento de
competencias, entendidas como el conjunto de conocimientos, habilidades
y actitudes precisas para el correcto desempefio de su actividad profesional
en cada puesto de trabajo concreto. La formacién debe alcanzar a un amplio
colectivo de profesionales de distintas disciplinas y en diferentes niveles
formativos.

04. Desarrollar informaci6n actualizada sobre enfermedades raras de interés
para las personas afectadas, profesionales de la Salud y sociedad en general:
Definir un plan de elaboracién de Guias de Atencién a las EERR priorizadas
adaptadas a nuestro entorno y con actualizacién periddica de las mismas, con
objeto de homogeneizar la actuacién de los diferentes profesionales sanitarios.
En su elaboracién se contemplara:

05. Reconocer la especificidad de las enfermedades raras y abordarlas en su
conjunto desde el sistema sanitario con una estrategia global, contando con
la participacion de las asociaciones de afectados.

Lineas de accién

Se detallan en la Tabla A2 en el Anexo las lineas de accién o recomendaciones para cada
uno de los objetivos especificos (OE) del plan de EERR para Andalucia.

Los objetivos detallados del plan de EERR de esta comunidad, por areas, incluyen:

+ Informacidn, investigacién y formacién
o Aumentar el conocimiento epidemioldgico sobre las enfermedades raras
o Mejorar la gestién del conocimiento en enfermedades raras, la formacién de
los profesionales y fomentar la investigacién
o Desarrollar informacién actualizada sobre enfermedades raras de interés
para las personas afectadas, profesionales de la Salud y sociedad en general
+  Prevencién y diagnéstico precoz
o Acciones de promocioén y prevencién incorporando a programas de educa-
cién sexual y planificacién familia, dirigidos a poblacién adolescente, aspec-
tos especificos sobre EERR
o Identificar factores de riesgo genético, obstétrico o psicosocial en personas
en edad fértil
o Identificar signos de alerta de EERR en la poblacién infantil
o Favorecer el diagndstico precoz de las enfermedades raras
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+  Atencidn sanitaria y tratamiento
o Mejorar el acceso de las personas afectadas a una atencién y cuidados segu-
rosy de calidad
o Coordinacién institucional y social
o Reconocer la especificidad de las enfermedades raras y abordarlas en su con-
junto desde el sistema sanitario con una estrategia global, contando con la
participacion de las asociaciones de afectados

Otra informacidn relevante

Andalucia dispone de un Registro de EERR desde 2010. Su objetivo es mantener un censo
actualizado y fiable de pacientes que padezcan una EERR. El registro es util para ahondar
en la clasificacién y codificacién de las enfermedades raras, conocer aspectos detallados
de cada enfermedad, facilitar la investigacién y disponer de datos concretos para definir
politicas de Salud Publica. El registro es gestionado por la Direccién General de Calidad,
Investigacién y Gestién del Conocimiento. Los datos que se publican de manera agregada
proceden de los sistemas de informacién disponibles en el SSPA. El listado completo de
EERR con sus cddigos CIE-9 asociados se puede consultar en la pagina web de la junta de
Andalucial.

Ademas, Andalucia dispone de unidades de referencia, designadas por la Direcciéon Gene-
ral de Asistencia Sanitaria y Resultados en Salud o por la Direccién Gerencia del Servicio

Andaluz de Salud (SAS). Se resumen en la Tabla 6 a continuacién.

Tabla 6. Unidades de referencia en EERR en Andalucia

Unidades de Referencia Instalacion Guias

Unidades de Referencia . Andalucia Oriental: Unidad de . Guia Asistencial Fibrosis quistica

de Andalucia para Fibrosis Quistica del Hospital

Enfermedades Raras en el Regional Universitario de Mélaga.

marco del PAPER . Andalucia Occidental: Unidad

Unidad de Referencia de de Fibrosis Quistica del Hospital

Fibrosis Quistica Universitario Virgen del Rocio.

Unidad de Referenciade |« Unidad de Referencia de Porfirias |- Guia Asistencial Porfirias

Porfirias

Unidad de Referencia Unidad de ELA de la Unidad de . Guia Asistencial ELA

de Esclerosis Lateral Gestion Clinica Multicéntrica
Amiotréfica (ELA) de Neurologia de los Hospitales
Virgen Macarena y Virgen del

Rocio.
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https://www.juntadeandalucia.es/organismos/saludyconsumo/areas/salud-vida/adulta/paginas/guia-fibrosis-quisticas.html
https://www.juntadeandalucia.es/organismos/saludyconsumo/areas/salud-vida/adulta/paginas/guia-porfirias.html
https://www.juntadeandalucia.es/organismos/saludyconsumo/areas/calidad-investigacion-conocimiento/calidad-sistema-sanitario/paginas/guia-ela.html

Unidad de Referencia . Unidad Andaluza de Extrofia . No se dispone de guia
de Extrofia Vesical y Vesical y Epispadias del Hospital
Epispadias Universitario Virgen del Rocio.
Unidad Andaluza . Unidad de Disfonia Espasmddica |+ No se dispone de guia
de Extrofia Vesical y del Hospital Universitario Puerta
Epispadias del Hospital del Mar.
Universitario Virgen del |+ Unidad de Disfonia Espasmddica
Rocio. del Hospital Universitario Virgen
Macarena.

El Plan de Atencidn a Personas Afectadas por EERR , considera el Trabajo Social Sanitario
de manera transversal, en todos los niveles sanitarios y en colaboracién con espacios no
sanitarios. Se ha elaborado de un documento marco donde se definen las actividades de
profesionales de Trabajo Social del Sistema Sanitario Publico de Andalucia en el &mbito
de las EERR . El objetivo general de este documento marco es promover actuaciones para
fomentar la recuperacién de la trayectoria vital de las personas afectadas, sensibilizar a
personas, comunidades e instituciones en relacion con las enfermedades raras y mejorar
las competencias de las personas en la toma de decisiones sobre su salud y calidad de vida
[37].

Presupuesto
El Gobierno de Andalucia destina un millén de euros a la investigacién de las enfermeda-
des raras segun la FEDER [38].

Principales agentes decisores y asociaciones involucradas
La Tabla 7 a continuacidén recoge los principales agentes y asociaciones involucrados en el
abordaje de las EERR en la comunidad de Andalucia.

Tabla 7. Principales stakeholders en el campo de las EERR de Andalucia

Consejero de Sanidad del Gobierno de Andalucia Catalina Garcia Carrasco

Director del Servicio Andaluz de Salud Diego Agustin Vargas Ortega
Coordinadores de la Estrategia Antonio Gonzélez-Meneses Lopez
Asociaciones en Andalucia FEDER Sevilla

'Consultar el listado de EERR identificadas y registradas en Andalucia:

https://www.juntadeandalucia.es/organismos/saludyconsumo/areas/salud-vida/adulta/paginas/er-listado-enfermedades.html
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Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias

Contexto epidemioldgico de EERR en Canarias

Se estima que el numero de personas que podrian tener una enfermedad rara en Canarias
estaria comprendido entre 76.158 y 128.381, considerando un rango de prevalencia en-
tre 3,5% y 5,9%. Al analizar los diagndsticos codificados en la historia clinica electrénica
Drago AP, a diciembre de 2019, se obtiene un total de 74.428 casos que corresponderian a
posibles diagnésticos de enfermedades poco frecuentes, de los que el 56,7% afectarian a
mujeres resto a hombres. No obstante, debido a que algunos de estos cédigos no son es-
pecificos para EERR y a la sobreestimacion presumible de esta fuente de informacién en
relacién con las patologias registradas, el porcentaje inferior al 3,5% parece indicar que
existe un volumen significativo de pacientes que tiene una enfermedad rara pero que aun
no le ha sido diagnosticada.

Respecto a los datos publicados en el Informe ReeR 2021, el nimero de casos notificados
al Registro Estatal, correspondientes al periodo 2010 - 2018, fue de 801 (sin tener en cuenta
los duplicados con otras CCAA) siendo la Esclerosis Lateral Amiotréfica, la Hemofilia A y
la Fibrosis Quistica las que presentaron una frecuencia mas alta en Canarias.

En el afio 2019, segun el numero de casos registrados en la historia clinica de Atencién
Primaria murieron en Canarias 1.141 personas con enfermedades poco frecuentes, lo que
supone el 7,2% del total de defunciones en ese afio en el Archipiélago. El niimero de casos
que fallecieron durante el periodo comprendido entre el 1 de enero de 2010 y el 31 de di-
ciembre de 2018 fue de 286 (35,7%), correspondiendo el mayor porcentaje de fallecimien-
tos a la Esclerosis Lateral Amiotréfica (77,3%) de acuerdo con los datos comunicados por
el Registro de Enfermedades Raras de Canarias al Registro Estatal.

Resumen del Plan de Canarias para EERR

A nivel estatal y autonémico, en Canarias, se ha desarrollado un amplio marco normativo
que favorece la atencidn de las personas con enfermedades poco frecuentes en diferentes
ambitos, tales como, el sanitario, el social, el educativo y el laboral, entre otros. El Gobier-
no de Canarias es consciente de la necesidad de abordar la mejora de la atencion de las
personas con enfermedades poco frecuentes en Canarias, por lo que a través del Servicio
Canario de la Salud (SCS) impulsa el desarrollo de la Estrategia resumida en este docu-
mento. Para proporcionar una atencion integral y de calidad al paciente y sus familiares la
Estrategia prevé avanzar en la coordinacién con otras dreas de la administracién publica
como servicios sociales, educacién y trabajo. Por su parte, una vez que el desarrollo de la
Estrategia ya estaba en marcha, el Parlamento de Canarias aprueba en marzo de 2021 una
resolucidén en la que insta al Gobierno de Canarias a elaborar en el plazo de un afio la Es-
trategia de Enfermedades Raras, reafirmando el compromiso ya adquirido por el Servicio
Canario de Salud (SCS).

En la elaboracién de la Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias han participado
profesionales de la salud de diferentes perfiles y niveles asistenciales, responsables de los
servicios centrales del SCS, y representantes de las asociaciones de pacientes, a través de
la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) y del Grupo de Enfermedades
Raras de Canarias (GERCAN).
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La informacion principal en relacidn a la Estrategia en Canarias para abordar la proble-
matica de las EERR, sus objetivos generales y especificos, se resume en la Tabla 8 a con-
tinuacion.

Tabla 8. Informacién general de la Estrategia de EERR de Canarias.

Nombre del Plan Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026
Periodo 2022-2026
Objetivo general Garantizar el abordaje integral de las personas con diagndstico o sospecha de

enfermedad rara, permitiendo el acceso en condiciones de equidad a una atencién
coordinada que favorezca el diagnéstico precoz, asi como la disponibilidad de los
tratamientos dentro de la comunidad auténoma de Canarias, y con respecto a otras
CCAA para asegurar la calidad de vida de los pacientes y sus familias, a la vez que se

promueve la mejora de su conocimiento e investigacion.

Objetivos especificos 1. Modelo organizativo y de coordinacién: Favorecer el diagnéstico precoz,
la atencién integral y la continuidad asistencial del paciente afecto de una
enfermedad rara, protocolizando la coordinacién entre los diferentes servicios,
unidades asistenciales e instituciones implicadas.

2. Acceso a tecnologia, en especial diagnostica: Asegurar el acceso de los
pacientes a la tecnologia de diagndstico genético, garantizando anterior y
posteriormente el adecuado asesoramiento, tanto al paciente como a sus
familiares, asi como facilitar igualmente los medios diagndsticos para aquellos
pacientes con enfermedades poco frecuentes sin base hereditaria conocida.

3. Atencién a la Discapacidad: Favorecer la cobertura de las necesidades que
pueden presentar las personas con enfermedades poco frecuentes con relacién
a la discapacidad.

4.  Tratamientos: Mejorar el acceso ylainformacién de las personas diagnosticadas
con una enfermedad rara sobre las diferentes opciones terapéuticas existentes,
en el ambito farmacolégico, de las terapias avanzadas y/o de la rehabilitacién,
garantizando, del mismo modo, el acceso a los profesionales sanitarios a las
herramientas terapéuticas precisas para el tratamiento de estos pacientes.

5. Registro de EERR: Mejorar el sistema de registro de enfermedades raras en
Canarias de personas con diagndstico confirmado, favoreciendo la recogida
de datos en la Historia Clinica, asi como la actualizacién permanente del
Registro autonémico a partir de diferentes fuentes de informacién clinica o
sociosanitaria.

6. Informacién y conocimiento: Favorecer la mejora del conocimiento de
la poblacién en general sobre las enfermedades raras aprovechando las
oportunidades que ofrecen las nuevas tecnologias.

7. Formacién a profesionales: Fomentar la investigacién en torno a las
enfermedades raras, mediante el incremento de la financiacién en investigacién

e incremento de infraestructuras (personal y material).
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Lineas de accion

El desarrollo estratégico permite articular la Estrategia de Enfermedades Raras de Cana-
rias en 7 grandes lineas estratégicas, que a su vez se desarrollan en 16 proyectos y 64 me-
didas. El detalle de los proyectos y medidas asociadas a cada linea se presenta en la Tabla
A3 del Anexo de este documento.

Los objetivos detallados, por areas, para EERR en la comunidad de Canarias, incluyen:

« Informacién, formacién e investigacion

o

o

o

o

[

Registro de Enfermedades Raras de la Comunidad Auténoma de Canarias.
Adaptacién de los sistemas de informacién a la especificidad de las enferme-
dades raras.

Apoyo formativo al paciente y la familia.

Formacién y sensibilizacidn de los profesionales.

Fomentar la investigacién

+ Prevencién y diagnéstico precoz

o

[

o

Prevencién primaria preconcepcional y durante el embarazo

Deteccion temprana y diagndstico

Fortalecimiento de las unidades de genética clinica de referencia y consultas
especializada en enfermedades raras.

+  Atencidn sanitaria y tratamiento

o

[

o

o

Mejorar la atencién de las personas con enfermedades poco frecuentes a par-
tir de la dotacién de unidades de referencia, generacién de grupos de trabajo,
y una mejor definicién de los circuitos asistenciales de pacientes con estas
enfermedades.

Mejorar la atencién del paciente pediatrico

Promocién de la humanizacién en la atencién a las enfermedades raras.
Accesos a medicamentos y otros productos sanitarios.

Tratamientos de rehabilitacién y otros tratamientos complementarios.

+  Coordinacién institucional y social

o

Coordinacién con otros sistemas de proteccién social para garantizar el abor-
daje integral de las personas con enfermedades poco frecuentes.
Potenciacion del papel de las asociaciones de pacientes y el apoyo social.
Sensibilizacién de la poblacién general en relaciéon con las enfermedades ra-
ras.

Otra informacién relevante
En Canarias existen 2 unidades especificas de atencién a personas con enfermedades
poco frecuentes, una en cada una de las islas capitalinas:

+  Unidad de enfermedades raras del CHUIMI de Las Palmas de Gran Canaria dispone
desde hace mas de 6 afios de una consulta de enfermedades raras la cual es gestionada
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por el servicio de Medicina Interna. Desde esta consulta se atienden todos aquellos
casos que son derivados tanto por el servicio de Pediatria y Medicina Interna, como de
cualquier otra especialidad con sospecha o diagnéstico de enfermedad rara, a la vez
que lleva a cabo la coordinacién con otras especialidades para un abordaje multidisci-
plinar de estas enfermedades

+  Unidad de enfermedades raras del HUNSC de Santa Cruz de Tenerife ha desarrollado
un modelo de gestién de la atencion a pacientes con enfermedades poco frecuentes en
el que, a través de un comité multidisciplinar, se llevan a cabo sesiones clinicas para
valorar los casos que les derivan las diferentes especialidades médicas. El Hospital
Universitario Nuestra Sefiora de Candelaria dispone de un comité multidisciplinar de
especialistas para el registro de EERR de su 4rea asistencial.

En el afio 2020, ambas unidades de enfermedades raras (CHUIMI y HUNSC) se consti-
tuyen como unidades de referencia provincial en Canarias. Actualmente, los pacientes
con enfermedades raras de las islas no capitalinas son atendidos en las consultas locales
de Medicina Interna y del resto de especialidades, siendo posteriormente derivados a los
hospitales de referencia provinciales de las islas capitalinas si lo precisan.

Presupuesto
El SCS dispone de una ficha financiera de 23 millones para el desarrollo de la Estrategia
entre 2023y 2026 [39].

Principales agentes decisores y asociaciones involucradas
LaTabla 9 a continuacion recoge los principales agentes y asociaciones involucrados en el
abordaje de las EERR en las Islas Canarias.

Tabla 9. Principales stakeholders en el campo de las EERR en las Islas Canarias.

Consejero de Sanidad del Gobierno de Canarias Blas Trujillo
Directora del Servicio Canario de Salud Elizabeth Hernandez
Coordinadores de la Estrategia Francisco Javier Alfonso Lépez

M? Teresa Flérez - Estrada Fernandez
Asociaciones en Canarias ARPCC Asociacién de Afectados por Retinosis

Pigmentaria de la Comunidad Canaria
ASENECAN Asociacién de Enfermedades

Neuromusculares de Canarias

Estrategia de Enfermedades Raras de Castillay Le6n

Contexto epidemiolégico de EERR en Castilla y Leén

Entre 83.400 y 141.700 personas tienen una EERR en Castilla y Ledn [3]. El Registro de
Enfermedades Raras de Castilla y Leén (RERCyL) constituye la principal fuente de infor-
macion relativa a los casos de EERR en Castilla y Le6n. Los datos de RERCyL se obtienen
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en un 54,1% de los casos del Conjunto Minimo de Base de Datos (CMBD) de hospitales
publicos y privados, mientras que el 44,5% proviene de la historia clinica electrénica de
atencion primaria (MedoraCyL). El resto de los datos se obtienen a través de: el Registro de
enfermedad renal crénica y trasplante de Castilla y Ledn; el Programa de deteccién precoz
de enfermedades congénitas/cribado neonatal; las Bases de datos de Medicamentos Huér-
fanos; el Registro de mortalidad; la unidad DiERCyL y el Registro Estatal de Enfermedades
Raras (ReeR).

A finales del afio 2021, RERCyL contaba con un total de 319.956 casos registrados, co-
rrespondientes a 262.928 pacientes, de los cuales 196.353 estaban vivos, lo que supone
un 74,7% del total de personas registradas. De ellos, el 54,0% (105.949) eran mujeres y
el 46,0% (90.404) hombres. Asimismo, su distribucién por tramos de edad refleja que el
27,1% de los casos se concentran en personas que tienen entre 75 y mds afios, seguido por
el 21,4% correspondiente al tramo de edad de entre 60 a 74 afios.

La EERR ma4s prevalente en los hombres es la Hemofilia A, con una tasa de 1,9 casos por
10.000 varones y en las mujeres el Sindrome de Turner con unatasa de 1,1 casos por 10.000
mujeres. Se considera que la tasa de prevalencia de Hemofilia A en la poblacién general
esta en el rango de prevalencia establecido por Orphanet, si no se consideraran a las mu-
jeres portadoras con sintomas. En cambio, el Sindrome de Turner que es una enfermedad
exclusivamente femenina, se estima que puede existir infradiagnéstico en Castilla y Le6n
puesto que su tasa de prevalencia global es inferior a la contemplada por Orphanet.

Resumen del Plan de Castilla y Le6n para EERR

El PIERCyL es el resultado de la alianza entre la Gerencia Regional de Salud (Sanidad de
Castilla y Ledn - SACyL), el Instituto de Investigacion Biomédica de Salamanca (IBSAL) y
la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER), en su compromiso comun de
establecer una estrategia que ayude a mejorar la atencién de las personas con EERR y sin
diagnéstico (ER-SD) y de sus familiares en Castilla y Ledn. Asimismo, ha sido fundamental
la implicacién de la Consejeria de Educacioén, la Consejeria de Familia e Igualdad de Opor-
tunidades y la Consejeria de Industria, Comercio y Empleo, contribuyendo asi al desarro-
llo de un abordaje integral de las necesidades de las personas con EERR-SD.

La Junta de Castilla y Le6n es consciente de la necesidad de continuar mejorando el abor-
daje de las EERR en Castilla y Le6n. Fruto de este compromiso, nace el Plan Integral de
Enfermedades Raras de Castilla y Le6n (PIERCyL), que se alinea con el planteamiento de
la Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud, estructurandose las
mismas 7 lineas estratégicas, las cuales a su vez se desarrollan a través de 25 proyectos y
71 acciones.

En la elaboracién del PIERCyL se ha tenido en cuenta el enfoque de género.

Para favorecer la implantacién y el seguimiento del PIERCyL se ha definido una estructura
organizativa que permita articular la implementacion y puesta en marcha de cada uno
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de los proyectos definidos. Asimismo, se ha establecido un cronograma que contempla
la priorizacién temporal asignada a cada uno de los proyectos, junto con un cuadro de
indicadores que permitird medir el impacto de cada proyecto una vez que haya sido im-
plementado [40].

Tabla 10. Informacién general de la Estrategia de EERR de Castilla y Leé6n.

Nombre del Plan Plan Integral de Enfermedades Raras de Castilla y Leén - PIERCyL

Periodo 2023-2027

Promover el desarrollo de un modelo coordinado de atencién integral que garantice
el acceso en tiempo y forma, en condiciones de equidad, a las personas con EERR-
Objetivo general SD y sus familias, mediante una gestion eficaz, efectiva y eficiente de los recursos,
para reducir la morbimortalidad y dar cobertura a las necesidades especificas para

la mejora de su calidad de vida.
Objetivos especificos 1. SSIIy Registro

Potenciar el desarrollo de los sistemas de informacién en el ambito de las EERR
fortaleciendo el Registro de EERR de Castilla y Ledn ya existente y favorecer la
dotacién de sistemas de codificacién especificos para estas enfermedades y de
algoritmos y reglas de decision que faciliten su deteccion e identificacién.

2. Prevencion y diagnéstico precoz

Promover actividades de prevencién y reducir los tiempos diagnésticos para
favorecer el diagndstico precoz, mediante la protocolizacién de pruebas diagndsticas
y favoreciendo el acceso al asesoramiento genético.

3. Modelo de atencion Integral

Avanzar en el abordaje integral de las personas con EERR-SD con un enfoque de
medicina personalizada de precisién y promoviendo una estructura en red mediante
Unidades, Nodos Asistenciales de Referencia (NAR) y Equipos Multidisciplinares de
Referencia (EMR), que permita ordenar los circuitos de atencién garantizando una
atencién multidisciplinar y continuada, y que tenga en cuenta las necesidades de
coordinacién entre el &mbito sanitario y otros sectores para favorecer el acceso a
los recursos sociosanitarios, educativos y laborales, asi como la idoneidad de los
mismos y todo ello en condiciones de equidad.

4.  Atencion centrada en las personas con EERR-SD y sus familias

Promover una atencién desde una perspectiva humana y centrada en las personas
con Enfermedades Raras y Sin Diagndstico (ER-SD) y sus familiares, que disminuya
los desplazamientos y garantice la continuidad asistencial atendiendo a las
particularidades demograficas y geograficas de la autonomia, teniendo presente sus
necesidades y favoreciendo la cobertura de las mismas a través de estructuras de
apoyo.

5. Tratamientos

Facilitar el acceso, en condiciones de equidad, a los tratamientos especificos en
EERR y productos sanitarios, atendiendo a las particularidades demogréficas y

geograficas de la autonomia.
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6. Investigacion

Fomentar el desarrollo de las actividades de investigaciéon en EERR de forma
planificada y facilitar la colaboracién en red a nivel regional para la identificacién de
estrategias comunes que beneficien a los pacientes, asi como con otras estructuras
y grupos de investigaciéon de ambito nacional e internacional.

7. Informacion y formacion

Favorecer la mejora del conocimiento de las EERR, mediante la difusién de
informacién actualizada y el desarrollo de acciones formativas continuadas

orientadas tanto a los y las profesionales, como a las personas con EERR-SD, sus

familias, y otros organismos implicados.

Lineas de acciéon

Se recoge, en la Tabla A4 del Anexo a este documento de forma resumida para cada linea
estratégica los proyectos y acciones que se han considerado para su desarrollo. El detalle
de cada una de las lineas y sus proyectos asociados se encuentra en el documento del plan

publicado [40].

Por areas, los objetivos incluyen:

+ Informacién, investigacién y formacion

o

o

o

o

o

o

Favorecer el desarrollo de la actividad del RERCyL

Impulsar la mejora de los SSII en el &mbito de las EERR

Herramienta interactiva e informacidon para los y las profesionales
Mejorar la informacion a los pacientes, los familiares, las asociaciones y
la sociedad en su conjunto.

Impulsar la investigacion en EERR

Favorecer la difusién de informacion sobre investigacién, desarrollo e
innovacién en EERR

Promover la innovacién en el ambito de las EERR

Favorecer la formacién continua en EERR en el ambito sanitario
Favorecer la formacién en EERR con cardcter interinstitucional
Favorecer la formacién de los pacientes, familiares y asociaciones

«  Prevencién y diagnostico precoz

o

Favorecer la prevencién en EERR mediante protocolos y programas en
casos de sospecha de EERR

Aumentar la capacidad resolutiva de AP

Mejorar el diagnostico precoz

Potenciar el diagnéstico y el asesoramiento genético y otras pruebas
complementarias

«  Atencidén Sanitaria y tratamiento

o

o

Potenciar el modelo autonémico de la atencién a las EERR-SD en pediatria
Avanzar en la implementacidn del modelo de la atencién a las EERR-SD
en adultos
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o Afianzar el modelo de atencién a las EERR-SD en las areas de salud

o Favorecer la humanizacién y la atencién centrada en la persona

o Facilitar el desarrollo de intervenciones complementarias

o Mejorar el acceso a los medicamentos huérfanos necesarios para el tra-
tamiento de las EERR

o Favorecer la prescripcién y uso adecuado de medicamentos

+  Coordinacién institucional y social

o Coordinacién interinstitucional para la atencién a las personas con EE-
RR-SD

o Avanzar en la mejora de procedimientos y prestaciones de servicios so-
ciales en el ambito de las EERR

o Favorecer la integracién de las personas con EERR-SD en los centros
educativos (infancia/jévenes)

o Integracién laboral de las personas con EERR-SD

o Favorecer un marco de colaboracién con las asociaciones de pacientes.

Otra informaci6n relevante

En el afio 2014 se crea el Registro Poblacional de Enfermedades Raras de Castilla y Le6n
(RERCyL) [41,42] como un sistema especial de informacién epidemioldgica para la reco-
gida de datos y la clasificacién de los casos de las enfermedades raras de la poblaciéon
residente y/o que recibe asistencia sanitaria en Castilla y Leén. Entre los fines del RERCyL
estd el mantenimiento de un censo actualizado de personas con EERR, asi como conocer
la incidencia y la prevalencia de las EERR en Castilla y Le6n.

Presupuesto y financiacién
El Plan Integral de EERR de Castilla y Ledn (PIERCYL) 2023-2027 se present6 el 10 de mar-
zo de 2023 y hasta el 2027 cuenta con un presupuesto de 6,3 millones de euros.

Principales agentes decisores y asociaciones involucradas
La Tabla 11 a continuacién recoge los principales agentes y asociaciones involucrados en
el abordaje de las EERR en la comunidad de Castilla y Ledn.

Tabla 11. Agentes decisores clave y asociaciones en el ambito de EERR en Castilla y Le6n
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Stakeholders/Asociaciones

Nombre

Consejero de Sanidad de

Castillay Le6n

Alejandro Vazquez Ramos

Unidad Central del
Registro de enfermedades

raras de Castilla y Le6n

José Manuel Guinaldo Mufioz, Técnico Facultativo Servicio de Informacién de
Salud Publica

M? Inmaculada Garrachdén Pastor, Responsable Desarrollo y M, Servicio de
informatica

Aurora Plaza Bermejo, Técnico Funcional Aplicaciones, Servicio de informatica
Ana Ordax Diez, Estadistica, Servicio de Informacién de Salud Pablica

Rufino Alamo Sanz, Jefe de Servicio de Informacién de Salud Ptblica

Asociaciones de pacientes

Asociaciéon Castellano Leonesa Contra la Fibrosis Quistica

Asociacién Comunidad Espafiola de Pacientes con Mieloma Multiple —
CEMMP

Asociacién Corriendo con el Corazdn por Hugo

Asociacién de apoyo a las familias de personas con EERR y sin diagnosticar
— AFERD

Asociacién de Ataxias de Castilla y Leén - ASATCAL (miembro de la
Asociacién de Ataxias de Espafia FEDAES)

Asociacién de Ayuda a la Dependencia y Enfermedades Raras de Castilla y
Leén

Asociacién de Enfermedades Raras con Epilepsia desde la Infancia - AEREI
Asociacién de Enfermedades Raras de Castillay Leén - AERSCYL
Asociacién de Enfermedades Raras de Leén ADERLE

Asociacién de Enfermos Autoinmunes y vasculitis de Castilla y Leén -
EAVACyL

Asociacién de Enfermos de Crohn y Colitis Ulcerosa de Burgos - ACCU
Asociacién de Esclerosis Lateral Amiotréfica de Castillay Leén - ELACYL
Asociacién de Hemofilia de Burgos

Asociacién de Padres y Tutores de Personas con Pardlisis Cerebral y
Discapacidades afines de Segovia - ASPACE Segovia

Asociacién Espafiola de Enfermos y Familiares de la Enfermedad de Gaucher
- AEEFEG

Asociacién Espafiola del Pénfigo, Penfigoide y otras enfermedades
vesiculoampollosas — AEPPEVA

Asociacién Espafiola del Sindrome CDG - AESCDG

Asociacién Leonesa de Enfermedades Raras y Sin Diagnéstico - ALER
Asociacién Leonesa de Hemofilia

Asociacién Leonesa de Lupus y Sindrome Antifosfolipido - ALELYSA
Asociacién Nacional de Enfermos de SarcoidosisSANES

Asociacién Corea de Huntington de Castilla y Leén ACHCyL
Asociacion Retina Castilla y Leén - RECYL
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https://www.fqcastillayleon.org/
https://www.comunidadmielomamultiple.com/
https://www.comunidadmielomamultiple.com/
https://corriendoporhugo.com/
https://www.enfermedadesraras.org/movimientoasociativo/entidadesasociadas/asociacion-de-apoyo-a-lasfamilias-de-personas-con-er-y-sindiagnosticar
https://www.enfermedadesraras.org/movimientoasociativo/entidadesasociadas/asociacion-de-apoyo-a-lasfamilias-de-personas-con-er-y-sindiagnosticar
https://fedaes.org/
https://www.enfermedadesraras.org/movimientoasociativo/entidadesasociadas/asociacion-de-ayuda-a-ladependencia-y-enfermedades-raras-cyl
https://www.enfermedadesraras.org/movimientoasociativo/entidadesasociadas/asociacion-de-ayuda-a-ladependencia-y-enfermedades-raras-cyl
https://www.enfermedadesraras.org/movimientoasociativo/entidadesasociadas/asociacion-deenfermedades-raras-con-epilepsiadesde-la-infancia
https://www.aerscyl.org/
https://aderle.org/
https://eavacyl.es/
https://eavacyl.es/
https://accuesp.com/burgos
https://elacyl.org
https://hemofiliaburgos.es
https://aspacesegovia.com
https://aspacesegovia.com
https://aeefegaucher.es/
https://aeefegaucher.es/
https://aeefegaucher.es/
https://aeefegaucher.es/
https://aescdg.com
https://asociacionaler.org
https://fedhemo.com/asociaciones/
http://www.alelysa.org.es/
https://anes.org.es/
http://www.coreadeh.org/
https://www.retinacastillayleon.org/

Asociaciones de pacientes Asociacién Sindrome de Peutz Jeghers — ASP]

Asociacién Sindrome de Turner Alejandra Salamanca - ASTAS CyL
Asociacién Sindrome X Fragil de Castillay Leén

Asociacién Vallisoletana y Palentina de Hemofilia

El puente salud mental Valladolid
Observatorio Nacional de Enfermedades Raras Oculares - ONERO

Sindrome de Stevens-Johnson

Fuente: FEDER y Servicio de Informacién sobre Discapacidad

Estrategia de Enfermedades Raras de Extremadura

Contexto epidemiolégico de EERR en Extremadura

Desde el afio 2004 Extremadura cuenta con un Sistema de Informacién sobre Enferme-
dades Raras (SIER) cuyo objetivo basico es valorar la dimensién de estas enfermedades
mediante el conocimiento de su incidencia y prevalencia.

Desde el comienzo del funcionamiento del Sistema de informacién sobre enfermedades
raras de Extremadura en 2004, se han incorporados al registro un total de 28.396 posibles
casos de enfermedades raras. De ellos, se han descartado un total de 666 casos que no
cumplen condiciones para ser considerados como enfermedad rara. Del resto, 12.343 ca-
sos corresponden a personas de las que a fecha 31 de diciembre de 2018 conta que habian
fallecido o que se han trasladado a otra comunidad auténoma, por lo que el nimero de ca-
sos prevalentes a 31/12/2018 era de 15.387 casos. Dado que en una misma persona pueden
darse mds de una EERR, esos 15.387 casos corresponden a un total de 13.676 personas, en
el 90 % de las cuales sélo consta una unica EERR, figurando con dos o mas enfermedades
el resto, llegando a figurar hasta 9 enfermedades distintas en una persona.

Con respecto al sexo, hay una mayor presencia de mujeres, que suponen el 52 % del total
de casos prevalentes, presentando también una tasa de prevalencia mayor, de 149 casos
por cada diez mil mujeres, frente a 127 casos por cada diez mil hombres. En el 3 % de los
casos prevalentes no se especifica sexo.

En cuanto a la edad, tanto en hombres como en mujeres el mayor nimero de casos se dan
en las edades de los extremos de la vida, en los menores de 5 afios y a partir de los 65 afios
(tablas 4); el mismo patrdn se repite en los valores de prevalencia.

Segun la clasificacién internacional de enfermedades, en su 10? version (CIE10) actualiza-
da en 2018, el mayor numero de casos corresponden al grupo de “malformaciones congé-
nitas, deformidades y anomalias cromosdmicas”, suponiendo la tercera parte del total de
casos prevalentes, el 33%, seguida de las del grupo “enfermedades de la sangre y drganos
hematopoyéticos y ciertos trastornos que afectan al mecanismo inmunoldgico”, al que co-
rresponde el 14 % de los casos, y de las del grupo “enfermedades del aparato circulatorio”,
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que suponen el 10 % del total de casos prevalentes el mismo patrén se repite en mujeres y
hombres por separado.

Actualmente se esta trabajando para codificar los casos por determinar. Las actualizacio-
nes se irdn reflejando en la pagina Web .

Resumen del Plan de Extremadura para EERR

La Consejeria de Sanidad y Politicas Sociales, elabor¢ este Plan Integral de Enfermedades
Raras de Extremadura 20192023, dando continuidad al anterior Plan, con el fin de seguir
mejorando la calidad de vida de las personas afectadas, y asegurar una adecuada gestiéon
de los recursos sociosanitarios que garanticen la accesibilidad, la calidad y la equidad de
la atencidn a las personas afectadas y sus familiares.

El Plan es el resultado del trabajo consensuado de un numeroso grupo de profesionales
comprometidos con la atencién multidisciplinar a las enfermedades poco frecuentes y
procedentes de distintos &mbitos, destacando el sanitario, social, educativo y, por supues-
to del movimiento asociativo. Todos ellos, en base a su experiencia y conocimientos cien-
tificos, han planteado los objetivos a llevar a cabo, con el fin de dar las mejores soluciones
eficaces y efectivas.

La informacién principal en relacién a la Estrategia en Extremadura para abordar la pro-
blematica de las EERR, sus objetivos generales y especificos, se resume en la Tabla 12.

Tabla 12. Informacién general de la Estrategia de EERR de Extremadura.

https://saludextremadura.ses.es/web/detallecontenidoestructurado/listado?refMenu=382
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Nombre del Plan

Plan Integral de Enfermedades Raras de Extremadura 2019-2023

Periodo

2019-2023

Objetivo general

Reducir la morbimortalidad atribuible a las enfermedades raras o poco frecuentes
en la poblacién extremefia y asegurar una adecuada gestion de los recursos
sociosanitarios al objeto de garantizar la accesibilidad, la calidad y la equidad de la

atencion a las personas afectadas y sus familiares.

Objetivos especificos

Area de informaci6n sobre las enfermedades raras

Objetivo 1. Proporcionar informacién sobre enfermedades raras y recursos
disponibles a personas afectadas y familiares, a profesionales de los diferentes
ambitos implicados, y a la poblacién general.

Objetivo 2. Potenciar la coordinacién entre los distintos niveles de atencién a nivel
autondmico, estatal e internacional para informar sobre los recursos disponibles en
enfermedades raras.

Area de prevencién primaria y deteccién precoz

Objetivo 3. Desarrollar estrategias de prevencién primaria dirigidas a reducir la
incidencia de enfermedades raras.

Objetivo 4. Detectar precozmente los casos de enfermedades raras, con criterios de
equidad y accesibilidad.

Area de sistemas de informacién

Objetivo 5. Incrementar el conocimiento epidemioldgico sobre las enfermedades
raras en Extremadura.

Area de atencién sanitaria integral

Objetivo 6. Garantizar la asistencia sanitaria de las personas con enfermedades
raras favoreciendo la continuidad en la atencién y la accesibilidad a los recursos
necesarios.

Objetivo 7. Estructurar una red integrada que permita extender la atencién
especifica a las enfermedades raras en la Co munidad Auténoma de Extremadura.
Objetivo 8. Potenciar la humanizacién en la asistencia sanitaria integral a pacientes
con enfermedades raras y familiares.

Area de tratamientos

Objetivo 9. Garantizar la accesibilidad en tiempo y forma de los medicamentos
huérfanos necesarios para el tratamiento de las enfermedades raras en todo el
territorio nacional, asi como productos sanitarios, coadyuvantes, material de cura,
dispositivos médicos y productos dietoterapéuticos a las personas afectadas por una
enfermedad raras.

Objetivo 10. Potenciar la investigacion y desarrollo de medicamentos huérfanos y
tratamientos de alta complejidad.

Area de atencién integral. Ambito educativo y social

Objetivo 11. Facilitar, agilizar y normalizar el proceso de escolarizacién del alumnado

con enfermedad rara.
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Objetivo 12. Informar, formar y sensibilizar a la comunidad educativa sobre
las enfermedades raras al objeto de acercar la problematica de las mismas al
contexto educativo y lograr la inclusién de menores con enfermedad rara durante
la etapa escolar y su normalizacién social, incorporando nuevos conocimientos y
replanteando creencias y miedos.

Objetivo 13. Mejorar la accesibilidad en los procesos de reconocimiento del grado de
discapacidad y de dependencia en los casos de personas afectadas por enfermedad
rara.

Objetivo 14. Mejorar la cobertura de servicios orientados a la integracién en la
comunidad, al aumento de la autonomia personal y el soporte de la red familiar
y social de personas afectadas por enfermedad rara en situacién de dependencia.
Area de formacién

Objetivo 15. Impulsar la formacién en enfermedades raras de profesionales y
personas implicadas en la atencién de las mismas

Area de investigacion

Objetivo 16. Impulsar y difundir la investigacién sobre enfermedades raras.

Lineas de accién
El detalle de los proyectos y medidas asociadas a cada linea se presenta en la Tabla A4 del
Anexo de este documento.

Por areas, los objetivos incluyen:

« Informacidn, investigacién y formacién

o

Proporcionar informacién sobre EERR y recursos disponibles a personas
afectadas y familiares, a profesionales de los diferentes ambitos implicados,
y a la poblacién general

Potenciar la coordinacién entre los distintos niveles de atencién a nivel auto-
némico, estatal e internacional para informar sobre los recursos disponibles
en EERR

Incrementar el conocimiento epidemioldgico sobre las EERR en Extremadu-
ra

Potenciar la I+D de MH y tratamientos de alta complejidad

Facilitar, agilizar y normalizar el proceso de escolarizacidon del alumnado con
EERR

Informar, formar y sensibilizar a la comunidad educativa sobre las EERR al
objeto de acercar la problematica de las mismas al contexto educativo y lo-
grar la inclusién de menores con EERR durante la etapa escolar y su normali-
zacidn social, incorporando nuevos conocimientos y replanteando creencias
y miedos.

Impulsar la formacién en EERR de profesionales y personas implicadas en la
atencion de las mismas

Impulsar y difundir la investigacién sobre EERR
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«  Prevencién y diagnéstico precoz
o Desarrollar estrategias de prevencién primaria dirigidas a reducir la inciden-
cia de EERR
o Detectar precozmente los casos de EERR, con criterios de equidad y accesi-
bilidad
+  Atencidén Sanitaria y tratamiento
o Garantizar la asistencia sanitaria de las personas con EERR favoreciendo la
continuidad en la atencién y la accesibilidad a los recursos necesarios
o Estructurar una red integrada que permita extender la atencién especifica a
las enfermedades raras en la CCAA de Extremadura
o Potenciar la humanizacién en la asistencia sanitaria integral a pacientes con
EERR y familiares
o Garantizar la accesibilidad en tiempo y forma de los MH necesarios para el
tratamiento de las EERR en todo el territorio nacional, asi como productos
sanitarios, coadyuvantes, material de cura, dispositivos médicos y productos
dieto-terapéuticos a las personas afectadas por una EERR
o Mejorar la accesibilidad en los procesos de reconocimiento del grado de dis-
capacidad y de dependencia en los casos de personas afectadas por EERR
o Mejorar la cobertura de servicios orientados a la integracién en la comuni-
dad, al aumento de la autonomia personal y el soporte de la red familiar y
social de las personas afectadas por EERR en situacién de dependencia
+  Coordinacidn institucional y social

Otra informacidn relevante

Extremadura dispone de un protocolo para la acogida y atencién de los nifios/as con En-
fermedades Raras o poco frecuentes en los centros educativos de Extremadura [43]. Ade-
mas, dispone de un sistema de Informacién sobre Enfermedades Raras de Extremadura,
donde registra todas las EERR utilizando los CIE-10 [44].

Presupuesto y financiacién

La financiacién de las actuaciones previstas en el PIER 20192023, provendra fundamen-
talmente de aquellos organismos de la Administracién Pdblica implicados en el disefio,
ejecucion o seguimiento de las mismas, a través de los Presupuestos Generales de la Co-
munidad Auténoma de Extremadura.

Los presupuestos aprobados en 2022 para el aflo 2023 para enfermedades raras recogen la
siguiente aportacién, con el siguiente desglose:

Tabla 13. Presupuesto para EERR en Extremadura.

Los presupuestos aprobados en 2022 para el aflo 2023 para enfermedades raras recogen la
siguiente aportacidn, con el siguiente desglose:
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Tabla 13. Presupuesto para EERR en Extremadura.

Denominacion Importe
TE: FUNDESALUD. PROGRAMA DE ATENCION | 33.540,51 €
INTEGRAL EN ENFERMEDADES RARAS

CA: FUNDESALUD. APOYO TECNICO AL | 14.270€

PROGRAMA DE ATENCION INTEGRAL EN
ENFERMEDADES RARAS

Principales agentes decisores y asociaciones involucradas
La Tabla 14 a continuacion recoge los principales agentes y asociaciones involucrados en
el abordaje de las EERR en Extremadura.

Tabla 14. Principales stakeholders en el campo de las EERR en Extremadura.

Coordinacion Técnica

Cordén Arroyo, Ana M*
Cortés Mancha, Mercedes
Mayoral Rivero, Estrella
Ramos Aceitero, Julidan Mauro
Salete de Miguel, Gloria
Tobajas Belvis, Luis

Vas Falcén, Antonia M?

Zarallo Barbosa, Tomds

Coordinadores Grupo de Trabajo

Bermejo Pastor, Miguel
Cid Gala, Manuel
Fernandez Pereira, Luis

Galan Gémez, Enrique

Entidades

CONSEJO ASESOR DE ENFERMEDADES RARAS EN
EXTREMADURA.

CONSEJO EXTREMENO DE SALUD.

CONSEJO REGIONAL DE PACIENTES.

CONSEJO CIENTIFICO ASESOR DEL SISTEMA SANITARIO
PUBLICO DE EXTREMADURA.

Asociaciones y Federaciones en Extremadura

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES RARAS.
FEDEREXTREMADURA ASOCIACION AMIGOS DE HISTORIA
DE LA MEDICINA DE EXTREMADURA

ASOCIACION DE REUMATOLOGIA EXTREMENA
ASOCIACION EXTREMENA DE NEUROPSIQUIATRIA
ASOCIACION PARA LA DEFENSA DE LA SANIDAD PUBLICA
ASOCIACION PROFESIONAL DE TERAPEUTAS
OCUPACIONALES DE EXTREMADURA
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+  ASOCIACION EXTREMENA DE PLANIFICACION FAMILIAR Y
SEXUALIDAD

+  ASOCIACION EXTREMENA DE MEDICINA DEL TRABAJO

+ ASOCIACION SOCIEDAD EXTREMENA DE CARDIOLOGIA

«  ASOCIACION DE RADIOLOGOS DE LA REGION CENTRO,
DELEGACION DE EXTREMADURA

«  ASOCIACION COLOQUIOS MEDICO QUIRURGICOS DE
ZAFRA

« ASOCIACION PROFESIONAL DE MATRONAS EXTREMENAS

«  ASOCIACION DE MEDICOS ESPECIALISTAS EN
ANESTESIOLOGIA, REANIMACION Y TERAPEUTICA DEL
DOLOR

+  ASOCIACION DE RIESGO CARDIOVASCULAR DE
EXTREMADURA

+  ASOCIACION PROFESIONAL DE INSPECCION DE SERVICIOS
SANITARIOS Y PRESTACIONES DE EXTREMADURA

«  ASOCIACION DE PROFESIONALES CUIDADOS PALIATIVOS
Y ATENCION PACIENTE FASE TERMINAL EXTREMADURA.

+  ASOCIACION DE ANALISTAS CLINICOS DE EXTREMADURA.

Estrategia de Enfermedades Raras de Galicia

Contexto epidemioldgico de EERR en Galicia
Se estima en 200.000 el nimero de personas con EERR en Galicia.

Resumen del Plan de Galicia para EERR

Galicia se encuentra en una situacién diferencial favorable para iniciar con optimismo
este proceso de transformacién: una dimensién geografica manejable, una sélida estruc-
tura de servicios, una dotacidn de profesionales con alta cualificacién, un sistema tnico
de historia clinica y una trayectoria de resultados en salud contrastada y reconocida. Para
abordar la evolucién al modelo futuro de gestion de las EERR, esta estrategia trabaja sobre
tres dimensiones:

A. Dimension organizativa. Es un elemento clave para entender los pasos hacia uno nue-
vo modelo. En el actual sistema se caracteriza por:

a. Limitado conocimiento por parte del personal sanitario, tanto en relacién
con las EERR y con los sintomas que deben indicar la sospecha como en lo re-
lativo al procedimiento de atencién y los referentes en el centro hospitalario.

b. Deficiencias de comunicacién entre atencién primaria y hospitalaria, asi
como dentro del hospital. La inexistencia de canales especificos para EERR
limita la comunicacién a las relaciones personales entre profesionales o a los
canales habituales para derivacién.

c. Ausencia de procedimientos especificos para la atencién de EERR, salvo ex-
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cepciones (metabolopatias, esclerosis lateral amiotréfica, cardiopatias con-
génitas y cardiopatias familiares).

B. Dimension de pacientes y familiares. Hace falta trabajar con pacientes y familiares
para contar con una visién integral en el abordaje de las enfermedades raras, en la que
se tengan en cuenta todas sus peculiaridades y dificultades.

C. Dimension de informacion y gestion de recursos. Esta tercera dimensién se centra
en la riqueza de la informacién extraida y compartida en la historia clinica electrénica
y en las ventajas que ofrece el uso de herramientas internas de andlisis de datos para
la deteccidn de las EERR basandose en criterios de consenso de signos y sintomas cli-
nicos. En este tltimo aspecto, la continua evolucién de los sistemas de big data y sus
algoritmos facilitara cada vez mas la gestion de los recursos, enriqueciendo el cambio
de modelo en el abordaje de las EERR.

Elmodelo de la Estrategia Gallega en Enfermedades Raras 2021-2024 se elabor6 a partir de:

« Las aportaciones del grupo de trabajo formado por profesionales con experiencia y
conocimiento especializado en el manejo de las enfermedades raras.

« El diagndstico de situacidn realizado mediante la metodologia Lean Healthcare.

« Documentacién de referencia, entre la que destaca: la estrategia SERGAS 2020; la Es-
trategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud, la comunicacién “Las
enfermedades raras: un reto para Europa”, remitida en 2008 por la Comisién Europea
al Parlamento Europeo, al Consejo Europeo, al Comité Econémico y Social Europeo y
al Comité de las Regiones; la informacién disponible sobre las capacidades y recursos
de las organizaciones que integran el sistema sanitario gallego (Sergas, Conselleria de
Sanidad, Fundacién Publica Gallega de Medicina Gendmica, institutos de investiga-
cién sanitaria, fundaciones de investigacion biomédica, etc.); La informacién reco-
gida sobre tendencias y oportunidades de mejora a nivel autonémico, nacional e in-
ternacional; Informes, articulos, comunicaciones y otros documentos sobre las EERR
recopilados en fuentes de diversos tipos.

Siete ejes estratégicos se definieron para esta estrategia

« Desarrollo del Registro Gallego de Enfermedades Raras.

+  Refuerzo de la prevencién primaria y secundaria.

« Normalizacidn de la asistencia sanitaria.

«  Mejora del acceso a las terapias farmacolégicas y no farmacoldgicas.

+ Impulso de la coordinacidén sociosanitaria y la participaciéon ciudadana.

«  Fomento de la formacién y divulgacién entre profesionales, pacientes y ciudadania.
«  Promocidn de la investigacién y de la obtencién de resultados en salud.

Los objetivos generales y especificos de la Estrategia Gallega para abordar todas las lineas
estratégicas anteriormente mencionadas se resumen en la Tabla 15 a continuacidn.
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Tabla 15. Informacién sobre la Estrategia Gallega en Enfermedades Raras

Nombre del Plan Estrategia Gallega en Enfermedades Raras 2021-2024
Periodo 2021-2024
Objetivo general El objetivo central de la estrategia es establecer un nuevo modelo asistencial para

las EERR, optimizado y basado en criterios homogéneos para garantizar un plazo
de diagndstico mas reducido, menor variabilidad en el manejo del/a paciente y una

gestion mas 4agil, coordinada y eficiente.

Objetivos especificos . Establecer un nuevo modelo de atencién de las EERR aglutinando el
conocimiento en nuevas unidades agiles y dindmicas.

. Mejorar los tiempos de diagndstico.

. Reforzar el peso de la atencidn primaria en la atencién a las personas afectadas.
/ Fortalecer el trabajo en red para acelerar el diagnéstico y seguimiento bajo un
enfoque multidisciplinario.

. Facilitar el empleo de herramientas tecnolégicas que agilicen los tramites.

. Definir un itinerario formativo en competencias y conocimientos especificos
integrado en el plan de formacién anual y dirigido al personal sanitario de
atencién primaria y hospitalaria y también a los profesionales del ambito
social.

. Garantizar la equidad en el acceso a medicamentos huérfanos.

. Promover la participacién en grupos de investigacién nacionales e
internacionales en el campo de las EERR.

. Impulsar la coordinacion sociosanitaria y la participaciéon ciudadana.

Definicion de EERR El RERGA considera como casos registrables:

. Enfermedades con peligro de muerte o invalidez crénica que afecten menos de
5 personas por cada 10.000 habitantes, de acuerdo con los informes que elabora
periddicamente Orphanet u otras fuentes de informacién consensuadas en el
seno del SNS

. Tumores malignos cuya incidencia en el dmbito de la Unidén Europea sea
menor a 6 casos por cada 10.000 habitantes.

»  Todos aquellos casos que cumplan los criterios de inclusién recogidos en el
Manual de procedimientos de él Registro Estatal de Enfermedades Raras.

Quedan excluidas aquellas EERR que presenten un prondstico benigno mediante un

tratamiento convencional.

Lineas de accién
Se presentan en detalle en la Tabla A5 en el Anexo de este documento las principales li-
neas de accion que presenta la Estrategia Gallega para cada una de las lineas estratégicas.

Por areas, los objetivos incluyen:
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+ Informacidn, investigacién y formacién

o

o

[

Normalizar la informacidn de acuerdo con las pautas homologadas en el 4m-
bito nacional e internacional.

Evaluar y mejorar el proceso de forma continuada para garantizar una infor-
macion fiable, completa y actualizada sobre las personas afectadas por EERR
que sean objeto de registro.

Realizar informes periédicos y publicaciones con el fin de mejorar el conoci-
miento sobre estas enfermedades y darles visibilidad.

Contribuir al desarrollo de lineas de investigacion prioritarias sobre las EERR
que sean objeto de registro, asi como de cualquier otra actividad que contri-
buya a su mejor conocimiento.

Potenciar la investigacién de medicamentos destinados al tratamiento de las
EERR y facilitar la participacion de las/os pacientes en ensayos clinicos, espe-
cialmente en los relativos a terapias avanzadas.

Formar al personal sanitario y difundir entre sus profesionales el conoci-
miento relativo a las EERR, y formar e informar pacientes, familiares y cui-
dadores/as.

Incrementar la participacién y colaboracién de los grupos gallegos de inves-
tigacion sanitaria en lineas de I+D relativas a EERR.

Difundir los resultados de la investigacién.

Orientar y unir esfuerzos para obtener resultados en salud.

«  Prevencién y diagnéstico precoz

o

Evitar la transmision de enfermedades hereditarias de progenitores a des-
cendientes, mediante técnicas de reproduccién humana asistida y DXP
Ofrecer al 100 % de los neonatos en Galicia el acceso a la realizacién de las
pruebas de cribado incluidas en el programa.

Garantizar el acceso a un idéneo diagnéstico a los bebés participantes en el
programa que lo necesiten.

o Disminuir el incidente de discapacidades psiquicas y fisicas originadas
por las EERR mediante la deteccidn precoz.

«  Atencidn Sanitaria y tratamiento

o

Garantizar el acceso a un idéneo tratamiento a los bebés participantes en el
programa que lo necesiten.

Definir el nuevo modelo asistencial y organizar la asistencia.

Garantizar el uso racional y eficiente de los recursos terapéuticos dirigidos al
tratamiento de estas patologias.

«  Coordinacioén institucional y social

o

Coordinar las unidades dependientes del Sergas que intervengan en la asis-
tencia sanitaria con asociaciones de pacientes y con otras instituciones rela-
cionadas con las EERR objeto de registro, de acuerdo con el previsto en la Ley
8/2008, de 10 de julio, de salud de Galicia.

Optimizar la coordinacidn entre las actuaciones sanitarias y las sociales, 1o que
incluye la identificacién y el desarrollo de todas las sinergias que contribuyan a
aumentarla autonomia de los/las pacientes de EERR, paliar sus limitaciones o
sufrimientos y facilitar su reinsercidon social.
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Otra informacién relevante

El Comité de Designacién de CSUR, dependiente del Consejo Interterritorial del Sistema
Nacional de Salud (CISNS), es el 6rgano que lidera y coordina la identificacion y el estable-
cimiento de los CSUR.

Para la atencién en un CSUR el paciente deberéd ser remitido por el sistema sanitario de la
comunidad auténoma en la que esta siendo atendido, en caso de que ninguno de los CSUR
de su autonomia se corresponda con el abordaje de su enfermedad.

Galicia dispone de varios CSUR, cada uno de ellos especializado en la realizacién de una
técnica, tecnologia o procedimiento concretos o en la atencién de determinadas patolo-
gias o grupos de patologias que cumplan una o varias de las caracteristicas establecidas en
el Real decreto 1302/2006, de 10 de noviembre, por lo que se establecen las bases del pro-
cedimiento para la designacién y acreditacion de los centros, servicios y unidades de refe-
rencia del Sistema Nacional de Salud. Los CSUR gallegos se resumen en la siguiente tabla.

Tabla 16. Unidades de Referencia de EERR en Galicia.

Unidad de Diagndstico y Tratamiento de|Dispone de un programa de diagnostico,
Enfermedades Metabdlicas  Congénitas  del|programa de tratamiento dietético-farmacolégico
Complejo Hospitalario Universitario de Santiago de |y multidisciplinario de un amplio ndmero de

Compostela (CHUS) enfermedades metabdlicas hereditarias

Unidad de Cardiopatias Familiares del Complejo | Esta especializada en el conjunto de enfermedades
Hospitalario Universitario de A Corufia (CHUAC) cardiovasculares de causa genética, con agrupacién
familiar y posible relacién con la muerte subita.
Esta ultima, que puede ser la presentacién inicial en
algunos casos, es previsible mediante un diagndstico
precoz y una intervencién idénea. Todas ellas son
enfermedades hereditarias, lo que evidencia la
importancia de realizar un abordaje familiar y un

diagndstico genético.

Ademas, en Diciembre de 2023, se aprueba un decreto en la Comunidad gallega [45] que
amplia de forma significativa el cribado neonatal incluyendo un buen niimero de enfer-
medades raras, que ha dado lugar a un titular en redaccién médica sobre el liderazgo galle-
go en este tema del cribado de enfermedades raras. El decreto, a parte del rango normati-
vo, regula la existencia de un comité asesor que, entre otras actuaciones, podra incorporar
nuevos cribados avalados por criterios basados en evidencia.

Presupuesto

La comunidad gallega invierte siete millones de euros para enfermedades raras y onco-
légicas de precision. La regién ha duplicado los fondos anuales desde 2020, pasando de
los 3,4 millones de euros a los siete millones de euros aprobados actualmente. Ademas,
la Xunta de Galicia cubre los gastos de desplazamiento y manutencién de los pacientes
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diagnosticados con enfermedades raras cuando son derivados a otras comunidades para
recibir asistencia sanitaria.

Principales agentes decisores y asociaciones involucradas
La Tabla 17 a continuacién recoge los principales agentes y asociaciones involucrados en
el abordaje de las EERR en Galicia.

Tabla 17. Principales stakeholders en el campo de las EERR en Galicia.

Consejero de Sanidad Julio Garcia Comesafia

Galicia

Coordinadora Estrategia Raquel Vazquez Mourelle
Galica EERR . Carmen Durdn Parrondo

. Consuelo Benito Torres
Grupo de Trabajo . Mari Luz Couce Pico

. Maria del Carmen De Pazos Liafio
. Maria Jests Fernandez Silva

. Margarita Galdo Sierra

. Montserrat Garcia Sixto

. Rodrigo Gémez Ruiz

. Martina Lema Oreiro

. Lourdes Loidi Fernandez

. Marta Nufiez Fernandez

«  Alberto José Rivera Gallego

. Susana Rivera Garcia

. Fernando Rueda Nufiez

. Miguel Angel San José Gonzalez

. Bernardo Sopefia Pérez-Argiielles

. Mar Touceda Martinez

Asociaciones que han|- Asociacion Gallega de Enfermeria Familiar y Comunitaria (AGEFEC).
avalado o colaborado en |« Sociedad Gallega de Cardiologia (SOGACAR).

la Estrategia . Sociedad Gallega de Endocrinologia, Metabolismo y Nutricién (SGENM).
. Sociedad Gallega de Medicina Fisica y Rehabilitacién (SOGARMEF).

. Sociedad Gallega de Medicina Interna (SOGAMI).

. Sociedad Gallega de Neurologia (SGN).

. Sociedad de Pediatria de Galicia (SOPEGA).

. Federacidn Gallega de Enfermedades Raras y Crénicas (FEGEREC).

. Asociacién de Enfermos Musculares (ASEM).

+  Asociacién Espafiola de Enfermos de Glucogenosis (AEEG).

. Asociacién Gallega de Hemofilia (AGADHEMO).
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Estrategia de Enfermedades Raras de Madrid

Contexto epidemiolégico de EERR en Madrid
En la Comunidad de Madrid (CM), segtin datos del Sistema de Informacién de Enfermeda-
des Raras de Madrid (SIERMA), habia mas de 400.000 afectados a finales de 2015.

Durante el afio 2015 se identificaron un total de 487.382 casos de EPF que corresponden a
402.115 personas (58,4% mujeres) residentes en la Comunidad de Madrid [46]. En térmi-
nos generales, en relacién a la edad y el sexo, se sigue una distribucién creciente confor-
me aumenta la edad, con mayor numero de personas en el grupo de mayores de 64 afios,
tanto en hombres como en mujeres. En hombres, la tasa de EPF muestra una distribucién
bimodal, con mayor afectacién en los grupos de edad por encima de 64 afios y en menores
de 15 afios. En mujeres se observa mayor afectacion a partir de los 44 afios. Se observa un
predominio en las tasas de los hombres respecto a la de las mujeres hasta los 14 afios de
edad y de las tasas de las mujeres respecto a la de los hombres por encima de esta edad.

En el afio 2014 se identificaron un total de 650 muertes por enfermedades poco frecuen-
tes, con similar distribucién segiin sexo y el 18,5% acontecieron en menores de 45 afios.
La tasa bruta de mortalidad por EPF fue de 10,08 por 100.000 personas (9,63 en mujeres y
10,57 en hombres). Los grupos de edad con mayores tasas de mortalidad por alguna EPF
son los menores de 1 afio (70,7 por 100.000) y los mayores de 65 afios (39,10 por 100.000).
En general se observa un predominio en las tasas de mortalidad de los hombres respecto
a la de las mujeres en todos los grupos de edad, excepto en el de 1 a 14 afios.

En el andlisis de la mortalidad por grupo patoldgico de la CIE-10, para ambos sexos se
observa mayor proporcion de fallecidos por las enfermedades del sistema nervioso y 6rga-
nos de los sentidos (41,54%) seguido de las malformaciones congénitas (13,38%). Al com-
parar la distribucién porcentual en mujeres y hombres, destaca en las mujeres la mayor
proporcién de muertes por enfermedades del sistema circulatorio y en los hombres por
enfermedades respiratorias. Por grupo patolégico de la CIE 9-MC, para ambos sexos, en
menores de 15 afios la mayoria de las EPF se agruparon dentro de las anomalias congé-
nitas; a partir de los 15 afios, éstas disminuyen drasticamente y cobran mayor relevancia
aquellas que se distribuyen en el grupo de las enfermedades endocrinas, de la nutricidn,
metabdlico e inmunitario, seguidas de las enfermedades de la sangre y érganos hemato-
poyéticos y de las del sistema osteomuscular y del tejido conjuntivo, estas tltimas mads
acentuadas a partir de los 65 afios.

Resumen del Plan de Madrid para EERR

El Plan de Mejora de la Atencidn Sanitaria a Personas con Enfermedades Poco Frecuentes
de la Comunidad de Madrid 2016-2020, surge como respuesta a la demanda de las perso-
nas afectadas y sus familias, mds de cuatrocientas mil personas afectadas por alguna de
las mas de siete mil enfermedades poco frecuentes, sin olvidarnos de aquellas que ain no
cuentan con un diagndstico concreto.
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En 2015, la Consejeria de Sanidad de la Comunidad de Madrid se comprometi6 a desarro-
llar un plan estratégico para la mejora de la atencidn sanitaria para personas con Enfer-
medades Poco Frecuentes (EPF). En febrero de 2016 la Comunidad de Madrid priorizé la
aprobacién de un Plan para EPF.

El Plan contiene las lineas estratégicas y las acciones clave que dan respuesta a las nece-
sidades detectadas. Da continuidad al desarrollo de las acciones previas con las futuras,
de forma coordinada con los distintos agentes implicados incluidos los pacientes y sus
familias, optimizando los recursos. Estd alineado con las recomendaciones de la Estrate-
gia Nacional del SNS y las conclusiones de las Conferencias Europlan y tiene en cuenta las
conclusiones de los estudios ENSERio y ENSERio-2.

Las lineas estratégicas en las que se enmarca el plan de la Comunidad de Madrid son:

1. Sistemas de informacién sobre EPF: recursos, registros y sistemas de informacién
Prevencién y deteccién precoz.

Atencién sanitaria. Unidades de Experiencia, Centros, Servicios y Unidades de Refe-
rencia: coordinacién y colaboracién en red.

Terapias: Medicamentos huérfanos, coadyuvantes y productos sanitarios.
Coordinacién interinstitucional para una atencién integral.

Investigacion.

Formacion.

Participacién y Asociacionismo.

w

© NG A

La Tabla 18 presenta los objetivos generales y especificos del plan en la Comunidad de
Madrid.

Tabla 18. Informacién general del Plan de Mejora de la Atencidn Sanitaria a Personas con
Enfermedades Poco Frecuentes de la Comunidad de Madrid.

Nombre del Plan Plan de Mejora de la Atencién Sanitaria a Personas con Enfermedades Poco
Frecuentes de la Comunidad de Madrid 2016-2020

Periodo 2016-2020

Objetivo general Mejorarlaatencién alas personas con enfermedades pocofrecuentes para contribuir ala disminucién

delamorbimortalidadylamejoradesu calidad devida, atravésdeunaatencién sanitariaintegral.

Objetivos especificos . Mejorar la accesibilidad a la informacién de recursos para afectados, familias y
profesionales, disponer de informacién epidemiolégica y contar con sistemas
de informacién para la gestion de las Enfermedades Poco Frecuentes (EPF).

+  Avanzar en la prevencién de EPF, el diagnéstico precoz y el acceso a
asesoramiento genético a los afectados y familiares.

. Contar con elementos clave que posibiliten el desarrollo de una atencién

sanitaria integral con una adecuada coordinacién entre los distintos niveles

asistenciales y colaboracién en red de los CSUR y Unidades de Experiencia.
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. Facilitar el acceso a las terapias y productos sanitarios.

. Avanzar en la coordinacién de los agentes sanitarios con los distintos agentes
sociales, implicados en la atencién a los afectados por enfermedades poco
frecuentes en aras de una atencién integral adecuada.

. Planificar y fomentar la investigacién en enfermedades poco frecuentes, la
cooperacion entre estructuras de investigacién a nivel regional, nacional e
internacional y el acercamiento e integracion de la sociedad al &mbito de la
investigacion en dichas enfermedades.

. Fomentar la sensibilizacién y formacién de los profesionales asistenciales del
ambito sanitario, facilitar el conocimiento del diagndstico precoz, el acceso a
la informacién sobre recursos sociosanitarios y mejorar la informacién a los
afectados y sus familias.

. Fomentar la participaciéon de los afectados y sus familias en el disefio y

desarrollo de las acciones a realizar, a través del movimiento asociativo.

Lineas de accién
Las lineas de accién para responder a cada uno de los objetivos especificos y para cada
linea estratégica se presentan en la Tabla A6 en el Anexo de este documento.

Por areas, los objetivos incluyen:

« Informacidn, investigacién y formacién

o

Mejorar la accesibilidad a la informacién de recursos para afectados, familias
y profesionales.

Disponer de informacién epidemioldgica de calidad que mejore el conoci-
miento de las enfermedades poco frecuentes

Disponer de un sistema de informacién integral para la planificacién, ges-
tidn, evaluacién y seguimiento las acciones estratégicas en enfermedades
poco frecuentes.

Planificar y fomentar la investigacién en Enfermedades Poco Frecuentes, la
cooperacién entre estructuras de investigacion a nivel regional, nacional e
internacional y el acercamiento e integracion de la sociedad al &mbito de la
investigacion en dichas enfermedades.

Fomentar la sensibilizacién y formacién de los profesionales asistenciales
del ambito sanitario, facilitar el conocimiento del diagnéstico precoz, el acce-
so a la informacién sobre recursos sociosanitarios y mejorar la informacién
a los afectados y sus familias.

«  Prevencién y diagnéstico precoz

o

Avanzar en la prevencion de EPF, el diagndstico precoz y el acceso a asesora-
miento genético a los afectados y familiares.

« Atencidén Sanitaria y tratamiento

[

Contar con elementos clave que posibiliten el desarrollo de una atencién
sanitaria integral con una adecuada coordinacidn entre los distintos niveles
asistenciales y colaboracidn en red de los Centros, Servicios, Unidades de Re-
ferencia y Unidades de Experiencia.
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o Facilitar el acceso a las terapias y productos sanitarios.
« Coordinacioén institucional y social
o Avanzar en la coordinacién de los agentes sanitarios con los distintos agentes
sociales, implicados en la atencién a los afectados por enfermedades poco
frecuentes en aras de una atencién integral adecuada.
o Fomentar la participacion de los afectados y sus familias en el disefio y desa-
rrollo de las acciones a realizar, a través del movimiento asociativo.

Otra informacion relevante

Tras la Resolucion de 6 de noviembre de 2019, en la actualidad hay 88 CSUR en los Hospita-
les del Servicio Madrilefio de Salud, distribuidos en 9 hospitales, que incluyen 55 procesos
y patologias de diferentes drganos.

Tabla 19. Relacién de CSUR en la Comunidad de Madrid.

Centro

Enfermedades

Hospital Universitario La Paz

Quemados criticos

Alteraciones congénitas del desarrollo ocular (Alteraciones del globo ocular
y de los parpados)

Tumores extraoculares en la infancia (Rabdomiossarcoma)

Tumores intraoculares en la infancia (Retinoblastoma)

Trasplante renal infantil

Trasplante hepatico infantil

Trasplante cardiaco infantil

Trasplante de intestino (infantil y adulto)

Queratoplastia penetrante en nifios

Trasplante de progenitores hematopoyéticos alogénico infantil

Asistencia integral del neonato con cardiopatia congénita y del nifio con
cardiopatia congénita compleja

Cirugia del plexo braquial

Epilepsia refractaria

Ataxias y paraplejias hereditarias

Trasplante renal cruzado

Neurocirugia pediatrica compleja

Trastornos complejos del Sistema Nervioso Auténomo

Enfermedades tropicales importadas (adultos y nifios)

Hipertensién pulmonar compleja (nifios)

Sarcomas en la infancia

Epidermiolisis ampollosa

Enfermedad renal infantil grava y tratamiento con dialisis

Complejo extrofia-epispadias (extrofia vesical, epispadias y extrofia de

cloaca)
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Coagulopatias congénitas
Enfermedades autoinmunes sistémicas
Angioedema hereditario
Inmunodeficiencias primarias

Catarata compleja en nifios

Hospital Universitario Ramén y

Cajal

Descompresion orbitaria en oftalmopatia tiroidea

Tumores orbitarios del adulto

Tumores germinales de riesgo alto e intermedio y resistentes a quimioterapia
de primera linea

Cirugia de los trastornos del movimiento

Ataxias y paraplejias hereditarias

Esclerosis multiple

Trasplante renal cruzado

Atencidn de la patologia vascular raquimedular

Enfermedades tropicales importadas

Enfermedades metabdlicas congénitas

Enfermedades raras que cursan con trastornos del movimiento

Tumores renales con afectacidon vascular

Hospital Universitario 12 de

Octubre

Trasplante hepatico de vivo adulto Trasplante pulmonar pediatrico y adulto
(Adultos)

Trasplante de pancreas

Trasplante de intestino (infantil y adulto)

Asistencia integral del neonato con cardiopatia congénita y del nifio con
cardiopatia congénita compleja

Asistencia integral del adulto con cardiopatia congénita

Trasplante renal cruzado

Neurocirugia pediatrica compleja

Enfermedades metabdlicas congénitas

Enfermedades neuromusculares raras

Hipertensién pulmonar compleja

Complejo extrofia-epispadias (extrofia vesical, epispadias y extrofia de
cloaca)

Cirugia reconstructiva uretral compleja del adulto

Enfermedades glomerulares complejas (nifios y adultos) ADULTOS

Enfermedades autoinmunes sistémicas

Hospital Universitario Puerta de

Hierro - Majadahonda

Irradiacion total con electrones en micosis fungoide

Trasplante pulmonar pediatrico y adulto (Adulto)

Trasplante cardiopulmonar de adultos

Cardiopatias familiares (incluye miocardiopatia hipertréfica) (Nifios y
Adultos)

Esclerosis multiple (Nifios y Adultos)
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Hospital Universitario Clinico

San Carlos

Glaucoma infancia

Reconstruccion de la superficie ocular compleja. Queratoprotesis (Nifios y
Adultos)

Cirugia reparadora compleja de valvula mitral

Cirugia Reparadora del Ventriculo Izquierdo

Esclerosis multiple (Nifios y Adultos)

Atencidn de la patologia vascular raquimedular (Nifios y Adultos)
Enfermedades raras que cursan con trastornos del movimiento

Sarcomas y otros tumores musculoesqueléticos en adultos

Enfermedades glomerulares complejas (Adultos)

Hospital Universitario de La

Princesa

Epilepsia refractaria (Adultos)
Cirugia de los trastornos del movimiento (Adultos)

Neuromodulacién cerebral del dolor neuropatico refractario (Adultos)

Hospital Infantil Universitario

Nifio Jesus

Ortopedia infantil: Malformaciones congénitas (fémur corto congénito,
agenesia de tibia/peroné...);

Displasias 6seas (Osteogénesis imperfecta, agriposis...) y grandes
alargamientos de miembros;

Enfermedades neuromusculares (paralisis cerebral, mielomeningocele...)

Trasplante de progenitores hematopoyéticos alogénico Infantil

Hospital General Universitario

Gregorio Marafién

Ortopedia infantil: Malformaciones congénitas (fémur corto congénito,
agenesia de tibia/peroné...)

Displasias 06seas (Osteogénesis imperfecta, agriposis...) y grandes
alargamientos de miembros

Enfermedades neuromusculares (paralisis cerebral, mielomeningocele...)

Trasplante de progenitores hematopoyéticos alogénico Infantil

Hospital Universitario de Getafe

Quemados criticos

Fuente: Relacién de Unidades de Referencia por Hospital de la Comunidad de Madrid.

Principales agentes decisores y asociaciones involucradas
La Tabla 20 a continuacion recoge los principales agentes y asociaciones involucrados en
el abordaje de las EERR en la Comunidad de Madrid.

Tabla 20. Principales stakeholders en el campo de las EERR en la Comunidad de Madrid.

Consejero Sanidad C. de Madrid

Enrique Ruiz Escudero

Jefe de Servicio de Hemato-

Oncologia Pediatrica en el

Hospital Universitario La Paz

Antonio Pérez Martinez,
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Comisién Técnica de Trabajo Asociacién Convives con Espasticidad

Asociacién de Afectados por la Intolerancia hereditaria a la fructosa
Asociacién de Enfermos de Patologias Mitocondriales

Asociacién de Enfermos de Patologias Mitocondriales

Asociacién de Familiares y Pacientes de Dolor Neuropatico

Asociacién de Pacientes con Tumores Raros de Espafia

Asociacién del Sindrome Lesch-Nyhan Espafia

Asociacién Madrilefia para los afectados del Sindrome de Tourette y
trastornos asociados

FUNDACION INVERSION DUPLICACION DEL CROMOSOMA 15Q
Fundacién PROYECTO NEUROFIBROMATOSIS

Grupo de Apoyo e Informacién sobre el Xeroderma Pigmentoso

Instituto de Investigacién y Desarrollo Social de Enfermedades Poco

Frecuentes

Stop Sanfilippo

Estrategia de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia

Contexto epidemiolégico de EERR en la Regién de Murcia
En la Region de Murcia, la Consejeria de Sanidad y Politica Social, inicié en 2008 una linea
de trabajo sobre EERR, para conocer la situacién de estas patologias.

Entre 88.000 y 117.000 en la Region de Murcia personas afectadas por una EERR en la re-
gion de Murcia.

Segun la tltima informacién publicada, el nimero de personas registradas en SIER a 31 de
diciembre de 2013 fue de 88.583, de las cuales 87.310 (98,6%) eran residentes en la Region
de Murcia. Del total de personas registradas, 22.335 habian fallecido con anterioridad a
esa fecha (25,2%), siendo el numero de personas vivas residentes en la Regién de Murcia
hasta esa fecha de 65.125, que corresponde a un 4,4% de la poblacién. El nimero de EERR
registradas fue de 75.570, que supone una prevalencia global de 515,2 casos por 10.000
habitantes, con tasas similares en mujeres (516,1) y hombres (513,6). El mayor nimero de
casos corresponde al grupo de 5 a9 afios para los hombres, y al grupo de 75 a 79 aflos entre
las mujeres; mientras que las prevalencias mds elevadas se registran en los grupos de edad
avanzada en ambos sexos. Las anomalias congénitas suponen el 25% de los casos, y el se-
gundo grupo que genera mayor nimero de casos es el de las enfermedades endocrinas, de
la nutricién, metabdlicas y de la inmunidad (15,5% del total).

Por otra parte, existen otros registros poblacionales de larga trayectoria no especificos de
EERR, dentro de los cuales se contempla la recogida y procesamiento de informacién so-
bre dichas enfermedades. Estos son el Registro de Cancer y el Registro de Mortalidad de la
Direccién General de Salud Publica y Adicciones, adscritos al Servicio de Epidemiologia.
Lainformacion contenida en ellos completa el panorama sobre la epidemiologia de las en-
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fermedades raras en la Regién de Murcia. El Registro de Cancer de la Region de Murcia es
un registro de base poblacional que recoge de forma sistematica y continuada todos los ca-
sos incidentes de cancer diagnosticados en residentes de la Regién de Murcia desde 1981y
que participa en el proyecto sobre vigilancia de tumores malignos raros (TMR) en Europa
(proyecto RARECARE). Las estimaciones en Europa procedentes de este proyecto apuntan
auna incidencia de TMR de 108/100.000 habitantes, con mds de 500.000 casos nuevos diag-
nosticados cada afio, que suponen el 22% de todos los tumores malignos. La supervivencia
es menor del 50%, por debajo de la supervivencia global los tumores malignos (65%).

Resumen del Plan de la Region de Murcia para EERR

Las medidas contempladas en el Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de
Murcia se estructuran en diez lineas estratégicas, acordadas en el seno de la Comisiéon
Técnica, siguiendo las marcadas por la Estrategia de Enfermedades Raras del Sistema Na-
cional de Salud en su ultima revisién de 2014. Abarcan aspectos asistenciales, educativos,
sociales, de investigacidon y conocimiento de estas enfermedades y de formacién, priman-
do la coordinacidén entre diferentes sectores y el trabajo multidisciplinar que requieren los
afectados. Para cada una de las lineas se ha constituido un grupo de trabajo, integrado por
expertos en EERR procedentes de los ambitos asistencial, educativo, social y asociativo.
Cada grupo de trabajo ha contado con un coordinador que se ha integrado en la Comisién
Técnica.

Las lineas estratégicas del Plan son:

Epidemiologia

Informacion

Prevencidn, deteccidn precoz y diagndstico
Atencidn sanitaria

Recursos terapéuticos

Educacién

Servicios Sociales

Coordinacidn socio-sanitaria

. Formacion

10. Investigacién

WP N wDh =
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Tabla 21. Informacién general del Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de

Murcia.
Nombre del Plan Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia
Periodo 2018-
Objetivo general mejorar la calidad de vida de los afectados y sus familias.
Objetivos especificos Epidemiologia

01. Mejorar la exhaustividad y representatividad del SIER.

02. Mejorar los procesos de validacién de la informacién incorporada a SIER.

03. Mejorar la calidad de la explotacién de la informacién contenida en SIER.

04. Realizar un anadlisis epidemiolégico de los tumores malignos raros y de la
mortalidad por enfermedades raras.

Informacién

05. Garantizar el acceso a la informacién general sobre enfermedades raras y
los recursos disponibles en la Regién de Murcia en los ambitos sanitario,

educativo, laboral y social.

Lineas de accién
Por areas, los objetivos incluyen:

+ Informacidn, investigacién y formacién

o

o

o

Mejorar la exhaustividad y representatividad del SIER

Mejorar los procesos de validacion de la informacién incorporada a SIER
Mejorar la calidad de la explotacién de la informacién contenida en SIER
Realizar un analisis epidemiolégico de los tumores malignos raros y de la
mortalidad por EERR

Garantizar el acceso a la informacién general sobre enfermedades raras y los
recursos disponibles en la Regiéon de Murcia en los &mbitos sanitario, educa-
tivo, laboral y social

Aumentar la visibilidad de las enfermedades raras y el grado de sensibiliza-
cién de la ciudadania

Informar y sensibilizar a la comunidad educativa sobre las enfermedades ra-
ras

Mejorar la informacidn disponible en los centros educativos sobre las nece-
sidades especificas para la escolarizacion y aspectos socio-sanitarios de los
alumnos con enfermedades raras
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Determinar lo mas tempranamente posible las necesidades educativas del
alumnado con enfermedades raras

Ofrecer una atencién educativa adaptada al alumnado con enfermedades ra-
ras

Coordinar las actuaciones educativas, sanitarias y sociales del alumnado con
enfermedades raras en el contexto escolar

Aumentar el conocimiento sobre las enfermedades raras en la formacién de
grado de las carreras de ciencias de la salud, ciencias sociales y educacién
Profundizar en la nocién y manejo de las enfermedades raras en la formacién
postgrado universitaria en los ambitos de la salud, social y educativo y en la
formaci6n sanitaria especializada (residencia)

Fomentar la formacién continuada relacionada con las enfermedades raras
en los profesionales sanitarios, de educacién, de servicios sociales y en los
empleados publicos de las Administracion Local y Regional

Potenciar proyectos de investigacion encaminados a mejorar el diagndstico
de enfermedades raras

Potenciar la realizacién de estudios de investigacion relacionados con la me-
jora en el tratamiento de las enfermedades raras

Desarrollar lineas de investigacidon en relaciéon con la epidemiologia de las
enfermedades raras

«  Prevencidn y diagnéstico precoz

o

Reducir la incidencia de aquellas enfermedades raras susceptibles de benefi-
ciarse de programas de prevencion primaria.

Mejorar el diagndstico prenatal de las enfermedades raras

Mejorar los programas de cribado neonatal de enfermedades raras

Mejorar el diagndstico y el asesoramiento genético

Mejorar el diagndstico de sospecha de enfermedades raras en nifios en el 4m-
bito de atencién primaria

Promover la deteccién precoz de situaciones de riesgo social en familias de
menores afectados por una enfermedad rara para una valoracién y abordaje
tempranos

«  Atencidn Sanitaria y tratamiento

o

o

Garantizar la mejor asistencia a las personas con enfermedades raras
Establecer el modelo regional para la atencidn sanitaria a las personas con
enfermedades raras

Asegurar la continuidad asistencial a las personas con enfermedades raras
Garantizar el acceso a otros dispositivos de atencion sanitaria para las perso-
nas con enfermedades raras

Desarrollar e implantar un programa de autorizacién, seguimiento y evalua-
cién de Medicamentos sujetos a Evaluacidn de Resultados en Salud

Facilitar el acceso a productos sanitarios, coadyuvantes, material de cura,
dispositivos médicos y productos dieto-terapéuticos a las personas afectadas
por una enfermedad rara

Fomentar el acceso seguro de las personas afectadas por enfermedades raras
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a terapias avanzadas

o Potenciar la red de servicios de atencién temprana

o Acelerar la implantacién de medidas de atencidon temprana

o Potenciar el area de rehabilitacién en la atencidn a las personas con enfer-
medades raras

+  Coordinacién institucional y social

o Potenciar el acceso de los afectados por las enfermedades raras a los servicios
sociales de atencién primaria (informacion, orientacién y asesoramiento)

o Mejorar la cobertura de servicios y centros orientados a la integracién en la
comunidad, el incremento de la autonomia personal y el soporte de la red
familiar y social de los afectados por enfermedades raras en situacién de de-
pendencia.

o Mejorar las ayudas econdémicas para atender las necesidades socio-familiares
o las Ayudas Individualizadas a Personas con enfermedades raras en situa-
cién de discapacidad

o Mejorar la valoracién de la discapacidad y la dependencia en los afectados
por enfermedades raras

o Promover y apoyar el movimiento asociativo de las personas con enfermeda-
des raras

o Promover la accesibilidad universal a nivel local y autonémico

o Realizar procesos de intervencién familiar dirigidos a disminuir los indicado-
res de riesgo en menores afectados de enfermedades raras

o Elaborar un protocolo de coordinacién socio-sanitaria en la atencién a las
personas que padecen una enfermedad rara y sus familiares

o Mejorar la comunicacién entre profesionales y favorecer el trabajo en red
para el abordaje integral de las personas con enfermedades raras y sus fami-
liares

Otra informacidn relevante

La regién de Murcia dispone de un Sistema de Informacién sobre EERR (el SIER) [47]. Se
trata de un registro de base poblacional de uso administrativo, clinico y epidemiolégico
que integra la informacidn disponible en diversas fuentes sobre pacientes con EERR, con
el objetivo de mejorar su conocimiento.

Presupuesto

No se ha encontrado informacién en relacién con el presupuesto especifico para el Plan
de EERR en esta regién. En el documento de evaluacién del Plan, publicado en 2022 [48],
se especifica que se ha incrementado anualmente el presupuesto destinado a mejorar la
cobertura y estabilizar la dotacidn de los Centros de Servicios Sociales Municipales en la
Regidn, lo cual ha supuesto favorecer el acceso a la informacién y a los recursos, servicios
y prestaciones sociales, procurando asesoramiento, orientacién adecuada y valoracién al
conjunto de los ciudadanos y entre ellos a las personas con EERR y a sus familiares, a tra-
vés de la Red Publica se servicios sociales de atencién primaria.
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Principales agentes decisores y asociaciones involucradas
La Tabla 22 a continuacidén recoge los principales agentes y asociaciones involucrados en
el abordaje de las EERR en la Regién de Murcia.

Tabla 22. Principales stakeholders en el campo de las EERR en la Regién de Murcia.

Comision Técnica de Trabajo Maria Teresa Martinez Ros
Joaquin A. Palomar Rodriguez
Encarna Guillén Navarro
Carlos Giribert Mufioz
Gorka Sanchez Nanclares
Elena Ladrén de Guevara
Antonio Ripoll Spiteri
Francesc Molina Durdn
Casimiro Jiménez Guillén
Isabel L6pez Exp6sito
Beatriz Garnica Martinez
Paloma Recio Bernardez

Rocio Garcia Pina

Grupos de Trabajo Informacién y epidemiologia: Joaquin A. Palomar
(coordinadores) Prevencién, deteccién precoz y diagnéstico: Isabel Lopez Expdsito
Atencidn Sanitaria: Gorka Sanchez Nanclares

Recursos Terapéuticos: Victor J. Rausell Rausell

Educacidn: Elena Ladrén de Guevara

Servicios Sociales: Antonio Ripoll Spiteri

Coordinacién Socio-sanitaria: Paloma Recio Bernardez
Formacién: Francesc Molina Duran

Investigacién: Casimiro Jiménez Guillén

Estrategia de Enfermedades Raras de Navarra

Contexto epidemiolégico de EERR en la Comunidad Foral de Navarra

En Navarra, desde el afio 2000, los registros de EERR recogen de manera retrospectiva,
para cada enfermedad incluida, todos los casos tanto de personas vivas como fallecidas.
Recogiendo casos diagnosticados hasta el 2018 en la Comunidad Foral, el RERNA incluye
en la actualidad mas de 2.100 casos de un total de 73 enfermedades raras diferentes.

De todos ellos, se han enviado al Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR) mas de
900 casos correspondientes a las 22 enfermedades que actualmente se incluyen en este re-
gistro estatal, siendo la distrofia mioténica de Steinert (279), la esclerosis lateral amiotro6fi-
ca (172 casos) y la hemofilia A (66) las que aportan un mayor nimero de casos registrados.
Navarra implementa desde 2012 un registro de base poblacional de EERR, dentro del mar-
co de la Red Espaifiola de Registros de Enfermedades Raras para la Investigacion (SpainR-
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DR). Desde finales del afio 2015, cuando se regula el ReeR estatal, el RERNA forma parte
del grupo de trabajo encargado de su puesta en marcha y desarrollo (GT-ReeR).

Resumen del Plan de Navarra para EERR

El Plan de salud 2014-2020 de Navarra planted una serie de objetivos para reducir las des-
igualdades en los resultados de salud, entre los que incluia “medir y disminuir en un 15%
el tiempo medio de identificacién y diagnoéstico en las enfermedades raras”. Una de las
acciones clave era disponer de un “programa especifico de apoyo a las madres y padres
cuidadoras de nifios o nifias con discapacidad fisica, psiquica, sensorial o intelectual, con
atencidon especial en las enfermedades raras al periodo desde la sospecha hasta el diag-
noéstico”. Recogia la necesidad de aplicar el Modelo de Atencién de Crénicos a todas las
personas con enfermedades crénicas incluidas las afectadas por enfermedades raras, en
adultos y en periodo infantil.

Dentro de los instrumentos estratégicos del Plan contempla la creacién de Unidades Fun-
cionales de cardcter Multidisciplinar en el campo de las enfermedades raras. En las areas y
lineas de investigacidn prioritaria, dentro de las “prioridades de salud con limitada eviden-
cia o capacidad de intervencién” se considera necesario investigar sobre enfermedades
raras.

Desde 2017 Navarra dispone de un Plan para la mejora en la atencidn sanitaria de personas
afectadas por EERR. Se resumen sus objetivos en la Tabla 23.

Tabla 23. Informacién general del Plan de mejora en la atencidn sanitaria a personas afec-
tadas por enfermedades raras en Navarra.

Nombre del Plan Plan de mejora en la atencién sanitaria a personas afectadas por enfermedades

raras en Navarra.
Periodo Desde 2017

Objetivo general Optimizar la codificacién e impulsar el Registro de EERR de Navarra
Promover la prevencién de EERR susceptibles de ser evitadas
Disminuir el retraso diagnéstico

Proporcionar una atencién integral continuada y coordinada
Promover un sistema integral de cuidados sociosanitarios
Estimular la formacién en materia de EERR

Mejorar la informacién sobre las EERR

© N o R W

Fomentar la investigaciéon en EERR

Objetivos especificos Contribuir a la vigilancia epidemiolégica de las EERR

Difundir la informacién sobre EERR

Colaborar con los servicios asistenciales
. Facilitar la investigacién de EERR
. Disminuir la incidencia de EERR susceptibles de ser evitadas

. Incrementar la sospecha clinica de EERR

. Mejorar el diagnédstico precoz
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. Disminuir la demora diagndstica

. + Disminuir el impacto de la enfermedad en la persona y familia

. * Mejorar la integralidad y continuidad de la atencién

. « Favorecer el acceso y disminuir los tiempos de espera

. * Prevenir el deterioro y potenciar la autonomia * Asegurar el acceso al
diagnéstico y tratamiento mas actualizados

. » Mejorar el seguimiento de los pacientes

. « Dar a las personas afectadas una Atencidn Sociosanitaria acorde a las

. necesidades

. « Disponer de servicios sociosanitarios de apoyo en el ambito comarcal

. « Apoyar a las personas afectadas y sus familias en todos los ambitos (social,

. educativo y laboral)

. « Potenciar la relacion con las asociaciones en las que se agrupan

. » Aumentar el conocimiento de los/las profesionales sobre estas enfermedades

.  Formar a las personas afectadas y sus familias sobre los cuidados necesarios

. para disminuir el impacto de la enfermedad.

. « Visibilizar las EERR y sensibilizar a la sociedad respecto a la problematica de

. estas enfermedades

. * Mejorar la informacién de las personas afectados y sus familias

. » Aumentar la investigacién en enfermedades raras en el Sistema Sanitario
Ptblico

. de Navarra

Lineas de accién
Por dreas de trabajo, las acciones del Plan de Navarra incluyen:

« Informacidn, investigacién y formacién

o

o

o

Mejorar la codificacién de las EERR a través de CIAP

Trabajar en la simplificacién de la validaciéon

Garantizar la continuidad y actualizaciéon permanente del Registro garanti-
zando la contratacidon necesaria de personal

Difusién de la informacién

Formacién y capacitacién de las personas afectadas y/o cuidadoras
Organizar jornadas sobre EERR que sirvan para la sensibilizacién de profe-
sionales

Formar a profesionales de Primaria mediante talleres protocolo “dice APER”
utilizando una metodologia de formacién de formadores

Poner a disposicidn de los/las profesionales un curso semipresencial sobre
enfermedades raras

Incluir las Enfermedades Raras en la Escuela de Pacientes y Cuidadores
Ofrecer cursos y seminarios formativos para estudiantes de ciencias de la sa-
lud, con impacto curricular, en ambas universidades

Fomentar las campafias de sensibilizacién e informacién sobre las EERR, en
colaboracién con las asociaciones
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o

o

Promover la convocatoria de conferencias/jornadas sobre EERR
Proporcionar informacién sobre derechos, asociaciones, fuentes acreditadas
de informacidn, riesgos, tramites, productos de apoyo y otros recursos de la
administraciéon

Incluir las enfermedades raras entre las prioridades de investigacién del De-
partamento de Salud

Investigacién epidemiolégica mediante el Registro de EERR

Investigacion etiopatogénica de EERR

Investigacion en cuidados, servicios sanitarios e impacto de las EERR en las
personas y en Salud Publica

Investigacion para la mejora de la sospecha diagndstica mediante beca comi-
sionada

Investigacién de medicamentos para “enfermedades huérfanas”

Evaluacidn del impacto de los modelos de atencién de las EERR

«  Prevencién y diagnéstico precoz

o

o

Hacer el diagndstico de portadores a las personas sin afectacién clinica
relevante, pero con alto riesgo de transmisién de enfermedad a su descen-
dencia,

que cumplan con una serie de criterios de indicacién

Acceso a Diagndstico Genético Preimplantacional en los casos indicados
Cribado neonatal

Cribado de cromosomopatias durante la gestacion segtn los procedimientos
del

CHN.

Protocolo de diagnéstico prenatal en gestaciones o parejas de riesgo con in-
dicacién clinica

Diagndstico genético presintomatico en casos indicados

Protocolizacién de “sospecha de EERR

Diagndstico genético en casos indicados

Acceso a 2% opinion ante inclinaciones diagnésticas o recomendaciones tera-
péuticas de elevada trascendencia individual.

«  Atencidn Sanitaria y tratamiento

o

Garantizar el acceso a Consejo Genético a personas o familias con diagnosti-
co, sospecha diagnédstica o antecedentes familiares de EERR

Identificar a las personas con enfermedades raras

Estratificar las personas con EERR segun severidad

Establecer circuitos de atencién

Crear una Unidad de Referencia de adultos y en pediatria para EERR, depen-
diente de Medicina Interna, en el CHN, un Comité multidisciplinar de EERR,
y Unidades multidisciplinares por grupos de patologias

Aplicar a las personas identificadas como afectadas de EERR severa, el mo-
delo de crénicos

Informacién y apoyo psicoemocional a paciente y persona cuidadora, valora-
cién de su sobrecarga
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[

o

o

Protocolizar la atencién en casos especificos (determinadas patologias, ur-
gencias, ingresos pedidtricos...).

Establecer el estatus de “EERR no filiada” para pacientes con dificultades para
la confirmacién diagndstica al que se aplique el mismo modelo de atencién
Garantizar el acceso a los medicamentos y terapias avanzadas con efectividad
clinica

Facilitar el acceso a coadyuvantes, ayudas técnicas y productos sanitarios

En nifios y nifias: Accesibilidad a la Atencién Temprana de 0 a 6 afios y reha-
bilitacién estival dentro del Plan de Atencién Integral a la Infancia (en elabo-
racion)

Facilitar el acceso a 2% opinién, unidades expertas y centros de referencia
Informar adecuadamente en cada fase de la enfermedad

Sistematizacién de los contenidos de la informacién

Inclusién de las personas que cumplan criterios en el Programa de Ejercicio
Terapéutico y Rehabilitacién funcional dentro del Plan de Capacidad Funcio-
nal

Acceso a cuidados paliativos en casos indicados

Modelo general de Atencién Sociosanitaria

Apoyo en los ambitos social, escolar, laboral y apoyo a las asociaciones

«  Coordinacioén institucional y social

o

Colaborar con la Estrategia de Crdnicos facilitando a los servicios asistencia-
les el listado de personas identificadas como afectadas por una enfermedad
rara

Acciones de los servicios clinicos

Otra informacién relevante

Se propone la creacién de una Unidad de Referencia en EERR de adultos y otra de pedia-
tria en el Complejo Hospitalario de Navarra. Dicha Unidad estard compuesta por personal
internista o pediatra, personal de enfermeria y personal de trabajo social.

Como acciones para la Unidad se plantean:

1. Atencidn directa: La Unidad de Referencia no atendera a todas las personas afectadas
de una enfermedad rara. Aquellas que tengan un predominio sintomatico claro, segui-
ran siendo atendidas en el Servicio que corresponda, si bien se les aplicard la metodo-
logia de crénicos, con todos sus atributos, cuando tengan una afectacién
severa. Los Servicios cumplirdn las mismas funciones que la Unidad para los casos de
EERR que atienden.

o Responsables directos de la atencién a:

Pacientes con estatus de “EERR no filiada”

Pacientes con enfermedades raras multisistémicas

Pacientes con enfermedades ultra raras (enfermedades que afectan a menos
de una de cada 50.000 personas)

o Acciones clinicas: Plan de atencién integral:
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o Diagndstico
o Plan de accién
o Seguimiento clinico
o Informacién médica pertinente
o Programacion de exploraciones complementarias
o Derivacion a centro de referencia o consulta de especialista adecuado
o Control de tratamiento
> Apoyo psicoemocional
o Consulta multi estamento (medicina-enfermeria-trabajo social)
o Atencidén multi estamento
o Atencidn sociosanitaria
Elaboracion o adaptacién de protocolos
Reordenacién de circuitos
Formacién de otros profesionales
Actuar como consultores para las especialidades
Investigacion: Relacion con el Registro
Relacién con las asociaciones
Coordinacién con otros Departamentos: Derechos sociales, Educacién y Laboral

PN AN

El Comité incluira a los componentes de la Unidad de Referencia, a los especialistas con-
cretos designados para EERR, a profesionales del Registro y aquellos otros que se conside-
re necesario. Actuara como 6rgano colegiado de apoyo a la Unidad de Referencia. Servira
de apoyo a la Unidad de Referencia, en la toma de decisiones compartida y multidiscipli-
nar, y en la organizacion de flujos de pacientes en base a las decisiones tomadas.

Las acciones previstas para el comité son, segiin el Plan de Navarra de EERR:

o Asesoramiento clinico en casos nuevos: Toma de decisiones diagndsticas

o Asesoramiento clinico en casos conocidos: Toma de decisiones terapéuticas

o Asesoramiento multidisciplinar: Planes de accién integrales

o Apoyo a la Unidad de referencia en la reordenacién de circuitos, protocolizacién de
patologias...

El Comité contard con la participacién de GERNA (Grupo de Enfermedades Raras de Nava-
rra) para las acciones genéricas en las que no se traten de casos clinicos (reordenacién de
circuitos, protocolizacién de patologias...)

En aquellos casos en que las personas afectadas tengan un predominio sintomatico claro
y continden siendo atendidas en sus especialidades correspondientes, se valorara la nece-
sidad de crear unidades multidisciplinares.

Debido al escaso volumen de pacientes en estas enfermedades, las unidades agruparan

patologias o grupos de patologias que sean coherentes y compartan caracteristicas comu-
nes.
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Previo a la creacién de las unidades se definira el modelo funcional de las mismas, estable-
ciendo cual debe ser su composicidn, organizacién y dependencia, asi como el volumen
de pacientes necesario para su creacion.

A las personas afectadas atendidas en estas unidades, se les aplicara el mismo modelo que
las atendidas en la unidad de EERR.

Para ello se pondran en marcha consultas y circuitos asistenciales de alta resolucién con
sistema multi cita, se impulsaran las consultas no presenciales y se incorporaran enfer-
meras de enlace.

Presupuesto

El Gobierno de Espaila, a través del Ministerio de Sanidad, ha aprobado la distribucién
de 7.698.946 euros a Navarra para proyectos de alta especializaciéon en Atencién Digital
Personalizada, ampliacién de la cartera de medicina gendémica y mejora de la atencién a
pacientes que sufren ELA y otras enfermedades raras; todo ello en el marco del Plan de
Recuperacion, Transformacion y Resiliencia.

Navarra percibird, ademas, 1.225.419 euros para otras tres partidas: mejora de la atencién
sanitaria a personas con ELA y otras enfermedades raras; homogeneizacién de los progra-
mas de cribado neonatal; e impulso del tratamiento rehabilitador mediante exoesqueletos.

Esta inversién permitird “impulsar una asistencia sanitaria integrada optimizando los
CSUR del SNS e impulsando la reorientacién de la atencién a la alta complejidad a nivel
autonoémico; implantar de manera homogénea los programas de diagnéstico precoz de las
enfermedades raras y de los nuevos programas de cribado neonatal incluidos en la cartera
de servicios del SNS; asi como de las tltimas actualizaciones del catalogo de la prestacion
ortoprotésica; y fomentar la humanizacién de los cuidados, al incluir mejoras en la acce-
sibilidad, confort y humanizacién de los espacios en los centros sanitarios y en el acceso
a los servicios digitales de atencién sanitaria; e impulsar la formacién de profesionales en
estos aspectos, que redunde en una atencidn transversal e integrada en torno al paciente
con enfermedades raras”.

Principales agentes decisores y asociaciones involucradas
Tabla 24. Principales stakeholders en el campo de las EERR en la Comunidad Foral de
Navarra.

Grupo de trabajo responsable de | Fernando Dominguez Cunchillos - Consejero de Salud (2017)

la elaboracion del Plan Jesus Alfredo Martinez Larrea, Director Gerente del Servicio Navarro de
SaludOsasunbidea

M? Angeles Nuin Villanueva, Directora Gerente del Instituto de Salud
Publica y Laboral de Navarra (2017)

Geno Ochando Ortiz, Director del Servicio de Ciudadania sanitaria,

Aseguramiento y Garantias del Departamento de Salud (2017)

Asociaciones Asociaciéon Grupo de Enfermedades Raras de Navarra (GERNA)
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Acciones en otras comunidades auténomas, sin planes especificos de Enfermedades Raras
Las CCAA de Aragén, Asturias, Islas Baleares, Cantabria, Castilla La Mancha, Catalufia,
Comunidad Valenciana, La Rioja y el Pais Vasco, no disponen de un plan especifico para
abordar la estrategia de EERR. Sin embargo, se han identificado acciones enfocadas a me-
jorar la atencion de personas que sufren las EERR. La mayoria de las acciones forman par-
te del Plan de Salud de cada una de estas CCAA. El resumen de las acciones identificadas
para cada una de estas CCAA se presenta en la Tabla A9, en el Anexo de este documento.

Parte 2. Grupo de expertos: analisis del discurso

Se llevé a cabo una reunion con expertos en EERR en Madrid el pasado 24 de Octubre de
2023. La sesion fue presentada y moderada por Juan del Llano, Director de la Fundacién
Gaspar Casal.

La sesidn se estructuro a partir de una serie de preguntas, previamente compartidas con el
grupo de Expertos, junto con la revision de acciones en EERR identificadas a partir de una
revision de los Planes Europeos, Nacional y Autonémicos. Las preguntas que se formula-
ron pueden encontrarse en el Anexo 2 de este documento.

Los Expertos participantes en la sesién fueron:

+  Antoni Gilabert. Director del Area de Innovacién y Partenariado del Consorci de
Salut i Social de Catalunya.

«  Encarna Guillén. Presidenta Asociacion Espafiola de Genética Humana. Jefa de Ser-
vicio de Pediatria del Hospital C.U. Virgen de la Arrixaca, Murcia.

«  Maria Martin Ayala. Jefa de Servicio de Humanizacién y Coordinacién Sociosanita-
ria de la Consejeria de Sanidad de Castilla La Mancha.

« Sonia Martin. Directora General de Planificacion Sanitaria, Investigacién e Innova-
cién de la Junta de Castilla y Ledn.

+  José Luis Poveda. Director Gerente del Hospital Universitari i Politécnic La Fe y Gru-
po Orphar de la SEFH.

« Carolina Rodriguez. Jefa de Area de Atencidn al Paciente de la Consejeria de Sani-
dad de Madrid.

«  Javier Ventosa. Subdirector Xeral de Atencién Sociosanitaria e Innovacion Asisten-
cial, Direccion Xeral de Maiores e Atencion Sociosaniataria Conselleria de Politicas
Sociale de la Xunta de Galicia.

+  Daniel de Vicente. Miembro de la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FE-
DER).

Resumen de la sesion

La sesién comienza con la introduccién del moderador, que reconoce que las EERR pre-
sentan un problema de salud ptblica importante. “Existen y son conocidos los problemas
de inversion para el desarrollo de tratamientos para EERR, los llamados medicamentos
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huérfanos. Las empresas privadas no tienen incentivos suficientes para la inversion finan-
ciera en un entorno de vulnerabilidad, ante la baja prevalencia de las enfermedades y los
elevados costes de investigacion y desarrollo de medicamentos para estas enfermedades”.

A pesar de haberse logrado adelantos “el sistema en ocasiones no ofrece la respuesta espe-
rada.” Las terapias génicas, sin duda, estan contribuyendo al impulso de la investigacién
en EERR.

A continuacién, se presenta el analisis del discurso, organizando las ideas por tematicas.
Todas las ideas fueron presentadas por los expertos, y lo que se presenta en este informe
son los literales reordenados para identificar las acciones ya implementadas, las dreas de
mejora observadas, y las principales conclusiones a cada pregunta, en base a la opinién
de los expertos participantes.

Tematica 1: Conocimientos y competencias necesarios en Atencion Primaria relaciona-
dos con la digitalizacion.

* Acciones implementadas

En relacidn con los conocimientos, se hace referencia, por parte de un experto, a la exis-
tencia de planes de formacion continuada institucionales de cara a la mayor apertura y
divulgacién de conocimiento en EERR. Comenta un experto que es importante disponer
de herramientas, dentro de la organizacién, para poder dar a conocer agentes involucra-
dos, conocimientos, rutas, y la diversidad de EERR. El objetivo, segiin apunta el experto, es
lograr que los facultativos tengan mas conocimiento de estas enfermedades, para poder,
asi, ofrecer una mejor atencion sanitaria a quienes se ven afectados por ellas.

En relacidn con las competencias digitales, el mismo experto identifica los nuevos siste-
mas de informacion, y la importancia de los conocimientos de genética por parte de los
profesionales de la salud. “Existen conocimientos conocidos de genética importantes y
fundamentales para que los profesionales lleven a cabo sus tareas”.

En Galicia, por ejemplo, segiin apunta un experto, se dispone de un sistema de Inteli-
gencia Artificial (IA) para analizar los datos clinicos susceptibles de EERR y dar apoyo en
la toma de decisiones. Existen, también, bases de datos (BBDD) con informacién sobre
EERR, como Orphanet, que sirve de ayuda en la bisqueda de ensayos clinicos y centros de
referencia, y permite consultar la discapacidad que causa una patologia concreta, e inclu-
so realizar un seguimiento. Otra BBDD de interés, mencionada por el mismo experto, es
GARD (Genetic and Rare Diseases), con utilidades similares a Orphanet pero para el caso
de EEUU.
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+  Areas de mejora identificadas

1. Impulsar y formar la Atencién Primaria como centro para el diagndstico de EERR.
Especialmente en aquellas CCAA, como Castilla La Mancha, donde no se dispone de
una Unidad de EERR en AP.

Las propuestas a este problema por parte de los expertos incluyen:
¢ Lanecesidad de formacion en la Atencion Primaria para “pensar en raras”.

Segln un experto, es necesario dar formacion basica para generar conciencia
de la multitud de pacientes afectados por EERR que podrian diagnosticarse,
asi como proporcionar ayuda a través de la digitalizacién para el diagnoéstico.

“«Pensar en raras» quiere decir que tengan una conciencia de que eso existe,
de que puede ser que determinados items que se encuentran en las historias
clinicas pueden concluir en un diagnéstico de raras. Para eso la digitaliza-
cién es fundamental porque es verdad que, si hubiera también una correcta
formacion en la cumplimentacién de historias clinicas con informacién es-
tructurada si que podrian saltar unos items que dieran lugar a un algoritmo
de inteligencia artificial, que eso lo vemos en algunas comunidades auténo-
mas, que, a través de algunos items, detectan la posibilidad de que haya un
diagnéstico de raras.”, comenta uno de los expertos, que, ademas, identifica
como principales barreras para llevarlo a cabo la falta de estandarizacién de
la informacién de las EERR y la falta de expertos en digitalizacién.

Otro experto coincide con esta idea de la importancia de pensar en EERR:
“creo que la importancia es, primero, que la gente piense en las enfermeda-
des raras, la gente de atencion primaria, y darles herramientas que les sirvan
de alerta para solucionar un poco el problema que tienen de sobresaturacién
en el trabajo.”, apunta el experto.

»  Segun otro experto, es imprescindible la recogida de datos y monitorizacién
de pacientes, con el fin de identificar variables que sirvan, a través de IA, de
ayuda para el diagnéstico de las EERR. Esto podria hacerse, por ejemplo, se-
gun un experto, a través de un formulario sencillo que permita recoger datos
de forma estructurada, y sobre los que aplicar los algoritmos. También, segin
este mismo experto, podria pensarse en algun sistema, en digitalizacién, que
permita al médico hacer consultas proactivas, que faciliten el seguimiento
del paciente “Porque, a partir de los datos que se le puedan generar en su es-
tacion de trabajo, pues que pueda avanzar y llamar a algunos pacientes cémo
estan, cdmo dejan de estar. Esto seria como médico de primaria y, después,
por supuesto, alguna herramienta que les permita comunicarse con el cen-
tro de expertise”, comenta el experto. Otro experto identifica una herramien-
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ta, aun estudio piloto, la de IA, Dx29, la cual, afirma, es una aproximacién a
EERR y ultra raras que ha demostrado ayudar y simplificar el trabajo al facul-
tativo. Puede cribar mucho la informacién y practicamente dar la informa-
cién necesaria al especialista para poder realizar el diagnostico.

¢ Incorporar la informacion genética: “Cualquier herramienta de ayuda a
diagndstico de EERR en AP debe incorporar la codificacién genética” apunta
otro experto, que explica que una vez se identifica una enfermedad en una
familia es mas facil llevar a cabo el seguimiento.

» Alertas: Otro experto propone las alertas, como un mecanismo de conoci-
miento complementario para ayudar en el triaje al médico de AP.

2. Otro problema identificado, es que “El conocimiento es de interés, pero de abordaje
complejo en AP”, segtin uno de los expertos, el cual apunta que, a dia de hoy, se obser-
van pocos avances en diagndstico temprano.

Las propuestas identificadas por los expertos para este problema incluyen:

» Lanecesidad de trabajo en red por parte del personal de la salud y equipos
multidisciplinares: segiin un experto esto generaria mayor conocimiento
del personal y finalmente se traducird en mayor informacién para la pobla-
cién afectada por EERR. “hay un ambito en la atencidn primaria que afortu-
nadamente llega ya también y es el ambito del trabajo en red, ¢no?, que hasta
ahora pues quizas estaba mds en el ambito de especializada, pero que real-
mente me parece imprescindible que estos pacientes que pasan su vida en el
ambito social de su entorno, pues no pierdan este conocimiento a través de
las redes y lo que se puede hacer a través del trabajo multidisciplinar”, apunta
el experto. Otro experto coincide con la necesidad de trabajar de forma multi-
disciplinar, y afiade la necesidad de incluir perfiles expertos en el area digital
pero también otros perfiles clinicos como los pediatras. En el caso de Castilla
y Leon, por ejemplo, afiade, el plan de EERR ha puesto el foco en elementos
organizacionales y en los habilitadores tecnoldgicos.

+  Segun otro experto, las organizaciones deben dedicar esfuerzos internos a
gestionar y ordenar la informacién clave para facilitar a los médicos de AP la
identificacion de posibilidad de que haya algo relacionado con una enferme-
dad rara; simplificando su tarea de acceso a informacién relevante. “Algo de
trabajo interno tenemos que hacer las organizaciones para que, desde el pun-
to de vista de la genética, de la émica de todo el tema de desarrollo incluso
farmacoldgico podamos agrupar estos datos para que le posibilite al médico
de atencién primaria algunas banderas, ¢no?, que le identifiquen un poco la
posibilidad de que haya algo relacionado con una enfermedad rara”, comenta
el experto.
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3. Otro problema identificado es que muchos pacientes que acuden a AP no tienen su
cédigo de enfermedad en su historia clinica. El hecho de que no esté registrada tiene
importantes implicaciones, segin identifica uno de los expertos.

La propuesta identificada por uno de los expertos para este problema es la siguiente:
+  Una taxonomia del dato comun.

La complejidad (apunta) esta en mantener los registros vivos, ya que ello requiere que se
alimente, generalmente, de forma manual, asi como en la integracién de registros, por
un problema de incompatibilidad con otros registros existentes (precisamente por la falta
esta taxonomia del dato comun).

4. En la formacién profesional continuada y en los grados de medicina, un experto afir-
ma que falta incorporar la capacitacién en transformacién digital, asi como, a nivel
de Formacién sanitaria especializada con visién multidisciplinar, la genética médica
y clinica de laboratorio.

Las propuestas de los expertos para solucionar este problema incluyen:
«  Segtn uno de los expertos se necesita, primero, de liderazgo para una trans-
formacion digital efectiva. Una vez logrado eso, el siguiente paso es formar

a los profesionales con el fin de detectar mejor precozmente.

+ Incluir en las Universidades (grados de medicina) asignaturas de EERR, ge-
nética y de competencias digitales, es otra propuesta de uno de los expertos.

« Formacion sanitaria especializada en Genética Médica y Clinica de Labora-
torio

El problema, apunta el experto, es la barrera para cambiar los programas de grado. “resul-
ta practicamente imposible por cémo estan estructurados los programas... CCAA que han
podido tener més tradicién como Galicia han tenido un desarrollo mas harmdnico...Nece-
sitamos cambios en la capacitacidn pre y post grado para la formacién y organizativos”, ex-
plica. Esto, segun el experto, resulta imprescindible para la existencia de circuitos claros.

*  Conclusion.

“El sistema en su conjunto tiene que tener un tronco desde el cual emane toda la informa-
cién y del cual llegue toda la informacién”, concluye uno de los expertos.

Tematica 2: el coste social y de calidad de vida de los pacientes con EERR

El impacto de las EERR va mucho mas alla del paciente y su estado de salud, comenta uno
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de los expertos. Y, aunque cada caso es distinto por la especificidad de las EERR, apunta,
conllevan un alto coste social, asi como un impacto para las familias o cuidadores de los
afectados. “A todo este coste social hay que sumarle lo tangible, lo intangible, el directo,
indirecto y también todo aquello que depende de las circunstancias especificas de cada
caso, (...) Es decir, si la especificidad de las raras precisamente ya no es solo la baja preva-
lencia, sino que cada caso es un mundo”, comenta uno de los expertos.

* Acciones ya implementadas

Existen informes, en particular el estudio Enserio (Ultima actualizacién del 2017), que
analizan el impacto de las EERR en los pacientes y sus familias en Espafia, tanto en el 4m-
bito social como sanitario. Como sefiala un experto respecto al estudio Enserio de 2017,
que estd a la espera de ser actualizado, segin el cuestionario europeo Rare Barometer
Voices no habra grandes diferencias.

También se dispone de un informe del IMSERSO y el Ministerio de Sanidad, segin apun-
ta otro experto, con datos de 593 pacientes, afectados por 8 EERR diferentes y pertene-
cientes a 8 asociaciones, que trata y cuantifica econémicamente el impacto en 3 aspectos:
cuidados informales, visitas sanitarias y costes farmacolégicos. Teniendo en cuenta las 8
enfermedades, cuantifica el impacto econémico para una persona que sufre una EERR,
incluyendo costes directos e indirectos y CVRS, y concluye que su calidad de vida esta por
debajo de la media de la poblacién general (salvo en un sindrome concreto en el que la ca-
lidad de vida es similar). Concretamente, “concluye que en estos casos de estos pacientes
es inferior a la media de la poblacién, esta en un 0,916 sobre el 1. Estas personas tienen
una calidad de vida, vamos, una calidad de vida relacionada con la salud menor. Y, ade-
mas, en la escala visual analdgica, habla también de que, bueno, pues se encuentran por
debajo de la media de la poblacidn salvo en el caso del sindrome del cromosoma X, que
salfa mas o menos a la par. El estudio es completo.”, explica el experto.

Otro experto pone de manifiesto que “la evaluacién de los tratamientos de EERR debe ir
mas alld de la evaluacién sanitaria y de los farmacos”. Explica que, en algunas EERR, como
las de afectacién neuroldgica. Muchos tratamientos no son farmacologicos, sino que son
muy importantes los servicios prestados a la atencién neuroldgica temprana, como la fi-
sioterapia, que, “a pesar de no ser caros, han demostrado ser efectivos”, explica.

En ese sentido, otro experto explica que Castilla y Leén dispone de un plan con un abor-
daje integral, incluyendo los ambitos laboral, educativo y familiar en los procesos (entra-
day desarrollo).

+ Areas de mejora identificadas
Segun el estudio Enserio, existe descoordinacion entre el ambito social y el sanitario lo

que dificulta la situacion de los pacientes. Ademas, apunta un experto, esto tiene conse-
cuencias laborales o de discriminacién.
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En relacién con el estudio del IMSERSO y el Ministerio de Sanidad, el problema detectado
es que no se incluye a quien no esta diagnosticado en estos estudios. Segiin un experto,
todavia estamos lejos de poder medir bien estos aspectos.

La estrategia de Analisis Coste Efectividad actual “no acaba de ser la mds adecuada. La
sociedad es solidaria y compasiva, no utilitarista. El coste siempre va a ser elevadisimo por
unidad de beneficio.”, opina uno de los expertos.

Las propuestas identificadas para solucionar este aspecto incluyen:

1. Plantear un estudio de solidaridad, no tanto de buscar la eficiencia, es la propuesta
de uno de los expertos. “Aunque las decisiones finales las toma una consejeria, que si
tiene que tener una vision utilitarista.”; explica. Este experto considera que deberian
explorarse aspectos que tengan que ver con la solidaridad, que aporten a los deciso-
res algo distinto. “Poner el énfasis en el numerador, en la efectividad, no en el deno-
minador, que son los costes.”, apunta. En este sentido se muestran a favor otros dos
expertos.

2. Enla misma linea, otro experto apunta que aunque no se disponga de umbrales para
la toma de decisiones “hay que medir el valor, y no sélo el valor econémico”. El mis-
mo experto se muestra consciente de que no se podra utilizar la misma métrica que
con otras enfermedades.

»  Conclusion.
Se necesitan indicadores comunes para las distintas CCAA. Hay que estandarizar para
poder tener una vision completa de la situacién de las EERR. Y es que, como explica un
experto, mas del 40 % de los pacientes no estan satisfechos con la atencién sanitaria, el
diagnéstico, o la medicacién. Dado el elevado porcentaje de pacientes con discapacidad
convendrian estudios mas centralizados, nacionales e internacionales.
Tematica 3: Autorizacidon condicional de medicamentos huérfanos.
“El fast-track, es el camino a seguir”, afirma uno de los expertos.
+ Areas de mejora identificadas en esta tematica:
Se identifican las siguientes dreas de mejora:
1. Latoma de decisién con incertidumbre: “Existe gran incertidumbre de la EMA, mas
alla de sus métodos y analisis”, comenta un experto. El experto explica que hay que
aprender a tomar decisiones con incertidumbre “Este es el gran déficit de nuestro

sistema”, apunta. “La valoracién post, nos importa menos.” Como ejemplo de buen
concepto, pero mala ejecucidn, el experto destaca Valtermed. Y es que “los pacientes
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necesitan que nuestro sistema tenga buenas herramientas. Estamos empenados en
seguir poniendo barreras al acceso a medicamentos.”, comenta.

Entre las propuestas para abordar este punto, se incluyen:

« La Autorizacion condicional (fast-track) utilizando herramientas que utilice datos de
vida real para poder dar garantias de efectividad, es otra propuesta de uno de los ex-
pertos. “Un mismo medicamento podria servir para mds de una EERR. Pero en algunos ca-
sos se aprueba condicional y luego, a posteriori, se retird por no ser efectiva. que tenemos que
movernos en este dmbito de la incertidumbre e intentar contar con todos los datos posibles
para medir la efectividad y poder agilizar las autorizaciones.”, explica.

«  “Siun pais quiere tratar a estos pacientes tiene que tener este tipo de autorizacion. EL pro-
blema es la falta de honestidad del ser humano.”, opina un experto. Explica, ademds, que
los paises prefieren retrasar el acceso por miedo al riesgo, debido a la incertidum-
bre. “Hace falta un pacto, un protocolo de retirada de medicamentos”, comenta. Explica
y surge el debate sobre la sensibilidad de la sociedad ante una decisién de retirada de
medicamentos, y més para este tipo de enfermedades. “Explicar a la sociedad el proceso
de retirar un fdrmaco podria evitar este tipo de situaciones”. Cuando un médico retira
un tratamiento el paciente asume, explica uno de los expertos. Aunque, otro experto
sefiala que a veces los pacientes tienen expectativas mas altas que lo que la realidad es
sobre su tratamiento. “El problema estd cuando la decision es politica. La decision deberia
de involucrar a todos los agentes del sistema.”, afirma un experto. Otro experto opina que
“El medico tiene que estar en el pacto. No se le puede quitar desde el estado. El médico solo
lo hard cuando crea en el estado. Las asociaciones de pacientes deben tener plena confianza
en los médicos”. El problema que es especifico de EERR es que “muchas veces no existe
otra alternativa” como sefiala uno de los expertos. “No podemos agarrarnos a la excep-
cionalidad para impedir el acceso”, opina un experto. Hay que hacer un seguimiento,
segun este, para reafirmar la eficacia del tratamiento. Pero insiste en la importancia
de poder garantizar el acceso temprano a medicamentos para EERR. Para facilitar el
acceso temprano, especialmente cuando no existe alternativa, “el acceso deberia ser
generalizado y evaluarse a posteriori”, opina.

«  Uno de los expertos explica que los pacientes son pocos y, por tanto, faciles de seguir
a través de herramientas digitales. En esta linea seflala la importancia de medir la
calidad de vida, resultados en salud (PROMS), y experiencia del paciente (PREMS).
Esto no es tan facil en enfermedades mas prevalentes. En este sentido se echa en fal-
ta un protocolo de seguimiento a nivel global e individual, segiin apunta el mismo
experto, para saber como monitorizar el seguimiento de pacientes. Hay que tener en
cuenta que muchos datos son inconexos. “Hay que decidir la herramienta con la que se
va a medir y recoger los datos de manera homogénea”, explica.

2. Hay que dar mas importancia a los efectos secundarios, aunque sean infrecuentes,
segln uno de los expertos. La seguridad de pacientes debiera ser vista desde el punto
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de vista de no dafiar, no de evitar el dafio que ya tienen el paciente, en opinién del
mismo experto.

Como propuesta pare mejorar en este aspecto, se incluye la siguiente:

« Fuertes campaifias a pacientes y publico en general. Es la propuesta de uno de los
expertos. Opina que hay que asegurarse de empoderar al paciente en las decisiones
solo cuando este tenga previo conocimiento de su situacion, y de las bases. La justi-
ficacion para esto es que el paciente deberia de entender que a veces un tratamiento
necesita un tiempo y un camino a superar para asegurar que no va a dafar a los pa-
cientes, segtin el mismo experto.

«  Conclusion:

Hace falta un cambio de perspectiva, concluye un experto. “Ha habido un cambio de
poderes en el sistema, pero aun tiene flecos”, explica. “Aunque el médico no es ya el centro
del sistema, sino que ahora lo es el paciente, sigue teniendo mucho poder ya que el paciente
asume sus decisiones”, apunta. Explica que los médicos sienten seguridad en toma de
decisiones cuando hay protocolos. Ademads, menciona a las asociaciones de pacientes,
que, afirma, también tienen mucha influencia y ejercen presiéon mediatica. “Los pa-
cientes han de estar informados sobre aspectos relacionados con la calidad de vida de sus tra-
tamientos, pero también con aspectos relacionados con la seguridad de los mismos. Han de
conocer toda la realidad si se pretende que tomen parte en la toma de decisiones”, concluye.

Tematica 4: Sobre los planes autonémicos de EERR Aspectos positivos identificados en
las CCAA presentes en el Grupo Focal (Castilla y Ledn, Galicia, Madrid, Murcia...)

La comunidad de Castilla y Leon ha recibido un premio por su plan de EERR, ratificando
que su fuerte apuesta por la medicina personalizada y precisién es acertada, segun explica
uno de los expertos.

Galicia se identifica, por parte de uno de los expertos, como un caso de éxito en el desplie-
gue de la digitalizacién en el ambito de las EERR. Se dispone, segtin explica, de bases, un
registro genético de pacientes, y una plataforma disponible que permite trabajar en forma
de red, para todo el personal. Asimismo, cuenta, ya estd en marcha un sistema de cribado
(diagndstico) de EERR, basado en IA. Esta es, ademas, la CCAA que mas pruebas realiza de
cribado, con el apoyo de la Fundacion Publica Galega de Medicina Xendmica, a cargo de
realizar los analisis del genoma que agilizan el diagnéstico.

Otro experto comenta que la Comunidad de Madrid esta actualizando su plan de EERR,
construyendo sobre la evaluacién del plan previo, que ha permitido identificar aspectos de
mejora realmente viables. El nuevo plan, explica, tratard de ordenar, promocionar y enfa-
tizar lo que hace la CCAA en EERR y poco frecuentes. En su elaboracién se ha buscado que
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quienes diseflan las acciones, definen objetivos y se encarguen de medirlos, sean actores
de todos los departamentos y se muestren implicados.

El seguimiento del plan se realiza desde un grupo de trabajo del Observatorio de Madrid
de EERR y poco frecuentes, que se inici6é en 2017, segiin cuenta el experto. Ademads, en
este nuevo plan una de las lineas consistira en revisar las buenas practicas de otras CCAA,
avanza.

Region de Murcia. El primer plan, explica un experto, recibi6 un presupuesto de 12 millo-
nes de euros. La evaluacién anual sali6 publicada con profesionales de todos los &mbitos
y asociaciones de pacientes. Entre las acciones principales, destaca el cribado ampliado
de mas de 42 enfermedades. Ademds, se aprovecha input de informacién gendémica. Se
caracteriza, segun el experto, por la transparencia de sus datos.

. Areas identificadas de mejora
Se identifican las siguientes dreas de mejora:

1. Los planes autondmicos. Preocupa, segiin uno de los expertos, la definicién de mé-
tricas de los planes y la reevaluacion de los mismos. En general, varios expertos se
muestran de acuerdo en que los objetivos de los planes de EERR requieren de una
inversidon econémica elevada, que no siempre acompafia las estrategias: “los mejores
Planes son los que reciben financiacién”, apunta uno de ellos.

2. Anivel de CCAA, los expertos explican algunos hechos en distintas CCAA:

o Castillay Ledn ain no ha superado el primer afio del plan y aiin no se dispo-
ne de la evaluacién o seguimiento, segiin uno de los expertos.

o Galicia. El Plan iniciado en 2020 se evaluara en 2024. Entre los aspectos a me-
jorar, segin un experto, destaca la falta marketing. “Hay que recordar cada
cierto tiempo en la web que existe un plan. Falta compararlo con otros pla-
nes, nacional y europeos, para alimentarlo y mejorarlo.”, apunta.

o Madrid. No hay un presupuesto asociado directamente al plan. Pero no se
han propuesto cosas imposibles. Se tiene, sin embargo, la esperanza de lo-
grar los objetivos en 4 afios, segiin apunta uno de los expertos.

o Murcia. La implementacién de esta CCAA ha sido por debajo de lo esperado,
explica uno de los expertos, en parte por la pandemia de COVID, opina.

o CLM. Se esta haciendo un plan de salud en general. Pero también, un experto
se muestra escéptico con los planes. “Los directivos van cambiando y el se-
guimiento no se cumple”, afirma.

* Conclusion

Desde el punto de vista del paciente, un experto considera que la existencia de un obser-
vatorio nacional que armonice los planes, como medio para garantizar mayor equidad,
seria de utilidad. “Hay que implicar a todos los agentes, a nivel social”, opina. Se necesita
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lograr que la estrategia nacional armonice las politicas de las distintas CCAA, segtin opi-
nion de otro experto.

Tematica 5: Modelos de financiaciéon.

1. Varios expertos se muestran de acuerdo en un aspecto: hay que incorporar elementos
de pago por resultado (PPR). El sistema, apunta uno de los expertos, ha articulado
muchos mecanismos.

Las propuestas identificadas para mejorar este aspecto incluyen:

- Una financiacién central sobre todo para ultra raras. Hay que abordar este tema con
atenciéon de no tensionar el modelo de los hospitales, propone uno de los expertos.
Para ello, propone abordarlo como en otros paises, donde hay un fondo finalista esta-
tal. Es aqui donde, otro de los expertos, apunta hacia una solucién de precio (o tarifa)
modulado por resultados, incluyendo mds aspectos que el precio de los medicamen-
tos, y con evaluacién continuada del tratamiento para preservar la seguridad del pa-
ciente. Explica que Europa podria asegurar que los productores tuvieran que tener
el retorno de la inversién en funcién a las ventas. “Con tan pocos pacientes y costes tan
elevados supone mucha presion sobre los gestores, ademds de sobre los pacientes. Tiene que
haber incentivos para el fabricante.”, apunta.

En estos modelos de financiacién hace falta “compromiso de no desabastecimiento”,
aflade un experto. Cuando se generan expectativas hay que poder cumplirlas. Es algo que
debe estar incluido en el modelo actual. También hay que tener en cuenta que se compite
con otros mercados.

«  Otra propuesta por parte de uno de los expertos es ofrecer premios o reconocimien-
tos, con el fin de dar prioridad en contratacién publica y compra de medicamentos a
empresas que tengan investigaciones en el campo.

« Finalmente, otro experto propone la valoracién Multicriterio, por ser necesario di-
mensionar adecuadamente el impacto social.

« Conclusion.
Concluye esta seccién con la intervencién de un experto, segtin el cual el valor social (so-
lidaridad) y los incentivos de las compaiiias ponen las reglas de juego del mercado. “Si no,

habria solo incentivos a la investigacion, pero no a la curacion”, explica. “Tener aprobaciones
para toda la UE estd todavia muy lejos de la realidad posible”, concluye.
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Tematica 6: Innovaciones para mejorar la calidad de vida

+ Iniciativas identificadas

Desde el punto de vista social se estan desarrollando en Galicia (afirma un experto) lineas
especificas para la capacitacion de la asistencia a la dependencia, como plataformas de
telemedicina, de seguimiento, asistencia domiciliaria con personal psicolégico de apoyo
a las familias, lineas especificas de financiacién (con un fondo finalista de 3,2 Millones de
euros al afio).

Se identifica ademds un estudio de la fundacion ROCHE que habla de la importancia de
acercar toda la asistencia sanitaria al entorno y los cambios que serian precisos hacer para
mejorar la calidad de vida del paciente.

+ Areas identificadas de mejora

Se identifican las siguientes dreas de mejora.

1. Esnecesario, segiin un experto, un replanteamiento de la asistencia sanitaria como
solucién para usuarios con EERR.

Propuesta:

«  Hace falta trabajar mas en el proceso de acompafiamiento al paciente. “Es importante
tener un referente clinico”, afiade el experto.

2. Hay que cuidar mas la calidad de vida del Paciente, segtin incide un experto.

Como propuesta para solucionar este aspecto, se identifica la siguiente:

«  Hay que “dirigirse a la hospitalizacion domiciliaria mds amplia y que haya mds monitori-
zacion de los pacientes, que se pueda acceder a estos datos por parte de sus profesionales de re-
ferencia”, afiade el mismo experto. Segun este experto, ademas, es posible monitorizar
al paciente desde casa, aunque esto implica cambiar primero el sistema. “La digitali-

zacion es realmente importante para el tratamiento domiciliario del paciente”, considera.

3. La preocupacion de la poblacién infantil que sufre EERR es un tema sefialado como
importante por parte de un experto.

Como propuesta, se identifica la siguiente, por parte de uno de los expertos:
« Lograr que se tenga en cuenta la presencia de las enfermedades en la edad escolar.

4. Lasineficiencias en el proceso de diagnéstico, debido a la falta de comunicacién en-
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tre especialidades, o a la incapacidad de los pacientes de detectar ciertos aspectos de
la enfermedad, son otro aspecto a trabajar segtin uno de los expertos. “Los médicos no
deben dar mds importancia a unas especialidades que a otras. En el hospital hay situaciones
en las que se han repetido analiticas sin pedir ayuda a otras especialidades.”, explica.

Como propuestas para llevar a cabo mejoras en este aspecto, se identifican:

«  Disponer de mas gestores de casos evitaria duplicar pruebas, tener espacios de respi-
ro para familiares, formacién para familias, informacién, explica uno de los expertos.

«  También, el mismo experto, propone campaiias de sensibilizacion dirigidas a la po-
blacién general, y formacién a profesionales y pacientes.

5. Interrelacion entre hospitales y ciudadanos. Segtin un experto, hay que pensar en la
comodidad del paciente dentro del sistema. “No hacemos nada para fomentar que esté
dentro del sistema”, apunta.

Como propuesta para llevar a cabo mejoras en este aspecto, se identifica la siguiente:

+ Hay que incorporar la perspectiva del paciente, como usuario del sistema, a la hora
de valorar resultados.

6. Otro problema, identificado por uno de los expertos, es que ni hospitales ni adminis-
tracion tienen tiempo para analizar datos.

Como propuesta para mejorar en este aspecto, un experto plantea la siguiente:

«  Grupos externos que se encarguen del analisis de los datos.

« Conclusiéon

“Hay iniciativas y se identifican las carencias... Hay sistemas de formacion, hospitalizacion a
domicilio, seguimiento, consultas de enfermeria. Sin embargo, en el tema social hay trabajo por
hacer. Preocupa como dar apoyo a los familiares, como abordarlo. Qué es lo que realmente nece-

sitan las personas con enfermedades raras y, desde la administracidn, que se puede hacer, siendo
conscientes que, actualmente, no se responde a sus necesidades.”, concluye uno de los expertos.
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Tematica 7: Fl problema de los recursos insuficientes y el retraso en la toma de decisio-
nes asociadas a la digitalizacion.

* Acciones identificadas

En Espafia, explica un experto, hay un proyecto del ministerio, Unicas, proyecto de Me-
dicina Personalizada de Precisién Pediatrica que estd enfocado en generar un circuito de
alianzas entre hospitales espafioles y europeos, empresas, y centros de investigaciéon “a
nivel mucho mds global que el de un hospital o una comunidad de un pais”, explica. Se esta
llevando a cabo un piloto en varias comunidades, segin confirman varios de los expertos.
Otro experto opina que, de funcionar, este proyecto marcaria un antes y un después en el
modelo organizativo “Si esto funciona, es un antes y un después en el modelo organizativo, en
el modelo asistencial, el modelo de compartir conocimiento, etcétera. Dicho todo esto, dicho todo
esto, las barreras no son pocas. Y vamos a ver si tenemos ese espiritu, digamos, de generosidad en
el compartir, que se dice fdcil, pero después no se traslada tanto.”, comenta.

« Areas de mejora identificadas

1. La falta de homogeneidad entre BBDD es una de las dreas identificadas de mejora
segun un experto.

Como propuesta para mejorar en este aspecto, un experto plantea la siguiente:

« rabajar para disponer de BBDD interconectadas (opina un experto), recurso que re-
forzaria preguntas de gestién a preguntas clinicas, de decisiones de tratamiento, de
seguimiento, etc. Esto, sin embargo, explica, “conlleva aspectos normativos, legales,
trabajo administrativo, codificacion, crear sistemas que conecten las distintas BBDD, elegir
grupos de enfermedades que comparten informacion, etc”.

2. “Hace falta financiacion, si queremos lograr los objetivos, transformaciones reales”, explica
un experto que afiade ademds que “Sin ella, se atrae el mecenazgo”.

Como propuesta para mejorar en este aspecto, un experto plantea:

«  Férmulas de colaboracién publico - privada serian (opina) deseables.

3. El uso de las plataformas esta limitado al ambito publico, explica uno de los exper-
tos. “El problema es compartir los datos a la privada”, comenta. Ademas, afiade, “esto
no deberia de ser un problema... Espafia es un buen sitio para llevar a cabo ensayos clinicos.
Teniendo datos es importante que se flexibilice compartirlos”.

e Conclusion.

Uno de los expertos realiza un comentario que sirve como conclusién a esta temadtica.
Segun este experto, si se da una verdadera transformacién digital y fuese posible interre-
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lacionar todos los datos, permitiendo identificar el conjunto minimo de datos que nece-
sitamos, se dispondria de todos los inputs que proporcionen todas las experiencias de los
pacientes. Siempre (incide) tiene que haber, sin embargo, un consentimiento informado
en relacién a compartir o analizar ciertos datos de pacientes, aunque explica que puede
haber excepciones, como cuando existe un problema de salud publica.

Parte 3: Lineas de futuro en el abordaje de las Enfermedades Raras

Lineas de futuro y decdlogo para la mejora en la Atencién Sanitaria de Enfermedades Raras

En base a la revision de los planes estratégicos realizada se proponen 4 lineas de acciéon
en las que se pueden desagregar las actuaciones identificadas. Con estas 4 lineas identifi-
cadas, y llevado a cabo la revision de los planes y el grupo de expertos, se proponen diez
lineas de actuacidn, o el decédlogo para la mejora de la atencidn sanitaria de personas con
EERR:

« Informacidn, investigacion y formacion

1. Trabajar en la elaboracién y validacidon de herramientas estructuradas para la recogi-
da de datos (datos clinicos, de calidad de vida, y de resultados en salud y experiencia
del paciente, PROMS y PREMs)

2. Trabajar en sistemas de informacién con el fin de disponer de bases de datos inter-
conectadas con el fin de ayudar al clinico en decisiones de diagnéstico, tratamiento y
seguimiento de los pacientes; en linea con la propuesta de reglamento del Parlamento
Europeo y del Consejo sobre el espacio europeo de datos sanitarios.

3. Trabajar para mejorar la disponibilidad de datos y de compartir datos entre &mbitos
publico y privado, sin poner en riesgo la confidencialidad de los datos.

4. Formacidn de los profesionales sanitarios: tanto formacién especializada de los pro-
fesionales en genética como formacién en competencias digitales. Y formacién de los
pacientes sobre su enfermedad y contexto para su empoderamiento (tratamientos dis-
ponibles, evolucién de su enfermedad, etc.).

e Prevencion y Diagnéstico precoz

5. Trabajar los protocolos de monitorizacién de informacién de pacientes, asegurando
las competencias digitales de los profesionales sanitarios (especialmente en Atencién
Primaria donde el abordaje de la informacién recibida resulta mds complejo) con el
fin de evitar ineficiencias en el proceso de diagndstico.

e Atencion sanitaria y tratamiento

6. Cuidar la calidad de vida del paciente, ofreciendo mejores servicios de atencidn, entre
ellos, la hospitalizacién domiciliaria mas amplia.

7. Trabajar parala autorizacién condicional (fast-track) de medicamentos huérfanos con
el fin de garantizar el acceso temprano a medicamentos para EERR.
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« Coordinacion institucional y social

8. Trabajar en la mejora de la coordinacién de los diferentes grupos. Por un lado, de los
ambitos social y sanitario para incluir la perspectiva de valor social y no inicamente la
econ6mica en los andlisis coste-efectividad de tratamientos para EERR. Y, por otro, de
estos grupos con las asociaciones de pacientes, y con los propios pacientes y familias;
imprescindible en EERR al tratarse de patologias tan especificas.

9. Asegurar la financiacién para la implementacidn y evaluacién de Planes y estrategias
autondmicos, y que estos sean armonizados por la estrategia nacional

10. Trabajar en disponer de equipos multidisciplinares y fomentar el intercambio de in-
formacién y el trabajo en equipo con el fin de evitar ineficiencias en el proceso de
diagnéstico y tratamiento.

Fortalezas y limitaciones del estudio

Este informe tiene como principal fortaleza que presenta, en un Unico documento, la
informaciéon mas actualizada identificada en relacién con las acciones para abordar las
EERR en Europa, Espaiia, y las CCAA espafiolas. La metodologia mixta utilizada, que com-
bina la revisién de literatura con el andlisis del discurso de un grupo focal con expertos,
ha permitido identificar, ademas, una serie de lineas de accidn prioritarias para con estas
enfermedades. La mayoria de las estrategias de las CCAA, a pesar de seguir las lineas es-
tratégicas del Plan Nacional, ofrecen una desagregacion diferente en sus tematicas, como
se puede observar tras la extraccion de la informacidn de los diferentes planes autonémi-
cos. Por ello, en este informe se ha tratado de homogeneizar las lineas, de tal forma que se
presentan las acciones especificas en una clasificacién homogénea para todas las CCAA.
Esto se realiza con el fin de poder comparar la informacién a nivel autonémico, algo sola-
mente posible cuando se utilizan las mismas categorias.

Entre las limitaciones del estudio, estarian las propias de la metodologia utilizada. Por un lado,
las interpretaciones tienen siempre un punto subjetivo, y a veces tampoco es obvio que una ac-
cién deba pertenecer a una tnica categoria o linea de accién. Por otro lado, en el grupo focal,
no podemos asegurar que no exista un sesgo de respuesta, ya que cabe la posibilidad de que
los participantes, por la presion de tener que dar su punto de vista ante otras personas, puedan
haber dado respuestas socialmente aceptables, en lugar de la respuesta que reflejaria mejor su
propia opinién. Ademas, aunque la reunién fue grabada y se llevé a cabo una transcripcion,
de literales, de la misma, puesto que en ocasiones los participantes pudieran hablar de forma
desordenada, existen problemas para la interpretacion de algunas ideas. Sin embargo, se re-
viso por parte de los participantes una vez realizada la interpretacion y la generacién de ideas
y lineas de futuro para el abordaje de las EERR, y tras realizar las correcciones necesarias, el
contenido fue validado y aprobado por todos los participantes. En este sentido, el inico sesgo
que puede quedar, todavia, pendiente, seria el de que, por limitacién de tiempo y participan-
tes, no se hayan podido abordar todos los aspectos importantes en este contexto.

El informe, que aqui concluye, permite disponer de un documento actualizado con los planes
existentes en EERR localizados, acciones identificadas, y futuras lineas de accién que serian
prioritarias para la mejora en la atencién de personas afectadas por EERR.
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Anexo I: Tablas Resumen de las Estrategias para Enfermedades Raras en
las CCAA espaiiolas

Tabla Al. Lineas estratégicas, objetivos y recomendaciones de accién del Plan Nacional
para EERR del SNS.

Linea Estratégica | Objetivos Recomendaciones

Informacion sobre | 1.  Habilitar la infor- 1.1 Coordinar, desde el Ministerio de Sanidad, Servicios So-

EERR y registros macién sobre los re- ciales e Igualdad, la informacion necesaria sobre enfer-
cursos disponibles medades raras y los recursos disponibles para su aten-
para la atencién a cién sanitaria y social, entre los distintos niveles, estatal
las personas con y autonémico y en el nivel internacional

EERRy sus familias | 1.2 Difundir através delas paginas web del Ministerio de Sa-
nidad, Servicios Sociales e Igualdad y de las Consejerias
de Sanidad de las Comunidades Auténomas los recursos
disponibles para la atencién a las enfermedades raras.

1.3 Contribuir a que los Servicios de Atencién al Paciente
de las Comunidades Auténomas conozcan los recursos
y los circuitos de atencién a las enfermedades raras para
atender las dudas relacionadas con estas patologias.

1.4 Promover el desarrollo, a nivel de Comunidad Auténo-
ma y del Sistema Nacional de Salud, de informacién
especifica sobre las enfermedades raras adaptada a la
comunidad educativa: el conocimiento de dichas enfer-
medades, la determinacién de las necesidades especi-
ficas de apoyo educativo, la respuesta educativa que se
les puede ofrecer y los recursos con los que cuentan los
centros educativos.

1.5 Recoger y difundir las buenas practicas sobre enferme-
dades raras existentes en el Sistema Nacional de Salud.

1.6 Difundir la Estrategia en Enfermedades Raras del Siste-
ma Nacional de Salud en los foros en los que se hable de
las enfermedades raras.

1.7 Facilitar a pacientes, a través del Ministerio de Sanidad,
Servicios Sociales e Igualdad, la informacién sobre los
recursos existentes, tales como los Centros, Servicios y
Unidades de Referencia del Sistema Nacional de Salud
de Espafia (CSUR) y las Redes Europeas de Referencia

relacionadas con las enfermedades raras.
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Obtener la informa-
cién epidemiolé-
gica necesaria que
permita el desa-
rrollo de politicas
sociales, sanitarias

y de investigacién.

1.8

2.1

2.2

2.3

2.4

Facilitar la informacién a pacientes, profesionales sani-
tarios y financiadores de la asistencia sanitaria sobre las
posibilidades que ofrece el Reglamento (CE) N° 883/2004,
de 29 de abril de 2004, para la remisién de pacientes con
enfermedades raras a otros Estados Miembro de Unién
Europea, para diagndsticos y tratamientos que no estén
disponibles en Espafia y el Real Decreto 81/2014, de 7 de
febrero de 2014, por el que se establecen normas para

garantizar la asistencia sanitaria transfronteriza.

Fomentar el desarrollo e implementacién del Registro
Nacional de Enfermedades Raras.

Fomentar el desarrollo e implementacién de los regis-
tros de las enfermedades raras en las Comunidades Au-
ténomas.

Desarrollar y consensuar con las Comunidades Auténo-
mas criterios homogéneos para el Registro Nacional de
Enfermedades Raras, incluyendo un listado de enferme-
dades raras, un listado minimo bdsico de variables que
incluya la edad y el sexo, codificacion, definiciones es-
tandarizadas, manual de procedimiento y criterios basi-
cos comunes de calidad.

Promover la coordinacién del nivel nacional con los gru-
pos internacionales, que actualmente lideran y desarro-
llan la clasificacién y codificacién y sistemas de ontolo-

gia médicos sobre las enfermedades raras.

Prevencion

Reducir la inci-
dencia de aquellas
enfermedades
raras susceptibles
de beneficiarse de
programas de pre-

vencién primaria.

3.1

3.2

3.3

3.4

Aconsejar a hombres y mujeres que toman medicacién
que busquen consejo médico antes de iniciar un proyec-
to de embarazo.

Disponer de guias para profesionales sanitarios sobre
el balance riesgo-beneficio de la utilizacién de medica-
mentos durante el embarazo, especialmente sobre los
tratamientos para enfermedades crdnicas.

Fomentar la disponibilidad de un servicio de informa-
cién sobre teratogenicidad, para aconsejar a la pobla-
cién y profesionales sanitarios, que sea accesible, uni-
versal y que respete la equidad del Sistema Nacional de
Salud.

Promover la farmacovigilancia post-comercializacién a ni-
vel del Sistema Nacional de Salud para detectar cualquier
riesgo de anomalia congénita asociada a la utilizacién de
medicamentos, con el apoyo de los registros de anomalias

congénitas.
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3.5

3.6

3.7

3.8

3.9

3.12

Mejorar el nivel del folato a través de suplementos peri-
concepcionales de dcido félico, ademas de promover el
consumo de alimentos ricos en folatos y el uso apropia-
do de alimentos enriquecidos.

Mejorar el nivel de la vitamina B12 en las mujeres vege-
tarianas para evitar su déficit en el recién nacido.
Prevenir la obesidad y el bajo indice de masa corporal en
la embarazada.

Eliminar el consumo activo y pasivo de tabaco en la em-
barazada.

Evitar el consumo de alcohol en mujeres que estdn em-
barazadas o que planean estarlo.

Prestar especial atencidn a la dieta y estilo de vida en las
comunidades con bajo nivel socioeconémico o migra-
cién reciente.

Elaboracién e implantacién de un protocolo de Consulta
Preconcepcional

Garantizar que cualquier persona, hombre o mujer, sus-
ceptible de padecer o estar afectada por una enfermedad
genética o con riesgo de transmitirla a su descendencia
tenga acceso a un adecuado consejo genético dentro del
Sistema Nacional de Salud y, cuando esté indicado, al co-
rrespondiente analisis genético, asi como al diagnéstico
genético preimplantacional u otros tratamientos cuando
corresponda.

Asegurar que las mujeres con diabetes, receptoras de
trasplantes, epilepsia u otras enfermedades croénicas
y sus parejas reciben atencién e informacién sanitaria
preconcepcional para minimizar el riesgo de anomalias
congénitas.

Asegurar politicas de vacunacion basadas en la eviden-
cia para proteger a las mujeres de enfermedades infec-
ciosas asociadas a anomalias congénitas y para evitar
vacunaciones contraindicadas durante el embarazo.
Promover la implementacién de politicas para minimi-
zar la exposicién a contaminantes identificados como
lesivos para el desarrollo prenatal a través de acciones
regulatorias y de la comunicacion de los riesgos a las y
los ciudadanos.

Asegurar un programa de vigilancia para aquellos riesgos
medioambientales que hayan sido relacionados con las

enfermedades raras, incluyendo anomalias congénitas.
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Deteccion Precoz

Mejorar el diag-
nostico prenatal de
las enfermedades

raras.

4.1

4.2

4.3

4.4

4.5

Fomentar la creacién y utilizacién de los protocolos de
derivacién de gestantes con riesgo de enfermedad rara
fetal a unidades o consultas de diagndstico prenatal.
Disponer de protocolos de toma de muestras bioldgicas
para ulteriores estudios metabdlicos, bioquimicos, ge-
néticos y patoldgico fetal en casos de sospecha de enfer-
medad rara en fetos o recién nacidos fallecidos.
Unificar en el SNS los programas de cribado prenatal de
anomalias congénitas.

Fomentar la creaciéon de equipos multidisciplinares en
patologia perinatal donde se integren profesionales de
todas las areas implicadas en la atencidn al feto-recién
nacido.

Fomentar la disponibilidad de un directorio de unidades
o consultas de diagnéstico prenatal, cuidado intensivo
neonatal, cirugia infantil y prenatal y otros servicios al-
tamente especializados para la atencién al feto y recién
nacido de riesgo a nivel autonémico y a nivel nacional
a través del Registro de Centros, Servicios y Estableci-

mientos Sanitarios.

Mejorar los pro-
gramas de cribado
neonatal de enfer-
medades raras en
el SNS.

5.1

5.2

5.3

5.4

Los programas de cribado neonatal han de tener en con-
sideracidn la evidencia cientifica disponible, criterios de
equidad, coste efectividad de los programas, aspectos
éticos y factibilidad dentro del Sistema Nacional de Sa-
lud, segun la Ley 33/2011 General de Salud Publica y el
“Documento Marco sobre Cribado poblacional” aproba-
do por la Comisién de Salud Publica.

Reforzar la cooperacion entre los programas de cribado
neonatal de las Comunidades Auténomas y establecer
politicas de salud comunes a todas ellas.

La inclusién de enfermedades en los programas de cri-
bado debe realizarse de manera progresiva, de forma
que se incorporen, de forma racional y eficiente, aque-
llos cribados de los que se disponga de suficiente eviden-
cia cientifica sobre los beneficios en salud y de estudios
de coste efectividad que avalen su inclusién en la cartera
de servicios.

Desarrollar un Sistema de Informacién de cribado neona-
tal que permita a nivel autonémico y a nivel estatal, realizar
un correcto seguimiento y evaluacién de todos los progra-
mas. Para ello es fundamental la elaboracién de protocolos

consensuados por el Sistema Nacional de Salud.
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Mejorar el acceso
a pruebas diagnés-
ticas y al consejo

genético.

5.5

6.1

6.2

6.3

6.4

6.5

Desarrollar un Sistema de Gestién de Calidad que permi-
ta abordar de manera homogénea en todas las Comuni-
dades Auténomas los procesos de cribado, confirmacién
diagndstica, seguimiento y tratamiento, asi como garan-
tizar el consejo genético en los familiares cuando sea
necesario, para todos los programas. Para ello es funda-
mental la elaboraciéon de protocolos consensuados por

el Sistema Nacional de Salud.

Elaborar y difundir en el &mbito sanitario los protocolos
de actuacién diagndstica frente a una sospecha de en-
fermedad rara, con el fin de facilitar el uso racional y
eficiente de las pruebas bioquimicas, genéticas, histolé-
gicas y de imagen que contribuya al diagndstico rapido y
fiable. Para ello es fundamental la elaboracién de proto-
colos consensuados por el Sistema Nacional de Salud.
Potenciar la coordinacion entre los servicios asistencia-
les y las unidades de genética del Sistema Nacional de
Salud, fomentado el consejo genético como un instru-
mento clinico fundamental de la atencién sanitaria de
las personas y familias afectadas por una enfermedad
rara de causa genética.

Promover la participacién de los laboratorios de gené-
tica en programas de calidad internos y externos, tanto
a nivel nacional como internacional, que garanticen la
calidad de las pruebas.

Promover la identificacién de los recursos diagndsticos
en el Sistema Nacional de Salud (laboratorios clinicos
diagndsticos de enfermedades raras de origen genéti-
co, infeccioso, tumoral y téxico y otros recursos) a nivel
de Comunidad Auténoma y a nivel nacional a través del
Registro de Centros, Servicios y Establecimientos Sanita-
rios.

Avanzar en el desarrollo o en la concrecidén de la cartera
comun de servicios asistenciales de Genética del Siste-
ma Nacional de Salud con el fin de asegurar la equidad
en el acceso a los andlisis genéticos sobre los que exista
suficiente evidencia cientifica sobre su efectividad, sean
de utilidad clinica y hayan sido valorados previamente
en relacién a las implicaciones éticas, sociales, legales,
organizativas y econémicas de su inclusién en la oferta

asistencial publica.
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Agilizar el diagnés-
tico de sospecha de
enfermedad rara
en el ambito de la

Atencion Primaria.

7.1

7.2

Mejorar la formacién en sintomas y signos de alarma de
enfermedad rara en las siguientes areas de la atencién
primaria: Medicina de Familia, Pediatria, Matrona y En-
fermeria.

Reforzar el “protocolo de seguimiento del nifio” inci-
diendo en el seguimiento de los principales signos y sin-

tomas de determinadas enfermedades raras.

Atencion Sanitaria

Mejorar la atenciéon
sanitaria que
reciben pacientes
con una enferme-
dad rara, con el
objetivo de que sea
integral, continuada
y coordinada entre
los niveles asisten-

ciales.

8.1

8.2

8.4

8.5

8.6

8.7

8.8

8.9

Consensuar un modelo de atencién a las enfermedades
raras cuyos principios generales incluyan: trabajo cola-
borativo en red entre los diferentes niveles asistenciales,
multidisciplinaridad, coordinacién asistencial y de la in-
formacién y acompafiamiento de pacientes y familia.
Identificar las “Unidades de Atencién de enfermedades
raras” en el Sistema Nacional de Salud.

Continuar impulsando la designacién de Centros, Ser-
vicios y Unidades de Referencia (CSUR) en el Sistema
Nacional de Salud para la atencién de pacientes con en-
fermedades raras.

Establecer procedimientos de coordinacién entre pro-
fesionales de los diferentes niveles asistenciales y con
los Centros, Servicios y Unidades de Referencia (CSUR)
tanto para mejorar la derivacién de pacientes como para
compartir conocimiento.

Favorecer la figura del “gestor de casos” para facilitar el
seguimiento, la aplicacion y continuidad de la atencién
sanitaria en el &mbito de la Comunidad Auténoma y ga-
rantizar la informacién y el acompafiamiento de los pa-
cientes y sus familias.

Mejorar la transicién de pacientes con alguna enferme-
dad rara desde la consulta pedidtrica a la consulta de
personas adultas, trabajando conjunta y coordinada-
mente las unidades que atienden a la infancia y a perso-
nas adultas

Evaluar periédicamente la satisfaccién de poblacién
usuaria y profesionales sobre la atencién ofrecida en los
centros que reciben pacientes con enfermedades raras.
Elaborar un protocolo especifico para la atencién de pa-
cientes con enfermedades raras sin diagnédstico.
Fomentar y asegurar que en aquellas enfermedades ra-
ras que cursen con dolor, el dolor sea tratado, aunque se
desconozca la etiologia concreta de la enfermedad y/o se

esté esperando el diagnéstico definitivo. Para ello se.
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fomentard la coordinacién con profesionales implicados

en la atencién al dolor.

8.10 Fomentar la participacién de los Centros, Servicios y Uni-
dades de Referencia (CSUR) en las redes europeas de refe-
rencia que se establezcan de acuerdo con la Directiva de
Atencién Sanitaria Transfronteriza

9. Potenciar la rehabili- 9.1 Garantizar que el tratamiento de atencién temprana, re-
tacién integral (fisica, habilitacién y fisioterapia para todas las enfermedades
sensorial y cognitiva) raras que los requieran, sea coordinado a través del equi-
para las personas afec- po multidisciplinar que atiende a la persona enferma.
tadas por una enferme- |9.2 Promover laintegracion de la rehabilitacidn y fisioterapia
dad rara, con el fin de que reciban pacientes con una enfermedad rara por parte
optimizar, conservar de distintos equipos profesionales.

y/o asegurar sus capaci-
dades residuales.

10. Garantizar la aten- 10.1 Sensibilizar a los profesionales de la salud y dotarles de
cién psicolédgica a las instrumentos para la deteccién, valoracién, seguimiento
personas afectadas de y derivacién adecuados
enfermedades raras y 10.2 Ofrecer atencidén psicolégica, apoyo y asesoramiento du-
sus familiares rante el proceso de la enfermedad, asi como en el mo-

mento del diagnédstico y durante el consejo genético.
Terapias 11. Garantizar la accesibili- |11.1 Favorecer el uso adecuado de estrategias regulatorias de
dad en tiempo y forma autorizacion (por ejemplo, la autorizacién condicionada)
de los medicamentos que no retrasen el acceso a los medicamentos huérfanos.
huérfanos necesarios 11.2 Establecer, a través de la Agencia Espafiola de Medica-
para el tratamiento de mentos y Productos Sanitarios, un sistema de seguimien-
las enfermedades raras to y evaluacion adecuado sobre las propuestas de nuevos
en todo el territorio tratamientos autorizados para enfermedades raras.
nacional. 11.3 Favorecer los programas de acceso precoz antes de la au-
torizacién promoviendo un uso juicioso del uso compa-
sivo de medicamentos en investigacién que no compita
y sean complementaria con el programa de investigacion
clinica y las estrategias regulatorias de autorizaciéon con-
dicionada.
11.4 Mejorar las herramientas de informacién on-line sobre

medicamentos para el tratamiento de las enfermedades
raras que faciliten el acceso de profesionales, pacientes y
la sociedad en su conjunto a informacién de calidad (por
ejemplo, ficha técnica, prospecto, informe publico de eva-

luacién, e informe de posicionamiento terapéutico)
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11.5 Impulsar y promover que los laboratorios comerciali-
zadores de medicamentos huérfanos aporten datos far-
maco-epidemioldgicos a la Agencia Espafiola de Medi-
camentos y Productos Sanitarios desde la puesta en el
mercado de sus productos.

11.6 Valorar e impulsar desde la Agencia Espafiola de Me-
dicamentos y Productos Sanitarios los estudios de eva-
luacién de la seguridad de los medicamentos huérfanos
dentro del actual sistema de Farmacovigilancia.

11.7 Fomentar la evaluacion sobre la efectividad de los me-
dicamentos huérfanos, con el fin de mejorar los proce-
dimientos de tramitacién desde las etapas de desarrollo
preautorizacion.

11.8 Optimizar los plazos en el procedimiento de fijacién del
precio de los medicamentos huérfanos que hayan obte-
nido la autorizacion de comercializacién en el marco de
los criterios que se establezcan de acuerdo con la Ley
29/2006, de garantias y uso racional de los medicamen-
tos y productos sanitarios.

11.9 Promover la obtencién de informacién del uso de medi-
camentos huérfanos en la practica clinica en colabora-
cién con las Comunidades Auténomas.

11.10 Promover el intercambio de informacién entre las Co-
munidades Auténomas y la Agencia Espafiola de Medi-
camentos y Productos Sanitarios en cuanto a dificultades
de suministro en las presentaciones comercializadas, fa-
voreciendo asi su trazabilidad.

11.11 Promover, desde el Sistema Nacional de Salud, meca-
nismos que permitan informar y asesorar sobre la pres-
cripcién correcta de los tratamientos en enfermedades
raras.

11.12 Evitar la inequidad en el acceso de pacientes con enfer-
medades raras a los medicamentos huérfanos en los di-
ferentes centros y servicios sanitarios y entre las Comu-
nidades Auténomas a través de la creacién de un comité
asesor de medicamentos huérfanos y terapias para las
enfermedades raras.

11.13 Desarrollar protocolos de posicionamiento terapéutico

en el Sistema Nacional de Salud.
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12.

Potenciar la inves-
tigacion y el desa-
rrollo de medica-
mentos huérfanos y
tratamiento de alta

complejidad.

11.15 Promover la consulta de la Agencia Espafiola de Medi-

camentos y Productos Sanitarios con las organizaciones
de pacientes antes de la suspensién o revocacién de la
autorizaciéon de comercializacién de medicamentos y/o
productos farmacéuticos destinados al tratamiento de

las enfermedades raras.

11.16 Facilitar informacién de aquellos preparados para tratar

las enfermedades raras que, sin estar comercializados,
seria factible elaborar en Oficinas de Farmacia Servicios
de Farmacia con el fin de dar una homogeneidad en el

territorio nacional.

11.17 Realizar un analisis de necesidades de productos no cla-

sificados como medicamentos que se requieran para el

tratamiento de las enfermedades raras.

11.18 Continuar realizando un analisis de necesidades de pro-

12.1

12.2

12.3

12.4

12.5

ductos sanitarios, materiales de curas y dispositivos mé-
dicos de utilidad en el tratamiento de las enfermedades
raras, de forma que se mejore la calidad en el acceso a
los mismos en condiciones de equidad en todo el territo-

rio nacional.

Impulsar mecanismos que potencien el desarrollo de los
medicamentos huérfanos por las empresas farmacéuti-
cas y de biotecnologia que complementen las ayudas y
medidas adoptadas en la Unién Europea.

Mantener la consideracién de los medicamentos huérfa-
nosy tratamientos de alta complejidad en enfermedades
raras como lineas prioritarias de investigacion dentro de
los Planes Nacionales de I+D+i.

Posibilitar y agilizar la transferencia de resultados de in-
vestigacion.

Fomentar la investigacién independiente de los medica-
mentos huérfanos.

Estudiar mecanismos de retorno de la inversién en la
investigacion de medicamentos huérfanos que sean al-

ternativos al precio del medicamento.
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Terapias 13. Fomentar el acceso Dotar de fondos a la investigacion publica en medicamentos
avanzadas seguro de las per- de terapias avanzadas destinados a las personas afectadas por
sonas afectadas por | una enfermedad rara.
enfermedades raras | 13.1 Fomentar los enlaces y colaboracién con plataformas
a terapias avanza- europeas de alta produccién, de reciente creacion y el
das. uso de bancos europeos de productos basados en tera-
pias avanzadas de forma compartida.

13.2 Desarrollar acciones transversales en medicina regene-
rativa, nanobiotecnologia, bioingenieria y tecnologia
sanitaria y moléculas innovadoras.

Adaptar la legislacién sobre terapias avanzadas en re-
lacién a los consentimientos informados para el uso de
material bioldgico en investigacion.

13.3 Mejorar la difusion de la informacién relativa a las dife-
rentes modalidades de terapia avanzada y sus aplicacio-
nes disponible para asociaciones de pacientes y colecti-
vos profesionales implicados.

13.4 Establecer marcos legales para la investigacién con célu-
las troncales respetando los derechos establecidos en el
Convenio de Oviedo o en la Carta de los Derechos Funda-
mentales.

Atencion 14. Coordinar los 14.1 Impulsar la creacién de mecanismos de coordinacién
sociosanitaria distintos organis- interdepartamental entre las Consejerias de Sanidad,
mos e instituciones Servicios Sociales, Educacién y Trabajo y Cultura, que
involucradas en integre las politicas en enfermedades raras en el nivel
la atencién de las autonémico y en el nivel nacional entre las instituciones
enfermedades raras correspondientes.
para que las nece- 14.2 Promover y favorecer la colaboracién de los Centros,

sidades socio-eco-
ndmicas, laborales,
educativas, de ocio
y técnicas, tanto

de las personas
afectadas por una
enfermedad rara
como de la persona
cuidadora sean
adecuadamente

atendidas.

14.3

Servicios y Unidades de Referencia (CSUR) del Sistema
Nacional de Salud en enfermedades raras con el Cen-
tro de Referencia Estatal de Atencién a Personas con
Enfermedades Raras y sus Familias (CREER) de Burgos
articulando mecanismos o herramientas que garanticen
esa colaboracién (jornadas, reuniones periédicas, inter-
locutores claramente definidos, etc.).

Promover el disefio, implantacién y evaluacién de mode-
los de coordinacidén entre servicios sanitarios, servicios
sociales, servicios educativos y culturales que ayuden a
garantizar la continuidad de los cuidados de pacientes

con enfermedades raras.
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14.4

14.5

14.6

14.7

14.8

14.9

Garantizar los derechos de la persona enferma y su fa-
milia respecto a la informacidn, facilitindole la misma
respecto a: asociaciones de contacto; puntos o centros
de informacién dénde dirigirse para obtener informa-
cién sobre las ayudas de la Administracién, los recursos
de asociaciones u organizaciones especificas y servicios
sanitarios que existen en su Comunidad Auténomay que
podran apoyarles para mejorar su calidad de vida; pro-
cedimiento de obtencién del certificado de discapaci-
dad, centros de valoracién y ayudas y/o apoyos derivados
de dicha certificacién; proceso administrativo de trami-
tacién de prestaciones sanitarias y sociales para poder
cuidar adecuadamente a la persona enferma; dénde se
encuentran los servicios de orientacién y asesoramiento
laboral.

Facilitar informacién y formacién a los centros de va-
loracidn sobre las caracteristicas (diferenciales, especia-
les) de las enfermedades raras.

Colaborar, desde los servicios sanitarios, en la elabora-
cién de informes y guias laborales destinadas a la adap-
tacion de los puestos de trabajo a la discapacidad.
Potenciar y desarrollar herramientas para la capacita-
cién en cuidados sanitarios, apoyo emocional y fomento
de la autoayuda de las personas cuidadoras de pacientes
con una enfermedad rara.

Crear programas de atencién especificos para personas
que residen en el ambito rural o que por situacién geo-
grafica tiene dificultades de acceso a los servicios.
Fomentar y promover recursos que mejoren la calidad
de vida de las personas afectadas y que faciliten el man-
tenimiento en su entorno (servicios de ayuda a domici-
lio, servicios de hospitalizacién a domicilio, centros de

dia o centros de estancias temporales, etc.).

14.10 Garantizar la respuesta educativa, a través de las distin-

tas alternativas de escolarizacién (Programas de aulas
hospitalarias, de atencién educativa en domicilio, pro-
gramas de educacién inclusiva, etc.), a menores que por
razones de enfermedad no pueden seguir el proceso
normalizado de escolarizacién durante la ensefianza

obligatoria.
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15.

16.

Potenciar la inte-
gracion social, para
mejorar la calidad
de vida de las per-
sonas afectadas por
una enfermedad
raray sus familia-

res.

Fomentar las
campailas de sen-
sibilizacién hacia
las enfermedades
raras para profesio-
nales de la salud,
de la educacién,
del ambito social y
laboral y ciuda-
dania en general,
contribuyendo a
generar visibilidad
y aumentar su reco-

nocimiento.

14.11 Fomentar la integracion escolar de menores en los cen-

tros educativos.

14.12 Fomentar la creacién de centros ocupacionales dirigidos

15.1

16.1

16.2

16.3

16.4

16.5

a proporcionar a personas con discapacidad ocupacion
terapéutica para su ajuste personal, técnicas profesio-
nales para su integracién laboral y actividades de convi-

vencia para su integracién social.

Potenciar y fomentar estructuras o centros que contem-
plen las necesidades de respiro, o de otra indole, de las
personas que tienen a su cargo a personas afectadas por
una enfermedad rara (centros residenciales, pisos tute-

lados, ingresos temporales).

Promover la convocatoria de conferencias/jornadas so-
bre enfermedades raras.

Fomentar la realizacién de campaiflas de sensibilizacién,
concienciacién y educacién sanitaria desde el Ministe-
rio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad, Conseje-
rias de Sanidad y Asuntos Sociales y sociedades cienti-
ficas y profesionales, asi como desde cualquiera de las
demas entidades interesadas (charlas, folletos, posters y
demas medios de comunicacién) para llegar a la pobla-
ci6én general.

Fomentar la realizacién de campaiias de sensibilizacién
en centros educativos como medida de prevencién de la
discriminacién. Promoviendo el respeto a las diferen-
cias y normalizacion de las enfermedades raras en toda
la comunidad educativa. Acercar las enfermedades ra-
ras a las aulas, con testimonios de personas afectadas,
charlas, elaboracion de guias, cuentos infantiles, juegos,
carteles y folletos divulgativos.

Contribuir, colaborar y participar desde la comunidad
educativa y sociedad en general en la organizacién y ce-
lebracién del Dia Mundial de las Enfermedades Raras.
Promover campaifias de ocio y cultura mediante visitas

guiadas, juegos, carteles y folletos divulgativos.
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17.

18.

Potenciar el apoyo
al asociacionismo y

voluntariado.

Garantizar la
atencidn integral
amenores de

tres afios con una
enfermedad rara en
situacién de depen-
dencia o en riesgo

de padecerla.

17.1

17.2

17.3

Promover la creacién y el desarrollo de asociaciones,
impulsar su participacion y apoyar su colaboracién en el
desarrollo de actividades y programas.

Promover la participacién de las organizaciones de vo-
luntariado en programas y actividades sociosanitarias
para personas con enfermedades raras y sus familias.
Fomentar actividades del 4mbito sanitario desarrolladas
por las asociaciones de pacientes a distintos niveles: in-
tercambio de informacién y mejores préacticas, campa-
fias de concienciacién, educacién, formacién e investi-

gacion.

17.4 Cooperar con el Centro de Referencia Estatal de Aten-

17.5

17.6

18.1

18.2

cién a Personas con Enfermedades Raras y sus Familias
(CREER) de Burgos en el desarrollo del Programa de apo-
yo a familias, personas cuidadoras y ONGs sobre infor-
macién y asesoramiento y entrenamiento en cuidados y
servicios de respiro.

Crear mecanismos de participacién de las personas
afectadas, sus familias y asociaciones correspondientes,
en los procesos de toma de decisiones (normativos, or-
ganizativos, asistenciales, etc.) en los &mbitos nacional,
autondémico y en los propios centros asistenciales.
Apoyar la participacion de asociaciones de pacientes y
personas expertas en enfermedades raras para remitir
propuestas al Comité de Designacién de Centros, Servi-
cios y Unidades de Referencia (CSUR) en relacién con las
patologias o grupos de patologias que consideren prio-
ritarias y para la atencién de las cuales consideran que

habria que designar CSUR.

Apoyar e impulsar el Acuerdo sobre criterios comunes,
recomendaciones y condiciones minimas de los planes
de Atencidn Integral a menores de tres afios en situacion
de dependencia o en riesgo de desarrollarla.

Impulsar y agilizar los tramites para la valoracion del
grado de discapacidad, para poder entrar en el sistema
de ayudas, consideracién de familia numerosa, trans-

porte, etc.
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19.

Apoyar las inicia-
tivas en la investi-
gacion epidemio-
l6gica, clinica,
basica y traslacional
sobre enfermedades

raras.

18.3

Garantizar la inmediata derivacién, tras la deteccion,
hacia una intervencién temprana orientada a potenciar
su capacidad de desarrollo y bienestar, que posibilite
su integracién en el medio familiar, escolar y social, asi
como su autonomia personal de la forma mas normali-

zada posible.

18.4 Establecer la coordinacién entre profesionales de los

18.5

19.1

19.2

19.3

diferentes sistemas y servicios involucrados en la aten-
cién temprana de los menores con una enfermedad rara
en situacién de dependencia, o en riego de padecerla,
facilitando el intercambio de informacién que garantice
dicha atencién.

Posibilitar el acceso a la informacién sobre recursos y
servicios de Atencién Temprana en cada una de las Co-
munidades Auténomas, sobre desarrollo infantil, alte-
raciones de desarrollo y menores con una enfermedad
rara en situaciéon de dependencia o en riesgo de pade-

cerla.

Impulsar los futuros Planes Estatales de Investigacion
Cientifica, Técnica y de Innovacién en el marco de la
Accién Estratégica en Salud, en el drea de las enferme-
dades raras.

Aumentar la eficiencia de los recursos disponibles pro-
moviendo su uso compartido en el Sistema Nacional de
Salud.

Promover la difusién de las acciones publicas y privadas

de las ayudas a la investigacion.

19.4 Promover la disponibilidad de un inventario de centros

19.5

19.6

19.7

19.8

y grupos de investigacion y las patologias que estudian a
nivel autondmico y estatal.

Fomentar las actividades cientificas en relacién con los
Institutos de Investigacién Sanitaria y otros centros de
investigacién del Sistema Nacional de Salud.

Mantener un capital humano adecuado, promoviendo el
desarrollo de la investigacién entre el personal sanitario
e incrementando la masa critica investigadora.
Promover la realizacién de ensayos clinicos en enferme-
dades raras.

Promover el mantenimiento de la linea de investigacién
prioritaria en enfermedades raras dentro de los Planes
Estatales de Investigacion Cientifica, Técnica y de Inno-

vacién y en los de las Comunidades Auténomas.
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19.9 Apoyar desde la Accién Estratégica en Salud las areas
especificas de medicamentos de terapias avanzadas (te-
rapia génica y celular) en enfermedades raras.

19.10 Fomentar el apoyo institucional al desarrollo de nuevas
tecnologias, como biotecnologia y nanotecnologia.

19.11 Desarrollar e integrar los estudios genémicos y “-6mi-
cos” en general para el desarrollo de la medicina perso-
nalizada en las enfermedades raras.

19.12 Promover la Igualdad de género en el contenido de la
investigacion en enfermedades raras, para promover la
excelencia cientifica en linea con la Recomendacién de
la Comisién Europea sobre la European Research Area
de junio de 2012 y la Estrategia 2020 (igualdad de género
en el ambito de la participacién en estudios de investi-
gacion, realizacién de ensayos clinicos evitando sesgos
de género, integracion de la dimensién de género en el
contenido de la investigacién y la innovacién)

19.13 En cuanto a lineas de investigacion a potenciar en enfer-
medades raras, se propone tener en cuenta las priorida-
des de las acciones de la Comisién Europea, tales como
Horizonte 2020, IRDiRC, EUCERD, etc., siendo en este
marco donde tendrian cabida las lineas referidas a los
siguientes aspectos: o Epidemiologia descriptiva y ana-
litica en el area de la historia natural de la enfermedad
y de la nosologia clinica: desarrollo de redes multidisci-
plinares, desarrollo de los instrumentos necesarios para
disponer de bases de datos compartidas, registros y es-
tudios de cohortes. o Caracterizacion de los mecanismos
hereditarios, variantes gendmicas, genes implicados y
bases metabdlicas y celulares de las enfermedades ra-
ras. o Fisiopatologia: desarrollo de infraestructuras para
el uso y andlisis funcional de animales transgénicos,
apoyo al analisis de los datos obtenidos mediante gené-
mica, transcriptémica y protedmica, identificacién de
marcadores bioldgicos y perfiles metabdlicos para ser
utilizados con fines diagnésticos y de evaluacién del pro-
greso de la enfermedad, desarrollo de modelos celulares
y animales distintos al ratén. o Aplicacién de las apro-
ximaciones “Omicas” para el desarrollo de la Medicina
Personalizada y de la Medicina de Sistemas en el ambito
de las enfermedades raras. o Desarrollo y evaluacién de

nuevas pruebas diagnésticas

103




20.

Mantener y mejorar
las estructuras y

los instrumentos
necesarios para

el desarrollo de la
investigacién en en-

fermedades raras.

20.1

20.2

20.3

o Investigacién terapéutica: Determinaciéon de nuevas
dianas terapéuticas, como base a terapias farmacoldgi-
cas y desarrollo de la terapia génica y celular. o Estudios
de evaluacién: de calidad de vida, de los procesos de
atencién y cuidados en servicios sanitarios y sociales, y
finalmente la evaluacién de terapias y tecnologias sani-

tarias utilizadas.

Promover que las redes de centros y/o grupos de exce-
lencia en investigacién sobre enfermedades raras traba-
jen de manera coordinada.

Potenciar y dar continuidad a las acciones que realicen
cualquiera de las estructuras estables de investigacién
en relacién a las enfermedades raras tales como plata-
formas de servicios y unidades de apoyo a la investiga-
cién (biobancos, animalarios y otros).

Potenciar el desarrollo de la investigacién en el Instituto
de Investigacién en Enfermedades Raras (IIER), el Con-
sorcio CIBER, especialmente el CIBER de Enfermedades
Raras (CIBERER), RETICS y plataformas relacionadas
con enfermedades raras fomentando con ello la investi-
gacion cooperativa y el papel de las enfermedades raras

en el contexto de la investigacién biomédica espafiola.

20.4 Fomentar la cooperacién cientifica entre las institucio-

20.5

20.6

20.7

nes publicas (hospitales, universidades, Consejo Supe-
rior de Investigaciones Cientificas y otros Organismos
Publicos de Investigacidn), centros tecnoldgicos y em-
presas, a través de programas y convocatorias de ayudas
especificas, para la promocién de acciones conjuntas.
Promover una politica comprometida de investigacion,
especialmente en el area de los ensayos clinicos en po-
blaciones especificas (pediatria), diagnéstico y trata-
miento de las enfermedades raras.

Estimular la participacién en las actividades de inves-
tigacion sobre enfermedades raras financiadas por la
Unién Europea, apoyandola desde las Oficinas de Pro-
yectos Europeos.

Desarrollar un programa de identificacién de muestras
biolégicas de enfermedades raras en el seno de los dis-
tintos Biobancos y colecciones de muestras incluidas en
el Registro Nacional de Biobancos del Instituto de Salud
Carlos III.
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20.8

20.9

Incentivar el desarrollo de spin-off por parte de las insti-
tuciones cientificas sobre proyectos de enfoque traslacio-
nal.

Promover la implementacién de herramientas de gestion

del conocimiento.

20.10 Promover la participacién de profesionales sanitarios

asistenciales en proyectos de investigacion desde la pues-

ta en marcha de los mismos.

Formacién

21.

22.

23.

Aumentar el cono-
cimiento sobre las
enfermedades raras
en la formacién de
grado de las carre-
ras de ciencias de
la salud y ciencias

sociales.

Profundizar en la
nocién y manejo de
las enfermedades
raras en la forma-

cién de posgrado.

Fomentar la for-
macién continuada
relacionada con

las enfermedades
raras en la Atencién
Primaria y Atencién

Hospitalaria.

21.1

22.1

22.2

22.3

23.1

23.2

Proponer al Consejo de Coordinacién Universitaria la
inclusion curricular del cuerpo de conocimientos de las
enfermedades raras, adaptando la formacién inicial en
los programas de los estudios de ciencias de la salud y
sensibilizando a los alumnos de pregrado en la particula-

ridad de las enfermedades raras.

Fomentar, en el marco de los Programas Docentes de
los centros sanitarios (hospitales y centros de salud, fun-
damentalmente), actividades como la organizacién de
sesiones bibliogréficas, sesiones clinicas y seminarios
especificos sobre las enfermedades raras.

Proponer al Consejo Nacional de Especialidades la in-
clusién en el programa curricular de las distintas espe-
cialidades los aspectos especificos relacionados con las
enfermedades raras.

Incluir cursos monograficos sobre las enfermedades
raras en los programas de master y doctorado, segun la

normativa Bolonia.

Identificar las necesidades de formacién de profesiona-
les que atienden a pacientes con enfermedades raras,
tanto en Atenciéon Primaria como en Atencién Hospitala-
ria.

Promover la rotacién de profesionales de medicina,
psicologia, enfermeria, etc., en los Centros, Servicios y
Unidades de Referencia (CSUR) de enfermedades raras,
Centro de Referencia Estatal de Atencién a Personas con
Enfermedades Raras y sus Familias (CREER) e Instituto

de Investigacién de Enfermedades Raras (IIER).
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24.

Realizar programas
de formacion dirigi-
dos a asociaciones,
a los familiares y/o
persona cuidadoray
a las personas afec-
tadas en materia

de cuidados y auto-
cuidados, asi como
en prevencion de
las situaciones de

dependencia.

23.3

23.4

23.5

24.1

24.2

24.3

24.4

24.5

Fomentar el contacto y la cooperacién de profesionales
sanitarios con las asociaciones de personas afectadas por
enfermedades raras en las actividades formativas.
Promover la oferta de cursos de formacién continuada
en enfermedades raras a nivel autondmico y estatal.
Promover reuniones conjuntas enfocadas en las enfer-
medades raras entre profesionales de Atencién Primaria,
profesionales de la Atencién Hospitalaria y personas ex-
pertas procedentes de los Centros, Servicios y Unidades
de Referencia (CSUR), una vez constituidos, con el fin de
fomentar la comunicacién entre dichos colectivos, el in-
tercambio de estandares, procedimientos armonizados y

guias de buenas précticas, entre otras.

Incluir programas y actividades formativas para el apoyo
no profesional en el Plan Anual de Formacién Especiali-
zada en Servicios Sociales del IMSERSO y en el Programa
de Formacién del Centro de Referencia Estatal de Aten-
cién a Personas con Enfermedades Raras y sus Familias
(CREER) de Burgos.

Promover mecanismos que permitan el intercambio de
experiencias entre familias que tengan a su cargo perso-
nas con enfermedades raras y el acceso a apoyo emocio-
nal y en cuidados.

Impulsar la creacion en el Centro de Referencia Estatal
de Atencién a Personas con Enfermedades Raras y sus
Familias (CREER) de Burgos de una Escuela de formacién
para personas cuidadoras y facilitarles un entrenamiento
préctico en el cuidado y atencién de personas con enfer-
medades raras.

Asesorar a las asociaciones de pacientes y familias de
personas con enfermedades raras sobre las tecnologias
de apoyo y medidas de accesibilidad, a través del Centro
Estatal de Autonomia Personal y Ayudas Técnicas (CEA-
PAT) del IMSERSO.

Promover recursos formativos dirigidos a pacientes con
enfermedades raras y personas cuidadoras en el marco

de la Red de Escuelas de Salud para la Ciudadania.
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Tabla A2. Lineas de accién del Plan de EERR para responder a los objetivos especificos del
Plan en la CCAA de Andalucia

Objetivo Lineas de Accién

01. Aumentar el . Utilizacién de un listado de referencia de EERR para la Comunidad Auténoma,
conocimiento clasificado por grupos, que permita definir para cada una de ellas las
epidemiolégico necesidades de atencidén temprana, diagnéstico precoz, consejo genético,
sobre las medicamentos huérfanos, rehabilitacién, medidas especiales, etc.

enfermedades raras Definir un conjunto de datos minimos para los registros clinicos de EERR en los

centros sanitarios, de base poblacional amplia, comun, y en conexién con la

historia clinica digital. Establecer un modelo de acreditacion de estos registros.

. Obtener informacién sobre la prevalencia de EERR a través de la Historia
Clinica Digital (DIRAYA) complementdndola con la informacién obtenida de
otras fuentes como CMBDA, registros de cancer, y otras.

. Mejorar el conocimiento sobre los determinantes y el impacto en la calidad
de vida de las personas afectadas mediante proyectos de investigacién clinico-
epidemiolégica, dirigidos a conocer las necesidades de las personas afectadas
y de sus familiares, grado de discapacidad, caracteristicas de la atencién
prestada y aspectos socio-sanitarios.

. Evaluar la calidad de la atencién prestada y los circuitos de atencién a las
personas afectadas contando con la colaboracién de las asociaciones de
afectados.

. Facilitar desde la Consejeria de Salud informacién periddica relacionada con la
morbimortalidad de las EERR.

. Disponer dentro de la pagina web de la Consejeria de Salud de un espacio

especifico con informacién sobre aspectos epidemiolégicos de las EERR.

02. Mejorar el acceso Conjunto de Acciones de promocién y prevencién

de las personas o Reforzar las actuaciones de educacién sexual y planificacién familiar que
afectadas a una se realizan en AP dirigidas a poblacién adolescente, incorporando aspectos
atencion y cuidados especificos sobre EERR.

seguros y de o Identificar a personas en edad fértil con intencién de reproduccién que
calidad presentan algin factor de riesgo genético, obstétrico o psicosocial, segin las

indicaciones que recoge el Proceso Asistencial de Embarazo, Partoy Puerperio.
o Identificar signos de alerta de EERR durante los controles de salud en el nifio,
segun las indicaciones que recoge el Proceso Asistencial Atencién Temprana.
o Favorecer el diagndstico precoz de las enfermedades raras:
= Extensién del diagndstico prenatal conforme a los compromisos recogidos
en el Plan de Genética.
* Revisién de las enfermedades a detectar en el programa de deteccién precoz
(screening neonatal).
= Incorporar la deteccién de fibrosis quistica por medio de la determinacién

de tripsina inmunoreactiva.
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= Incorporar la determinacién de aminoacidopatias y alteraciones de la beta-
oxidacidén de acidos grasos por tdindem masas.
= Favorecer el diagnéstico de portadores de enfermedad rara.
o Preparacion al nacimiento, en caso de patologias diagnosticadas en el periodo
prenatal
= Evitar la presentacién de complicaciones que puedan aumentar los
riesgos para el neonato definiendo el plan de intervencién por un equipo
multidisciplinar.
= Incorporacién del paciente menor de 6 afios en el proceso de atencién
temprana, si fuera necesario.
. Definicidn de circuitos de atencidn para los pacientes:

o Asignacién de cada uno de los 14 grupos que conforman la lista de EERR del
AnexoldelDocumento, acentros, serviciosyunidadesconcretos (enfermedades
de tiroides y paratiroides se corresponderian con endocrinologia, tumores
raros con oncologia, trastornos mentales con psiquiatria, sistema nervioso
con neurologia, metabolopatias y malformaciones genéticas se enmarcarian
dentro de pediatria, etc..).

o Asignacién de grupos a las especialidades “troncales” en la atencién integral
del paciente con EERR: Pediatria en pacientes en edad pedidtrica; Medicina
Interna, Medicina de Familia, Rehabilitacién contando con la participacién de
Salud Mental en aquellas en las que se precise intervencién directa sobre el
paciente o sobre los familiares.

= Las distintas Unidades de Gestién Clinica incluirdn en su cartera de servicios
la atencién a las enfermedades raras de su dmbito de actuacién. Las UGC
hospitalarias estableceran su relacién con otros centros, servicios o unidades
de apoyo (Unidades de Genética, Técnicas de Imagen, Centros de referencia,
etc..). Esta cartera de servicios contemplard en su oferta las siguientes
actuaciones:

= Facilitar el acceso a la informacién sobre EERR a profesionales y pacientes.

= Conocer y aplicar las guias-protocolos de actuacion sobre las EERR, de su
ambito de actuacién con especial atencién a la continuidad asistencial.

= Coordinacién e intercambio de informacién con otras unidades afines.

= Detectar las necesidades de formacién e investigacidon de sus profesionales.

= Controlar la efectividad y calidad de las notificaciones y registros de EERR.

= Participar en proyectos de investigacion de ambito nacional e internacional.

= Evaluar la satisfaccion de usuarios y profesionales.

> Los servicios no configurados como UGC dispondran de la relacién de enfermedades
raras de cuya atencién son referentes, designando a los Facultativos Especialistas de
Area (FEA) correspondientes.

o Con ambito de érea sanitaria (atencion hospitalaria y primaria) se establecerdn
los recursos disponibles para la atencién a las EERR (unidades de genética clinica,

circuitos de derivacion, atencién temprana, rehabilitacién, salud mental, entre otros).
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o Planificacién al alta hospitalaria. En los casos de ingresos reiterados y/o
prolongados, todas las altas irdn precedidas de un plan de intervencién
consensuado con el paciente y su familia, y en el que deben intervenir AP y
AH. Este plan debe contener informacion sobre las necesidades detectadas, los
profesionales responsables del seguimiento, las citas y consultas previstas y las
instrucciones bésicas para el seguimiento del paciente, asi como los teléfonos
de contacto para cualquier duda.

o Diagndstico eintervencién social en el entorno hospitalario. El trabajador social
valorard la red social del paciente con sospecha de EERR, con anterioridad al
alta (en caso de ingreso), o tras la primera consulta de especialidades, y en
coordinacién con AP, para garantizar la adaptacién de la familia en su entorno
y detectar problemas

o Se elaborard un Manual de Atencidn socio-sanitario, donde se definan las
actividades de la red de Trabajo social y su coordinacién con otras Consejerias
y servicios sociales.

o Todos los pacientes diagnosticados de una EERR contardn con un plan de
intervencidn, en el que se recojan aspectos clinicos y de integracién familiar y
social: actuaciones con la familia, con el entorno escolar o de formacién, con
el entorno laboral y con los aspectos de ocio y relaciones.

o La Consejeria de Salud y el Servicio Andaluz de Salud identificaran los
potenciales centros de referencia autondmicos para las EERR, procediendo a
su designacion y acreditacion conforme a la normativa nacional y autonémica
al respecto.

o Disponibilidad, en tiempo y forma, de los medicamentos y productos sanitarios
necesarios para el tratamiento de las enfermedades raras.

= Creacién de un Observatorio, formado por una Comisién de expertos
en medicamentos y productos necesarios para el tratamiento de las
enfermedades raras, dependiente de la Secretaria General del SAS

» Campafla de difusién activa a los médicos y a sus pacientes sobre la
posibilidad de que la medicacidn se facilite a los pacientes en los servicios de
farmacia de los hospitales que elijan, por motivos de proximidad geografica
u otras razones, independientemente del hospital donde se les instaure el
tratamiento, segun establece la Resolucién 129/03 del SAS para la Ordenacién
de la Dispensacion de Medicamentos a Pacientes Externos.

= Se seguird teniendo en cuenta en la evaluacion de resultados y en la fijacion
de objetivos de los Contratos Programa de los Centros, las desviaciones
presupuestarias que se produzcan como consecuencia de tratamientos para
enfermedades raras.

o Revisién de productos sanitarios que son utilizados para ciertas EERR y que
carecen de subvencidn, especificando las condiciones y casos en que debieran

utilizarse.

109




Instar ala Direccién General de Productos Sanitarios y a la Agencia Espaifiola del
Medicamento a que antes de la baja en el mercado de productos farmacéuticos
valoren el impacto de esta retirada sobre personas afectadas, debiendo
establecerse un periodo de consulta con las organizaciones de pacientes.

Apoyar la creacién en Andalucia de un Centro de Fabricacién de medicamentos
huérfanos y de medicamentos sin interés comercial para enfermedades raras,
asi como, de productos dietéticos especificos para las alteraciones metabdlicas,

en cooperacion con otros centros similares.

03. Mejorar la gestion

del conocimiento
en enfermedades
raras, la
formacion de los
profesionales

y fomentar la

investigacién

Desarrollar una estrategia formativa conjunta con el Plan de Genética en EERR,
que comprenda:

Formacién de pregrado (cursos libre configuracién) y postgrado (cursos de
doctorado) y formacién continuada.

Rotacién de profesionales (médicos, trabajo social, enfermeria...) en los
centros de referencia de enfermedades raras.

Contenidos especificos de EERR adaptados a las competencias previamente
definidas.

Especial atencién en la capacitacién para la deteccidon de signos y sintomas
sugestivos de EERR en Atencién Primaria de Salud.

Mantener la priorizacién desde la Consejeria de Salud de los proyectos de
investigacion sobre EERR y favorecer la solicitud de proyectos conjuntos de
ambito nacional e internacional, en las siguientes areas:

Etiologia.

Diagnéstico

Tratamiento (medicamentos huérfanos y otras terapias no farmacolégicas).
Epidemiologia

Calidad de vida y atencidn socio-sanitaria

Realizar campafias de sensibilizacién a la poblacién general sobre las EERR.
Desde la Consejeria de Salud de la Junta de Andalucia se desarrollaran
programas de promocién y acciones de sensibilizacién sobre EERR y su

deteccion en colaboracién con otros organismos.

04. Desarrollar

informacion
actualizada sobre
enfermedades raras
de interés para las
personas afectadas,
profesionales de la
Salud y sociedad en

general

Participacién de grupos de trabajo multidisciplinares y multisectoriales en su
elaboracién, contando con las asociaciones de personas afectadas de la EERR
a abordar.

Estardn dirigidas a homogeneizar las actuaciones de los profesionales
sanitarios, y contaran con informacién especifica para personas afectadas,
familiares, cuidadores y docentes.

Se desarrollara una guia general por grupo de enfermedades y guias especificas
para aquellas EERR que se prioricen en funcién de su magnitud y complejidad

de atencién.
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Incluiran las actividades preventivas, diagnésticas, terapéuticas y de
rehabilitacién recomendadas, sobre la base de la evidencia cientifica
disponible para cada EERR. Definiran los circuitos especificos para la atencién
a los pacientes, los recursos disponibles y centros de referencia en el SSPA para
realizar estas actuaciones, conforme a un esquema comun:

Aspectos genéticos.

Aspectos preventivos.

Actuaciones diagnoésticas.

Sospecha y confirmacién.

Necesidades de atencién temprana.

Tratamiento, rehabilitacién y seguimiento. Prevencién de complicaciones.
Aspectos sanitarios para la adaptacién escolar o laboral.

Asociaciones de enfermos existentes.

Aspectos sociosanitarios de la enfermedad, enlaces y bibliografia.

Se definirdn los profesionales que en cada caso deban actuar como gestores /
coordinadores de la atencién a las personas afectadas.

Se garantizard las actualizaciones peri6dicas de las mismas cada 3 - 5 afios.
Estaran a disposicién de los profesionales y ciudadania en el espacio web del

portal de salud de la Consejeria de Salud.

05. Reconocer la
especificidad de las
enfermedades raras
y abordarlas en su
conjunto desde el
sistema sanitario
con una estrategia
global, contando
con la participacion
de las asociaciones

de afectados

Se definiran para cada EERR sus caracteristicas de cronicidad y posible impacto
sobre la funcionalidad, informacidén que recogeran las guias de atencién a las
EERR.

Se analizaran por el Observatorio previsto en la accidn 23, las necesidades de
medicamentos y otros productos necesarios para el tratamiento de cada EERR,
su coste econdémico y la aportacion del SSPA y del paciente.

Se analizard, en el marco de la disponibilidad presupuestaria, el procedimiento
y la cuantia de la ayuda por traslado para recibir atencidn sanitaria en los

centros de referencia.
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Tabla A3. Lineas de accién del Plan de EERR para responder a los objetivos especificos del
Plan en la CCAA de Canarias.

Linea estratégica Proyecto Acciones

Sistemas de informacion | Registro de . Consolidar la implementacién en las Historias

y riesgo de EERR Enfermedades Raras de Clinicas Electrénicas del SCS (Drago AP, Drago AE
la Comunidad Auténoma y SAP) del formulario de registro de enfermedades
de Canarias. raras que incluya un conjunto minimo de datos para

la recogida homogénea de informacién basica en
los centros asistenciales de APy AE.

. Desarrollar los procedimientos técnicos necesarios
para la comunicacién de la informacién desde las
Historias Clinicas Electrénicas (Drago AP, Drago
AE y SAP) al Registro de enfermedades raras de
Canarias.

. Mejorar progresivamente los mecanismos para
la captacion de casos a partir de las fuentes de
informacién disponibles con la finalidad de
conseguir un censo de personas con enfermedades
poco frecuentes en Canarias.

. Disefiar un modelo de gestiéon dindmico para
el acceso al Registro de enfermedades raras de
Canarias, incluyendo la consulta de los arboles
genealégicos informatizados, por parte de los
profesionales sanitarios autorizados de acuerdo con
los procedimientos establecidos para la solicitud de
informacién de los diferentes registros y sistemas
de informacién del SCS.

. Potenciar en los centros hospitalarios de titularidad
privada la recogida de informacién y comunicaciéon
de casos al Registro autonémico de enfermedades
raras.

. Promover la evaluacién continua del
funcionamiento del Registro de enfermedades raras
de Canarias para identificar areas de mejora (déficits
de cumplimentacién, errores de codificacion,
etc.) y establecer las correspondientes acciones
correctoras.

. Elaborar informes periddicos que permitan conocer
la situacién epidemiolégica de las enfermedades

raras en Canarias.

112



Favorecer la obtencién y comunicacién al Registro
Estatal de Enfermedades Raras (ReeR) de la
informacidn relativa a los casos de enfermedades
raras priorizadas por el Ministerio de Sanidad,
asi como facilitar la comunicacién y el trabajo
en red con el resto de Registros autonémicos de

enfermedades raras.

Adaptacién de los
sistemas de informacién
a la especificidad de las

enfermedades raras.

Asegurar que todos los centros hospitalarios de la
red publica de Canarias disponen de forma infor-
matizada del petitorio actualizado de pruebas diag-
noésticas a las unidades de genética clinica, garanti-
zando el acceso de los pacientes a dichas pruebas en
condiciones de equidad.

Potenciar el desarrollo de la historia clinica compar-
tida entre los diferentes centros asistenciales de AP
y AE, asi como, favorecer también la informacién
compartida entre profesionales de los centros socio-
sanitarios para garantizar la continuidad asistencial
de las personas con enfermedades poco frecuentes.
Promover modelos de comunicacién virtuales, tan-
to entre los propios profesionales como entre los
profesionales y los pacientes.

Favorecer el desarrollo de sistemas informatizados
que den acceso rapido a las diferentes modalidades
terapéuticas de enfermedades raras, con el objeti-
vo de que sirva al profesional como un soporte a la
toma de decision para la prescripcion del tratamien-
to mas idéneo de acuerdo con las circunstancias cli-

nicas del paciente.

Prevencion y diagnéstico

precoz

Prevencién primaria
preconcepcional y

durante el embarazo.

Potenciar la adopcién de medidas de salud publica
dirigidas a promover estilos de vida saludables y evi-
tar el consumo de sustancias perjudiciales durante
la etapa preconcepcional y el embarazo desde el de-
sarrollo de la consulta preconcepcional y las consul-
tas de seguimiento de control del embarazo.

Impulsar el desarrollo de consultas ginecolégicas
de asesoramiento reproductivo con el apoyo de las
unidades de genética clinica para facilitar el acceso
a este servicio a aquellas pacientes y/o parejas con
enfermedad rara que se estén planteando un emba-

razo
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Deteccién temprana y

diagndstico

Impulsar la realizacién de cribajes en la pareja de
las enfermedades genéticas graves autosémicas
dominantes o autosémicas recesivas con elevada
tasa de portadores entre la poblacién general, tales
como la fibrosis quistica, la hiperplasia suprarrenal
congénita, la atrofia muscular espinal y otras ya
bien conocidas, de acuerdo con los criterios de
derivacién establecidos por la Comisién Nacional
de Reproduccién Humana Asistida.

Determinar los criterios de derivacién para
Diagnéstico  Genético  Preimplantacional, de
acuerdo con los establecidos por la Comisién
Nacional de Reproduccién Humana Asistida, y
favorecer el acceso de las mujeres que cumplan con
los mismos.

Establecer e implementar un protocolo que
incluya un circuito especifico para la derivacién
de las personas con sospecha a las unidades de
enfermedades raras, asi como a las unidades de
genética clinica (asesoramiento y diagnéstico
genético), tanto desde el dmbito de atenciton
primaria como de atencién hospitalaria.

Favorecer el desarrollo del diagndstico prenatal
mediante el disefio de circuitos de derivacién
con caracter preferente en los casos de mujeres
embarazadas con riesgo de afectacién del feto por
una enfermedad rara.

Agilizar la derivacién a los Centros, Servicios o
Unidades de Referencia (CSUR) del Sistema Nacional
de Salud de pacientes con sospecha de enfermedad
rara cuando no sea posible su diagnéstico en
Canarias.

Potenciar el cribado neonatal en Canarias con
criterios de utilidad diagnéstica terapéutica.
Impulsar el diagndstico genético presintomatico
de las enfermedades raras en los casos que se

determinen.
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Fortalecimiento de las
unidades de genética
clinica de referenciay
consultas especializada

en enfermedades raras.

Dotar a las unidades de referencia y consultas espe-
cializadas con recursos de precisiéon diagndstica y
clinica para un diagnéstico precoz, adecuando los
recursos estructurales y asistenciales al crecimiento
de la demanda.

Incrementar, con criterios coste eficiencia y con sig-
nificado clinico, de forma especifica, la capacidad
tecnoldgica de las unidades de genética clinica para
disponer de las pruebas de bioquimica y genéticas
mas actuales para mejorar la cobertura de la de-
manda de pruebas diagnoésticas.

Incorporar la bioinformatica y la tecnologia Next
Generation Sequencing (NGS), entre otras tecnolo-
gias para favorecer el diagnéstico de las enfermeda-

des raras.

Organizacion de la

atencion sanitaria

Atencidn de las personas
con enfermedades poco

frecuentes.

Consolidar la creacién y dotaciéon de las unidades
provinciales de referencia en enfermedades raras
en las dos islas capitalinas, para garantizar una aten-
cién de calidad, segura, eficiente, multidisciplinar y
coordinada, con profesionales especializados.
Definir el circuito asistencial del paciente con en-
fermedades poco frecuentes, para desarrollar un
modelo adecuado de atencién y garantizar su conti-
nuidad asistencial y seguimiento.

Implementar los modelos de coordinacién necesa-
rios entre las islas no capitalinas y las unidades de
referencia, para permitir, en la medida de lo posi-
ble, ofrecer una atencién especializada en el lugar
de residencia de los pacientes.

Impulsar el caracter multidisciplinar en las unida-
des de referencia.

Crear en el &mbito hospitalario, consultas monogra-
ficas, unidades o grupos de trabajo especializados

de referencia en patologias concretas.

Mejora de la atencién
a los pacientes pedia-

tricos.

Potenciar la figura del pediatra de referencia en las
islas no capitalinas para favorecer la coordinacién
con las unidades especificas, ya sea de pacientes
diagnosticados a través del cribado neonatal de me-
tabolopatias como de otras enfermedades raras.

Favorecer la implantacién y el desarrollo homogé-

neo de las consultas de transicion de la edad pedia
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trica a la edad adulta mediante la aplicacién de un
protocolo comun en las diferentes areas de salud
que asegure la continuidad asistencial y la periodi-
cidad del seguimiento de los pacientes.

Impulsar y dar continuidad al desarrollo de lared de
Unidades de Atencién Temprana de Canarias, que
incluye al menos una unidad en cada isla, para la
valoracidn, la intervencién y el seguimiento, segin
lo establecido en el mismo.

Promover desde las Unidades de Atencién Tempra-
na el desarrollo de sesiones de trabajo entre los dife-
rentes dispositivos implicados (sociales, educativos

y sanitarios) para la valoracién de casos complejos.

Promocién de la
humanizacién en
la atencioén a las

enfermedades raras.

Impulsar por parte del Comité de Evaluacién y/o
Unidades de Enfermedades Raras la mejora del pro-
ceso de informacién y comunicacién de los profe-
sionales médicos a las personas con enfermedades
poco frecuentes y sus familiares.

Facilitar la informacién, la comunicacién y el apoyo
en la gestién de todos los tramites clinicos y admi-
nistrativos (citas, recursos de apoyo, ...) a los pacien-
tes, especialmente a través de la figura del gestor de
casos de referencia.

Promover el acompafiamiento profesional durante
el proceso asistencial para facilitar el afrontamiento
del mismo por parte de pacientes y familiares.
Favorecer la cumplimentacién del documento de
Manifestaciones Anticipadas de Voluntad por par-
te de los pacientes, para que el personal sanitario
actiie de acuerdo con el mismo en el caso de que
llegasen a producirse las circunstancias necesarias

para ello.

Abordaje integral de
forma coordinada
con otros ambitos de

atencion

Coordinacién con otros
sistemas de protecciéon
social para garantizar el
abordaje integral de las
personas con enferme-

dades poco frecuentes.

Favorecer la coordinacién entre el d&mbito de servi-
cios sociales y el sanitario para mejorar el acceso de
las personas con enfermedades poco frecuentes a
los productos de apoyo (antiguas ayudas técnicas),
tales como los destinados a la adaptacién del mobi-
liario y del hogar, el cuidado personal, las activida-

des domésticas, sistemas de comunicacién (entre
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los que se incluyen los sistemas aumentativos y al-
ternativos de comunicacién), los ordenadores y los
juguetes adaptados, entre otros

Diseflar e implementar un protocolo de coordina-
cién entre el sistema sanitario y otros sistemas de
proteccién social de Canarias para mejorar el abor-
daje integral de las personas con enfermedades
poco frecuentes (educacidn, servicios sociales, se-
guridad social, ...).

Definir centros de referencia con servicios de aten-
cién directa responsables de poner a disposicién de
las personas afectadas por una enfermedad rara y
a sus familiares, al equipo multidisciplinar de su
centro / unidad de referencia para que reciban una
atencién integral respecto a los cuidados sociosani-

tarios necesarios para mejorar su calidad de vida.

Potenciacién del papel
de las asociaciones de
pacientes y el apoyo

social.

Potenciar el papel de las asociaciones de pacientes,
apoyando el desarrollo de sus actividades, asi como
estableciendo acuerdos de colaboracién conjunta
para la mejora del conocimiento de las enfermeda-
des raras y la atencidén a las personas que las pade-
cen.

Favorecer el desarrollo de programas de voluntaria-
do para la realizacién de actividades dirigidas tanto

a pacientes como a familiares

Apoyo formativo al

paciente y la familia.

Incorporar en los programas formativos de las aulas
de salud del Gobierno de Canarias los contenidos de
prevencién primaria en lo relativo a las enfermeda-
des raras.

Promover la figura del paciente activo.

Acceso a los

tratamientos

Accesos a medicamen-
tos y otros productos

sanitarios.

Dar a conocer a pacientes y familiares los derechos
que tienen reconocidos con relacién a la prestacién
farmacéutica, incluyendo la distribucién de fairma-
cos de uso hospitalario.

Garantizar que el acceso a los tratamientos farma-
colégicos para enfermedades raras se lleva a cabo
en condiciones de equidad y de criterios que tengan
en cuenta las especificidades propias de estas pato-

logias.
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Promover la accesibilidad de las personas con en-
fermedades poco frecuentes a nuevas terapias y tra-
tamientos.

Homogeneizar la accesibilidad de los pacientes con
enfermedades poco frecuentes a productos y mate-
rial sanitario, coadyuvantes y ortoproétesis indicados
para el tratamiento de las enfermedades raras.
Avanzar en la medicina personalizada en la atenciéon
a las personas con enfermedades poco frecuentes

mediante el desarrollo de terapias CAR-T.

Tratamientos de
rehabilitacién y
otros tratamientos

complementarios.

Mejorar la atencién en lo relativo a los tratamien-
tos de rehabilitacién, asi como la accesibilidad a los
mismos por parte de los pacientes con enfermeda-
des poco frecuentes de acuerdo con sus necesida-
des.

Favorecer el apoyo psicoldgico continuado al pa-
ciente, asi como, a los cuidadores y familiares, en
el marco de la atencién multidisciplinar de forma
coordinada con los especialistas referentes de su
proceso.

Asegurar que los tiempos de duracién de los trata-
mientos de rehabilitacién y otros tratamientos com-
plementarios se adecuan a las necesidades reales
de las personas con enfermedades poco frecuentes,
mas alld de que se prevea o no la recuperacion de la
funcionalidad, y siempre que se garantice la mejora

de la calidad de vida del paciente.

Formacién y sensibili-
zacion de los profesio-

nales.

Promover desde el SCS el desarrollo de acciones de
formacién estructurada en el ambito de las enfer-
medades raras orientadas a todos los profesionales
sanitarios implicados en la atencidn de las mismas.
Promover la actualizacién e informacién de los pro-
fesionales con relacién a los nuevos servicios o pres-
taciones que se pongan en funcionamiento.

Favorecer el acceso a herramientas de apoyo para el
diagnéstico diferencial a través de la web del SCS 'y
promover la publicacién de informacién sobre en-
fermedades raras en los portales de trabajo de los

profesionales.
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Desarrollar acciones formativas dirigidas a otros
profesionales implicados en la atencién a las perso-
nas con enfermedades poco frecuentes y sus fami-
lias, como son los trabajadores sociales, los técnicos
de servicios sociales, los logopedas y los docentes,
entre otros.

Establecer marcos de colaboracidon estables para
favorecer la formacién y sensibilizacién de los pro-

fesionales en Enfermedades Raras.

Investigacion.

Estimular y apoyar la investigacién en enfermeda-
des raras en Canarias y la participacién de los pro-
fesionales/investigadores canarios en investigacién
nacional y europea/ internacional sobre las mismas.
Mejorar aquellas unidades o servicios en los que
exista un mayor conocimiento y experiencia clinica
en el ambito de las enfermedades raras para ser pro-
puestos como CSUR en Canarias.

Reforzar la colaboracién con las Universidades y las
sociedades cientificas para potenciar los estudios de
investigacion y la innovacién en el ambito de las en-

fermedades raras.

Concienciacion y
educacion a los

pacientes

Sensibilizacién de la po-
blacién general en rela-
cién con las enfermeda-

des raras

Habilitar en la pagina web del SCS un espacio sobre
enfermedades raras con el objetivo de ofrecer in-
formacién y concienciar a la poblacién en general
sobre su casuistica.

Reforzar la colaboraciéon interinstitucional y con
los agentes sociales para promover una mayor sen-
sibilizacién social con relacién a las enfermedades
raras.

Desarrollar acciones de comunicacién para dar a
conocer la Estrategia de Enfermedades Raras mas
alla del ambito institucional, acercandola tanto a
pacientes como a la poblacién general.

Favorecer el uso de redes sociales para la difusién
de actividades y conocimiento sobre enfermedades

raras.
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Tabla A4. Lineas de accién del Plan de EERR para responder a los objetivos especificos del
Plan en la CCAA de Castilla y Leén.

Area

Objetivo

Lineas de actuacion

Sistemas de informacion

y riesgo de EERR

Favorecer el desarrollo de

la actividad del RERCyL

Proceso de captacién e identificacion de casos de
EERR

Dar continuidad al personal de soporte al
RERCyL.

Intercambiar informacién con los Registros de
EERR de otras CCAA limitrofes con Castilla y
Leén

Promover la difusién de la informacién del

RERCyL.

Impulsar la mejora de los
SSII en el ambito de las
EERR

Desarrollar un sistema multiplataforma que
incluya una App interactiva sobre EERR para los
y las profesionales.

Informar sobre EERR a los y las profesionales.

Mejorar la informacién

a los pacientes, los
familiares, las asociaciones
y la sociedad en su

conjunto.

Facilitar a los pacientes y sus familiares la
informacién relevante sobre EERR.

Establecer —mecanismos de contacto 'y
cooperacién con las asociaciones de pacientes de
EERR.

Plan de sensibilizacién para la ciudadania en

general.

Mejorar la informacién

a los pacientes, los
familiares, las asociaciones
y la sociedad en su

conjunto.

Facilitar a los pacientes y sus familiares la
informacion relevante sobre EERR.

Establecer = mecanismos de contacto y
cooperacion con las asociaciones de pacientes de
EERR.

Plan de sensibilizacion para la ciudadania en

general.

Prevencion y Deteccion

Precoz

Favorecer la prevencion
en EERR y mejorar el

diagndstico precoz

Potenciar el Programa de Deteccién Precoz de
Enfermedades Congénitas en Castilla y Le6n
Establecer protocolos para el estudio de fetos o
recién nacidos fallecidos en caso de sospecha de
EERR

Estilos de vida saludables en la poblaciéon

Potenciar el diagndstico
y el asesoramiento
genético y otras pruebas

complementarias

.

Reforzar la estructura en Red de apoyo a los
estudios genéticos en los pacientes pediatricos

Estructura en red de apoyo a los estudios
genéticos en pacientes adultos, estableciendo los

NARy los EMR
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Impulsar el Asesoramiento Genético
Preconcepcional

Favorecer la realizacién de pruebas diagnésticas

Aumentar la capacidad

resolutiva de AP

Ampliar competencias en el abordaje de las
EERR-SD

Consensuar el petitorio de pruebas diagndsticas de
AP

Comunicacién directa desde AP con los y las
profesionales de referencia o disponibilidad de

Médico Interconsultor.

Atencion Sanitaria

Potenciar el modelo
autonémico de la atencién
alas EERR-SD en pediatria

Potenciar al DiERCyL

Capacitacién/ formacién pediatrica en EERR
Disponibilidad de clinicos de referencia para el
tratamiento de la enfermedad mental infanto-
juvenil

Adecuar la transicién de los y las pacientes

pediatricas a adulto

Avanzar en la
implementacién del
modelo de la atencién a las
EERR-SD en adultos

Configuracién de los NAR y los EMR

Modelo de coordinacién con las dreas de salud
Plan de comunicacién del modelo de atencién a
las EERRSD en adultos

Afianzar el modelo de
atencién a las EERR-SD en

las areas de salud

Protocolos de atencién integral dentro del AS
Programas de hospitalizaciéon domiciliaria en
EERR

Favorecer la continuidad de los y las
profesionales en EERR

Enfermera Gestora de Casos para EERR-SD

Acceso a los cuidados paliativos pediatricos

Favorecer la humanizacién
y la atencidén centrada en la

persona

Adaptar diferentes proyectos de humanizacién
del Plan Persona en las unidades de atencién a
las EERR

Garantizar los apoyos a la familia y la
continuidad en la atencién durante el proceso

diagndstico

Facilitar el desarrollo
de intervenciones

complementarias

Incorporar psicélogos en las unidades de EERR
Acceso de las familias a recursos psicosociales y
educativos

Acceso a servicios de rehabilitacion, fisioterapia,
logopedia, terapia ocupacional y prescripcién de
ejercicio fisico

Mejora de los servicios de nutricién clinica y

dietética.
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Terapias

Mejorar el acceso a los .
medicamentos huérfanos
necesarios para el .

tratamiento de las EERR

Facilitar a las personas con EERR-SD el acceso a
los tratamientos
Favorecer la participacién de pacientes en

ensayos clinicos

Favorecer la prescripcién |+

y uso adecuado de

Promover la evaluacién y el uso seguroy

adecuado de los medicamentos

medicamentos . Mejorar la administracién de los tratamientos en
Hospitales de Dia
Atencion sociosanitaria, | Coordinacién . Mejorar los mecanismos de coordinaciéon

educativa y laboral

interinstitucional para la

atencion a las personas con
EERR-SD

interinstitucional
Favorecer la comunicacién y el intercambio de
informacién

Optimizar la Atencién Temprana

Avanzar en la mejora .

de procedimientos y

prestaciones de servicios
sociales en el ambito de las
EERR

Mejorar el procedimiento de reconocimiento del
grado de discapacidad y dependencia
Proporcionar un Servicio de Teleasistencia a
Domicilio a las personas afectadas por EERR que
lo precisen y tengan reconocida la condicién de

dependencia

.

Favorecer la integracién de

las personas con EERR-SD

en los centros educativos

(infancia/jovenes)

Plan de acogida y de atencién en el centro
educativo

Reforzar la colaboracién interinstitucional
(Sanidad y Educacién) en el ambito educativo
Dotar a los centros y/o proporcionar al alumnado
con EERRSD los recursos necesarios para su
integracion

Evaluar la respuesta educativa a las EERR

Integracion laboral de las

personas con EERR-SD

Realizar sesiones conjuntas entre los equipos
de orientacién de educacién y los orientadores
profesionales del ERCyL para mejorar la

transicion a la vida laboral y adulta

Favorecer un marco de .
colaboraci6n con las

asociaciones de pacientes.

Mejorar la coordinacién de los y las
profesionales de la administraciéon publica con
los de las entidades sociales

Participacién de las asociaciones de pacientes
con EERR SD en los Consejos de Salud de Area

Investigacion

Impulsar la investigacion |+

en EERR

Favorecer el desarrollo de un plan de
investigacién y un marco presupuestario estable
para la investigacién en EERR

Potenciar la realizaciéon de estudios de

investigacion en el &mbito de las EERR
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Apoyar la labor investigadora de los y las

profesionales

Favorecer la difusién
de informaci6n sobre
investigacion, desarrollo e

innovacién en EERR

Incorporar dentro de los canales de
comunicacién de SACyL informacién especifica
de las EERR

Difundir los resultados en salud de las
investigaciones e innovaciones realizadas en el

ambito de las EERR

Promover la innovacién en

el &mbito de las EERR

Favorecer la traslacién y transferencia de los
resultados de investigacidn, facilitando la
innovacién en EERR

Promover la colaboracién publico-privada para

favorecer la innovacién

Formacion

Favorecer la formacién
continua en EERR en el

ambito sanitario

-Programa especifico de formacién en EERR.
Estancias formativas/ rotaciones en unidades de
referencia, CSUR y otros centros especializados.
Acuerdos de colaboracién de formacién en EERR
Metodologia de trabajo sistematizada que
permita el flujo de informacién y la formacién

conjunta de profesionales

Favorecer la formacién
en EERR con caricter

interinstitucional

Formacion en EERR orientada a los y las
profesionales de educacidn, servicios sociales y
del ambito laboral

Formacidn especifica en el ambito educativo

orientada a profesores y servicios de orientacién

Favorecer la formacién de
los pacientes, familiares y

asociaciones

Promover la formacién de los pacientes y
familiares
Planificar acciones formativas para la

capacitacion del tejido asociativo

123




Tabla A5. Lineas de accién del Plan de EERR para responder a los objetivos especificos del
Plan en la CCAA de Extremadura

Area Objetivo Lineas de actuacién

Informacion sobre las Proporcionar informacién |+ Desarrollo y/o colaboracién en campafias

EERR sobre EERR y recursos informativasyotrasactuacionesdesensibilizacién
disponibles a personas sobre enfermedades poco frecuentes dirigidas
afectadas y familiares, a la poblacién general y a profesionales de los
a profesionales de los diferentes 4mbitos implicados.
diferentes ambitos . Difusién a través de la pagina Web de la
implicados, y a la Consejeria competente en materia de Sanidad de
poblacién general informacion actualizaday fuentes de informacién

fiables sobre enfermedades raras dirigidas a la
poblacién general.

. Difusiéon del Plan Integral de Enfermedades
Raras a las instituciones y profesionales
relacionados con la prevencidn, el diagnéstico y
la atencidén a las enfermedades raras, asi como
a las asociaciones de pacientes y a la poblacién
general.

«  Impulso de la informacién sobre teratégenos a la
mujer durante el periodo previo a la concepcién
y en el embarazo.

. Difusidn, a través de Internet y redes sociales
adecuadas, de informacién actualizada y de
fuentes de informacién fiables sobre EERR,

dirigidas a la poblacién general.

Potenciar el diagndstico . Disponibilidad en el sistema Jara de informacién
y el asesoramiento sobre las unidades o consultas de diagndstico
genético y otras pruebas prenatal existentes en el Sistema Sanitario
complementarias Publico de Extremadura, patologias que abordan

y vias de acceso.

. Dotacién de los Servicios de Atencidn al Usuario
de un acceso a la informacién sobre recursos
diagndsticos disponibles en enfermedades raras,
patologias que abordan y vias de acceso, para

que puedan resolver dudas o consultas de las

personas afectadas y familiares.
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Prevencion Primaria y

Deteccion Precoz

Desarrollar estrategias
de prevencién primaria
dirigidas a reducir la

incidencia de EERR

Promocién de habitos de vida saludables
(alimentacién sana, ejercicio fisico, evitar el
consumo de tabaco y alcohol, etc.) durante el
periodo previo a la concepcién y en el embarazo.
Potenciacién de la administracién de acido
félico, para prevenir las anomalias congénitas
del tubo neural y otras malformaciones, y del
recordatorio a la mujer de concertar una visita
preconcepcional.

Implantacién de un programa de deshabituacién
tabdaquica para abordar el tabaquismo activo
y pasivo en el embarazo desde la Consulta
preconcepcional o la primera visita de control
del embarazo.

Deteccién y control del consumo de alcohol y
otras sustancias en el embarazo.

Detecciéndel Sindrome Alcohdlico Fetal enrecién
nacidos o menores de madres consumidoras de
alcohol en el embarazo.

Puesta a disposiciéon de profesionales sanitarios
informacién actualizada sobre el balance riesgo-
beneficio de la utilizacién de medicamentos
durante el embarazo, especialmente en los

tratamientos de enfermedades crénicas.

Detectar precozmente
los casos de EERR, con
criterios de equidad y

accesibilidad

Elaboracién de una Guia de signos y sintomas
de sospecha de enfermedades raras en Atencién
Primaria, para mejorar el diagnéstico desde las
consultas de pediatria, medicina de familia,
matrona y enfermeria.

Fomento de la creacion de equipos
multidisciplinares en patologia perinatal
integrados por profesionales de todas las dreas
implicadas en la atencidn al feto recién nacido.
Fomento de la coordinacién entre Atencién
Primaria y las consultas de genética para facilitar
el consejo genético a todas las personas y familias
afectadas por una enfermedad rara de causa
genética.

Continuidad y mejora del Programa de
Cribado Neonatal de enfermedades endocrino

metabdlicas implantado en Extremadura.
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Detectar precozmente
los casos de EERR, con
criterios de equidad y

accesibilidad

Elaboraciéon de una Guia de signos y sintomas
de sospecha de enfermedades raras en Atenci6én
Primaria, para mejorar el diagndstico desde las
consultas de pediatria, medicina de familia,
matrona y enfermeria.

Fomento de la creacién de equipos
multidisciplinares en patologia perinatal
integrados por profesionales de todas las dreas
implicadas en la atencién al feto recién nacido.
Fomento de la coordinacién entre Atencién
Primaria y las consultas de genética para facilitar
el consejo genético a todas las personas y familias
afectadas por una enfermedad rara de causa
genética.

Continuidad y mejora del Programa de
Cribado Neonatal de enfermedades endocrino
metabdlicas implantado en Extremadura.
Implantacién del cribado neonatal de
inmunodeficiencias graves en el Sistema
Sanitario Publico de Extremadura.

Impulso del diagndstico prenatal no invasivo de
aneuploidias en el Sistema Sanitario Publico de
Extremadura.

Creacién y puesta en marcha de un registro
unico de diagnoéstico prenatal de la Comunidad
Auténoma.

Avance del diagnéstico genético postnatal y de
portadores sanos en el Sistema Sanitario Publico
de Extremadura.

Potenciacién de los laboratorios de genética
del SES, garantizando la equidad en el acceso
a las pruebas diagnésticas y la calidad de los

resultados.

Sistemas de informacion

Incrementar el
conocimiento
epidemiolégico sobre las

EERR en Extremadura

Potenciacion del Sistema de Informacién sobre
Enfermedades Raras de Extremadura.

Difusiéon de informacién epidemiolégica
sobre Enfermedades Raras en Extremadura
dirigida a todas las instituciones, profesionales
y asociaciones de pacientes relacionadas con
el diagnostico y la atencién de las personas

afectadas, y a la poblacién general.
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Promociéon de estudios epidemioldgicos
especificos sobre enfermedades raras en
Extremadura que permitan conocer y evaluar
aspectos como la atencién sanitaria y social, el
grado de dependencia o la calidad de vida de las
personas afectadas.

Colaboracién en la Implantaciéon del Registro
Nacional de Enfermedades Raras en coordinacién

con las Comunidades Auténomas.

Atencion Sanitaria

Integral

Garantizar la asistencia
sanitaria de las personas
con EERR favoreciendo la
continuidad en la atencién
y la accesibilidad a los

recursos necesarios

Desarrollo de los recursos necesarios, en base a la
evidencia cientifica, para conseguir un adecuado
tratamiento y seguimiento de las personas
afectadas.

*Mejora de la atencidn psicoldgica a las personas
con enfermedad rara y sus familias, desde el
momento del diagndstico y durante todo el
proceso.

*Evaluacién de la calidad de la atencién prestada
a las personas afectadas con la colaboracién de
las asociaciones de pacientes.

Creaci6én de consultas interdisciplinares para la
atencion a pacientes con EERR en el mismo dia,
por los distintos especialistas implicados en su
patologia, en todas las areas de salud.
Implantacién de consultas de transiciéon para
pacientes con EERR trabajando de forma
interdisciplinar entre los servicios implicados en

pediatria y personas adultas.

Estructurar una red
integrada que permita
extender la atencién
especifica a las
enfermedades raras en la

CCAA de Extremadura

Disponibilidad de un dispositivo protocolizado,
agil y eficiente, que garantice la coordinacién
de recursos en todo el proceso, actie como
referente para profesionales y pacientes y haga
posible la continuidad asistencial de pacientes
con enfermedades raras.

Disponibilidad de un dispositivo protocolizado,
agil y eficiente, que garantice la colaboracién
(comunitaria e intercomunitaria) entre los
centros hospitalarios de referencia en cada EERR
y los centros hospitalarios comunitarios que

realizan el seguimiento continuado de pacientes.
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Potenciar la humanizacién
en la asistencia sanitaria
integral a pacientes con

EERRy familiares

Mejora de la relacién médicopaciente, en
espacios adecuados, en la atencién a pacientes
con enfermedades rarasy sus familias, y de forma
especial en la comunicacién de malas noticias.
Atencién a profesionales para la mejora de la
comunicacién a la familia y del acompafiamiento
en duelo.

Establecimiento o definicién de criterios de
inclusién de las EERR en los protocolos de

actuacion en cuidados paliativos.

Garantizar la accesibilidad
en tiempo y forma de los
MH necesarios para el
tratamiento de las EERR
en todo el territorio
nacional, asi como
productos sanitarios,
coadyuvantes, material

de cura, dispositivos
médicos y productos dieto-
terapéuticos a las personas

afectadas por una EERR

Fomento del uso adecuado y el acceso a la
autorizacion para el uso de medicamentos
huérfanos.

Establecimiento, a través de la Agencia Espafiola
de Medicamentos y Productos Sanitarios, de un
sistema de seguimiento y evaluacién adecuado
sobre las propuestas de nuevos tratamientos
autorizados para enfermedades raras.
Evaluacién de eficacia y seguridad de los
tratamientos con medicamentos huérfanos.
Mejora de las herramientas de informacién
online sobre medicamentos para el tratamiento
de las enfermedades raras que faciliten el
acceso de profesionales, pacientes y la sociedad
en su conjunto a informacién de calidad tales
como ficha técnica, prospecto, informe publico
de evaluacién, e informe de posicionamiento
terapéutico, etc.

Fomento de la evaluacién sobre la seguridad
de los medicamentos huérfanos, con el fin de
promover su uso adecuado.

Promocién de la coordinacién y de la obtencién
de informacién del uso de medicamentos
huérfanos en la practica clinica en colaboracién
con otras Comunidades Auténomas y con la
Agencia Espafiola del Medicamento.

Realizacién de un analisis de necesidades de
productos no clasificados como medicamentos
que se requieran para el tratamiento de las

enfermedades raras.
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Facilitacién del acceso a productos sanitarios,
coadyuvantes, material de cura, dispositivos
médicos y productos dietoterapéuticos a las
personas afectadas por una enfermedad rara.

Fomento del acceso seguro de las personas
afectadas por enfermedades raras a terapias

avanzadas.

Potenciar la I+D de MH
y tratamientos de alta

complejidad

Mantenimiento de la consideracién de los
medicamentos huérfanos y tratamientos de
alta complejidad en enfermedades raras como
lineas prioritarias de investigacién mediante la

colaboracion con los Planes Nacionales de I+D+i.

Atencion Integral:
ambito educativo y

social

Facilitar, agilizar y
normalizar el proceso
de escolarizacién del

alumnado con EERR

Inclusiéon de la atencién al alumnado con
necesidades educativas debidas a EERR en el
futuro desarrollo normativo.

Coordinacién de las actuaciones educativas,
sanitarias y sociales del alumnado con
enfermedades raras en el contexto escolar
para mejorar la participaciéon de profesionales
sociales y sanitarios en la comunidad educativa
y dar una mayor cobertura a las necesidades del
alumnado con EERR.

Desarrollo y seguimiento del actual protocolo
para la acogida y atencién de niflos/as con
enfermedades raras o poco frecuentes en los
centros educativos de Extremadura.

Fomento de la creacién de equipos de ayuda
en el marco de la Red Extremefia de Escuelas
Promotoras de Salud, que ofrezcan su apoyo a
los centros educativos donde haya alumnado con
alguna EERR, para asi mejorar

la relacién del centro educativo con las familias,
estableciendo redes de colaboracién con
ellas y otros agentes, para mejorar el nivel de
conocimiento y comprensién de las EERR en los
equipos docentes.

Garantia de la continuidad de la educacién en
los casos de hospitalizacién o convalecencia

domiciliaria de los alumnos/as con una EERR.
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Informar, formar y
sensibilizar a la comunidad
educativa sobre las EERR
al objeto de acercar la
problemadtica de las
mismas al contexto
educativo y lograr la
inclusién de menores con
EERR durante la etapa
escolar y su normalizacién
social, incorporando
nuevos conocimientos y
replanteando creencias y

miedos.

Realizaciéon de campaflas informativas y de
sensibilizacién sobre EERR dirigidas a la
comunidad educativa.

Realizacion de talleres de sensibilizacién
dirigidas al alumnado o la comunidad educativa.
Existencia de un Plan Anual de Formacién
sanitaria, social y educativa sobre necesidades
de atencién de alumnos/as con EERR en el medio
educativo.

Educacién en la diversidad, el respeto, la
solidaridad y la igualdad de oportunidades,
teniendo en cuenta la problemdtica de las
enfermedades raras en el ambito educativo.
Creaci6n de la figura de responsable profesional
a nivel de Servicios Centrales del SES que,
con la colaboracién de las gerencias de las
areas de salud, apoye la implementacién, en
cobertura y calidad de aplicacién, del Protocolo
para la acogida y atencién de los nifios/as con
Enfermedades Raras o Poco Frecuentes en los

Centros Educativos de Extremadura.

Mejorar la accesibilidad
en los procesos de
reconocimiento del grado
de discapacidad y de
dependencia en los casos
de personas afectadas por
EERR

Deteccién precoz de situaciones de riesgo social
en familias de menores afectados por una
enfermedad rara para una valoracién y abordaje
tempranos.

Derivacidn a los servicios sanitarios de menores
en situaciéon de riesgo social con sospecha
de indicadores de EERR para valoraciéon y

diagndstico precoz.

Mejorar la cobertura

de servicios orientados
alaintegracién en la
comunidad, al aumento de
la autonomia personal y el
soporte de la red familiar
y social de las personas
afectadas por EERR en

situacién de dependencia

Mejora de la disponibilidad de prestaciones
sociales a personas con enfermedades raras.
Disponibilidad  suficiente de prestaciones
econémicas para atender las necesidades
sociofamiliares o de ayudas individualizadas
a personas con EERR y sus cuidadoras/es
principales.

Mejora del acceso al mercado laboral de las
personas afectadas por EERR, facilitando la
conciliacién laboral y familiar, y aumentando
la informacién y sensibilizacién del tejido

empresarial.
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Mejora de la cobertura de prestaciones de
atencién social especializada que contribuyan
a la promocién de la autonomia personal para

personas con EERR.

Impulsar la formacién en
EERR de profesionales y
personas implicadas en la

atencién de las mismas

Identificacién de las necesidades formativas
sobre EERR de los distintos colectivos
profesionales implicados en la atencién de las
mismas en Extremadura.

Incremento de la formacién en EERR en los
estudios de grado, postgrado y especializada en
Ciencias de la Salud, necesaria para la atencién
de las personas afectadas y sus familias.
Promocién de la formacién continuada
(presencial y virtual) en enfermedades raras
de los profesionales del SSPE, especialmente
de atencién primaria de salud y de atencién
hospitalaria, con los objetivos de mejorar la
identificacién temprana de las mismas y atender
adecuadamente las necesidades de pacientes.
Impulso de la formacién inicial y continuada
sobre enfermedades raras a otros colectivos
profesionales implicados: profesorado,
personal educador, personal de trabajo social,
profesionales de la psicologia, etc., y a otro
personal de la Administracién Autondémica
y local, incidiendo especialmente en el que
trabaja en los temas de orientacién de empleo,
discapacidad o valoracién de la dependencia,
pero sin olvidar otros colectivos como los
responsables de planificacién, obras publicas,
parques y jardines, trafico y transporte, etc.
Impulso de la formacién dirigida a personas
cuidadoras y/o familiares de personas afectadas
por EERR y profesionales de ayuda a domicilio
y respiro familiar, destinada a dar a conocer
los sintomas, evolucién de la enfermedad,
necesidades de atencidn, cuidados paliativos y
autocuidados; e impulso de la creacién de aulas
virtuales y del adecuado acceso a la formacién

online que favorezca dicha formacién.
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Identificacién de las necesidades formativas sobre
EERR de los distintos colectivos profesionales
implicados en la atencién de las mismas en
Extremadura.

Incremento de la formacién en EERR en los
estudios de grado, postgrado y especializada en
Ciencias de la Salud, necesaria para la atencién de
las personas afectadas y sus familias.

Promocién delaformacién continuada (presencialy
virtual) en enfermedades raras de los profesionales
del SSPE, especialmente de atencién primaria de
salud y de atencién hospitalaria, con los objetivos
de mejorar la identificacién temprana de las
mismas y atender adecuadamente las necesidades
de pacientes.

Impulso de la formacién inicial y continuada
sobre enfermedades raras a otros colectivos
profesionales implicados: profesorado, personal
educador, personal de trabajo social, profesionales
de la psicologia, etc.,, y a otro personal de la
Administracién Autondémica y local, incidiendo
especialmente en el que trabaja en los temas de
orientacién de empleo, discapacidad o valoracién
de la dependencia, pero sin olvidar otros colectivos
como los responsables de planificacién, obras
publicas, parques y jardines, trafico y transporte,
etc.

Impulso de la formacién dirigida a personas
cuidadoras y/o familiares de personas afectadas
por EERR y profesionales de ayuda a domicilio
y respiro familiar, destinada a dar a conocer los
sintomas, evolucion de la enfermedad, necesidades
de atencidn, cuidados paliativos y autocuidados;
e impulso de la creaciéon de aulas virtuales y
del adecuado acceso a la formacién online que
favorezca dicha formacién.

Promocién del desarrollo de congresos, jornadas,
encuentros y otras actividades formativas similares
de ambito regional, nacional y/o internacional sobre
la atencién a pacientes con EERR, fomentando la

difusién cientifica sobre las mismas.
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Actualizacién de la formacién en genética basica
del personal facultativo de atencién primaria de
salud y de atencién hospitalaria.

Implicacién de pacientes y familiares afectados
en la promocién de estrategias de formacién e
informacién sobre EERR, al objeto de hacerles
protagonistas en su cuidado.

Celebracién de encuentros entre asociaciones de
personas afectadas y familiares, profesionales
del ambito educativo y profesionales del &mbito
sanitario, que permitan el intercambio de
experiencias, la formacién en EERR y ayuden a
la implementacién de las actividades de apoyo al

alumnado con EERR en el 4mbito educativo.

Impulsar y difundir la

investigacion sobre EERR

Promocién de los proyectos de investigacion
sobre enfermedades raras, a nivel autonémico,
nacional e internacional.

Creacién de un Sistema de Registro mediante
el que se difunda el conocimiento sobre
investigaciones en EERR desarrolladas por
entidades de la CA de Extremadura.

Mejora de las estructuras y los instrumentos
necesarios para el desarrollo, transferencia y
difusion de la investigacion sobre enfermedades
raras.

Identificacién de aquellas EERR que sean de
interés estratégico y/o sin tratamientos de
probada eficacia.

Impulso de la participacién en proyectos e
iniciativas europeas sobre EERR, a través de
los programas de I+D+i y de Salud de la Unién
Europea, promoviendo la participacién de los
grupos de investigacién en estos programas, y
en consonancia con el vigente Plan Regional
de Investigacién, Desarrollo Tecnoldgico e
Innovacidn.

Implicacién de pacientes y familiares afectados
por EERR en la elaboracién de politicas de
Investigacion, al objeto de hacerles protagonistas

en su cuidado.
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Tabla A6. Lineas de acciéon del Plan de EERR para responder a los objetivos especificos del
Plan en la CCAA de Galicia.

Eje estratégico

Objetivos

Acciones

Desarrollo del
Registro Gallego
de EERR

Normalizar y registrar la informacién

relacionada con las EERR en Galicia,

proporcionando datos epidemiolégicos

sobre su incidencia y prevalencia, asi como

de sus factores determinantes asociados.

Los objetivos concretos de este eje se

centran en:

Normalizar la informacién de acuerdo
con las pautas homologadas en el
ambito nacional e internacional.
Evaluar y mejorar el proceso de
forma continuada para garantizar
una informacién fiable, completa
y actualizada sobre las personas
afectadas por EERR que sean objeto de
registro.
Realizar informes periddicos y
publicaciones con el fin de mejorar
el  conocimiento  sobre  estas
enfermedades y darles visibilidad.
Coordinar las unidades dependientes
del Sergas que intervengan en la
asistencia sanitaria con asociaciones
de pacientes y con otras instituciones
relacionadas con las EERR objeto de
registro, de acuerdo con el previsto en
la Ley 8/2008, de 10 de julio, de salud
de Galicia.

Contribuir al desarrollo de lineas de
investigacién prioritarias sobre las
EERR que sean objeto de registro, asi
como de cualquier otra actividad que

contribuya a su mejor conocimiento.

Publicacién del decreto por lo que se
creay regula el RERGA.

Creacién de la Comisién Gallega de
EERR mediante decreto.

Proceso de inscripcién inicial de los
pacientes con diagndstico conocido
procedentes del panel consensuado
con el Ministerio de Sanidad.
Desarrollo e implementacién del
sistema de notificacién al RERGA
desde la historia clinica electrénica
del paciente por parte del personal
sanitario.

Adaptacién de la plataforma VIXIA e
integracion con el sistema de historia
clinica electrénica de los pacientes de
EERR.

Desarrollo de algoritmos para captar
pacientes con diagndstico confirmado
de una EERR mediante el uso del
big data del Sergas -a través de la
herramienta HEXIN-. Eso permitira
disminuir de manera exponencial el
trabajo necesario hasta ahora para
conseguirlo.
Concienciacién  de  todos  los
profesionales que diagnostican, tratan
y siguen pacientes con EERR sobre la
necesidad de comunicar sus casos al
RERGA.

Adaptacién de la herramienta de
registro a los cambios indicados en
el manual de procedimientos estatal
y a las necesidades especificas del

contexto gallego.
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Refuerzo de
la prevencién
primaria y
secundaria de
EERR.

El objetivo central de este eje es garantizar

la prevencién primaria y secundaria de las

EERR. Para lograrlo, se priorizara:

Evitar la transmision de
enfermedades hereditarias de
progenitores a descendientes,
mediante técnicas de reproduccién
humana asistida y DXP

Ofrecerles al 100 % de los neonatos
en Galicia el acceso a la realizacion de
las pruebas de cribado incluidas en el
programa.

Garantizar el acceso a un idéneo
diagnéstico y tratamiento a los bebés
participantes en el programa que lo
necesiten.

Disminuir el incidente de
discapacidades psiquicas y fisicas
originadas por las EERR mediante la
deteccidn precoz.

Reducir el tiempo de diagnéstico de

las EERR.

Realizacion del asesoramiento genético
antes y después de cada prueba para
permitir a las personas afectadas la
toma de decisiones informadas.
Realizacién del diagnéstico precoz
de todas aquellas EERR detectables
mediante cribado neonatal.
Despliegue y desarrollo de los
algoritmos de HEXIN para ampliar
el campo de actuacién y reducir los

tiempos de diagnoéstico.

Normalizacion
de la Asistencia

Sanitaria

Definir el nuevo modelo asistencial y

organizar la asistencia.

Elaboracién de los nuevos protocolos
y procedimientos por parte de la
Comision Gallega de EERR.
Implantacién de los protocolos y
procedimientos acordados.

Revisién y actualizacién periddica de
los protocolos y procedimientos.
Organizacién y valoracién de la
asistencia para la confirmacién
diagnéstica de pacientes con sospecha
de padecer una enfermedad rara y sus
familias.

Disefio e implementacién de los nuevos
circuitos en las dreas sanitarias.
Soporte tecnoldgico y de gestiéon que
facilite la implementacién del nuevo
modelo.

Difusion y formacién dirigidas a los/a

las profesionales implicados/as.
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Mejora del
acceso a

las terapias
farmacolégicas
y no

farmacolégicas

El objetivo principal de este eje es
facilitarles el acceso a los tratamientos
necesarios a las personas afectadas por
EERR, ya sea medicamentos huérfanos
o convencionales, terapias avanzadas,
farmacos en investigacién, nutricién
artificial o productos sanitarios, siempre

basandose en la evidencia cientifica

disponible y con las méximas garantias de

eficacia y seguridad.

+  Los objetivos concretos de este eje se

centran en:

. Garantizar el uso racional y eficiente

de los recursos terapéuticos dirigidos

al tratamiento de estas patologias.
. Potenciar la investigacion de

medicamentos destinados al

tratamiento de las EERR y facilitar la

participacién de las/os pacientes en

ensayos clinicos, especialmente en

los relativos a terapias avanzadas.

Acercamiento de la  atencién
farmacéutica al domicilio de los/as
pacientes con EERR que cumplen
con los requisitos para acceder a
los supuestos especiales de entrega
informada de medicamentos 'y
productos sanitarios.

Normalizacién del acceso de los/as
pacientes con EERR a los farmacos
elaborados como férmulas magistrales
debido a la ausencia de medicamentos
autorizados en el comprado y/o de
presentaciones adaptadas a su edad y/o
condicién clinica, circunstancias que
afectan especialmente a la poblacién
pedidtrica.

Integraciéon de los sistemas de
informacién del Sergas con el Sistema
de Informacién para determinar el
Valor Terapéutico en la practica Clinica
Real de los Medicamentos de Alto
Impacto Sanitario y Econémico en el
Sistema Nacional de Salud (Valtermed).
Incorporacién en la historia clinica
electrénica de la informacién minima
necesaria para conocer los resultados
en salud generados por los recursos
terapéuticos empleados.
Implementacién de protocolos
de seguimiento especificos por
medicamento y/o patologia diseflados
para ser cubiertos por los propios
pacientes. Estos protocolos prestaran
especial atencién a dimensiones
vinculadas a la calidad de vida

relacionada con la salud.
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Impulso a la
coordinacion
sociosanitaria y
la participacion

ciudadana

El objetivo principal de este eje es
optimizar la coordinacién entre las
actuaciones sanitarias y las sociales, lo
que incluye la identificacion y el desarrollo
de todas las sinergias que contribuyan

a aumentarla autonomia de los/las
pacientes de EERR, paliar sus limitaciones
o sufrimientos y facilitar su reinsercién

social.

Desarrollo de un modelo integral
y  participativo de todas las
administraciones  sanitarias  para
prestar una atencién mas precisa a
pacientes con EERR y a sus familias,
con un diseflo y ejecucién orientados
a las necesidades de las personas
usuarias.
Elaboracién consensuada de un
catdlogo de prestaciones o cartera
de servicios sociosanitarios y de
participacién ciudadana comin en
cuanto a concepto y terminologia.
Colaboracién con las asociaciones de
pacientes para mejorar y potenciar la
orientacion y el soporte sociosanitario
la personas con EERR y a sus familias.
Impulso de los consejos asesores de

pacientes en relacion con las EERR.

Fomento de
la formacién
y divulgacién
entre
profesionales,
pacientes,
familiares y

ciudadania

Formar al personal sanitario y difundir
entre sus profesionales el conocimiento
relativo a las EERR, y formar e informar

pacientes, familiares y cuidadores/as.

Deteccién de necesidades basandose
en encuestas online a los equipos
multidisciplinarios que atienden
pacientes con EERR.

Organizaciéon de grupos focales de
profesionales con el fin de definir y
estructurar las temadticas y dindmicas
docentes necesarias para generar un
itinerario formativo sobre EERR.
Determinacién y segmentaciéon de los
perfiles sanitarios que deben recibir
los planes formativos, asi como de la
intensidad y contenidos en funcién de
los objetivos parciales que se pretendan
conseguir para cada uno de los colectivos.
Disefio de los diversos itinerarios
formativos para cada uno de los
segmentos identificados (facultativos/as
de AP, pediatras, médicos/as de urgencias,
profesionales de hospitalizacién a
domicilio, personal de enfermeria de AP,

rehabilitadores/as, fisioterapeutas, etc.).
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Planificacién de unitinerario formativo
especifico para los/as coordinadores/as
de AP.

Seleccidén de los canales para desplegar
el plan de formacién.

Disefio de un itinerario anual de
sesiones clinicas: definiciéon de las
tematicas mas relevantes a impartir
trimestralmente en sesiones clinicas
tanto en AP como en AH.

Disefio de un plan formativo para
pacientes y familiares. Contard con
un enfoque tedrico-practico bajo el
formato de talleres, sesiones con
expertos y otros.

Implementacién del plan formativo,
con la colaboracién de las asociaciones
de pacientes.

Participacion de pacientes y familiares
en la formacién e informacién sobre

EERR.

Promocién de la
investigacion y
de la obtencion
de resultados en

sanidad

El objetivo central de este eje es dinamizar
la estructura de investigacién e innovacién
del Sistema Publico de Salud de Galicia
para:

*Incrementar la participacién y
colaboracién de los grupos gallegos de
investigacién sanitaria en lineas de I+D

relativas a EERR.

*Difundir los resultados de la investigacion.

+Orientar y unir esfuerzos para obtener

resultados en salud.

Fomento de la investigacién sobre
la historia natural de las EERR y los
medicamentos huérfanos.

Colaboracién en red con grupos a nivel
nacional e internacional.

Fomento de la difusién de los resultados
de investigacion.

Promocién de estudios que permitan
identificar prioridades y necesidades del
sistema, como la demora diagnéstica y
sus causas.

Creacién de grupos de trabajo para la
generacion de algoritmos en el marco de
HEXIN, con el objetivo de iniciar lineas de
trabajo sobre resultados en salud.
Participacién de pacientes y familiares
afectados en la promocién de estrategias

de investigacion sobre EERR.
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Tabla A6. Lineas de acciéon del Plan de EERR para responder a los objetivos especificos del
Plan en la CCAA de Galicia.

Eje estratégico | Objetivos Acciones

Sistemas de Mejorar la accesibilidad a la informacién . Coordinar y difundir la informacién
Informacion de recursos para afectados, familias y necesaria sobre EPF y los recursos
sobre EPF: profesionales. disponibles de la Comunidad de Madrid
recursos, para su atencién sanitaria y social.
registros y . Establecer = una  estrategia de
sistemas de digitalizacién de historias clinicas (HC)
informacién. para afectados por enfermedades poco

frecuentes en todos los hospitales del
Servicio Madrilefio de Salud.

. Fomentar el conocimiento de los
profesionales sanitarios y de los
Servicios de Atencién al Paciente
del Servicio Madrilefio de Salud,
de los recursos asistenciales en
Enfermedades Poco Frecuentes para
facilitar la informacién a los afectados
y sus familias.

. Potenciar el conocimiento de
los servicios de informacién y
orientacién, asi como los recursos
de las asociaciones de pacientes, a
profesionalesy afectados y sus familias,
a través de los canales disponibles por

la consejeria.

Disponer de informacién epidemiolégica +  Mantenimiento y mejora de la
de calidad que mejore el conocimiento de especificidad del SIERMA.
las enfermedades poco frecuentes . Dotar al SIERMA de recursos técnicos

y humanos suficientes que aseguren su
sostenibilidad a futuro.

. Continuar con la coordinacién con el
Registro Nacional de Enfermedades
Raras.

. Difusi6on del SIERMA y su contenido.
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Disponer de un sistema de informacién
integral para la planificacién, gestion,
evaluacién y seguimiento las acciones
estratégicas en enfermedades poco

frecuentes.

Contar con un sistema de informacién
integral para la gestion de la atenciéon
a EPF.

Facilitar la transparencia de resultados
del Plan.

Prevencion
y deteccion

precoz

Avanzar en la prevencién de EPF,
el diagnéstico precoz y el acceso a
asesoramiento genético a los afectados y

familiares.

Potenciar medidas dirigidas al control
de factores determinantes de salud
durante el periodo pregestacional y
gestacional.

Garantizar la equidad del acceso
a pruebas genéticas y adecuado
asesoramiento genético para las
personas susceptibles de padecer o
estar afectadas por una enfermedad
genética o con riesgo de transmitirla a
su descendencia.

Potenciar el diagndstico prenatal.
Progresar en el programa de cribado
neonatal en base a la evidencia
cientifica disponible, con criterios de
equidad y eficiencia.

Mejorar la formacién en sintomas y
signos de alarma de enfermedades
poco frecuentes, asi como en genética
en las siguientes 4reas de la atencién
sanitaria: Medicina de Familia,
Pediatria, = Matrona,  Enfermeria,
Fisioterapia y otros profesionales.
Colaborar con el Programa de Casos sin
Diagnéstico (SpainUDP) del ITER.

Atencion
sanitaria.
Unidades de
Experiencia,
Centros,
Servicios y
Unidades de
Referencia:
coordinacion
y colaboracion

en red

Contar con elementos clave que posibiliten
el desarrollo de una atencion sanitaria
integral con una adecuada coordinacion
entre los distintos niveles asistenciales

y colaboracion en red de los Centros,
Servicios, Unidades de Referencia y

Unidades de Experiencia.

Contar con equipos de profesionales
con experiencia que presten atencién
multidisciplinar para el diagndstico, el
tratamientoy el seguimiento para personas
con enfermedades poco frecuentes.

Mejorar la organizacién y la coordinacién
de los equipos multidisciplinares y
entre los distintos niveles asistenciales
que prestan atencién a personas con
enfermedades poco frecuentes y sus

familias.
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Contemplar la multidisciplinaridad de
los tratamientos de forma integrada
o coordinada con las Unidades de
Experiencia.

Facilitar la continuidad terapéutica en
el entorno del paciente, ofreciendo
asesoramiento en los diferentes
entornos en los que participe el
paciente (domicilio, escuela, trabajo) y
garantizar el seguimiento por parte del
equipo profesional.

Compartir conocimiento en red.

Terapias:
Medicamentos
huérfanos,
coadyuvantes
y productos

sanitarios

Facilitar el acceso a las terapias y

productos sanitarios.

Facilitar la accesibilidad a los
medicamentos huérfanos,
medicamentos extranjeros y
productos sanitarios necesarios para
el tratamiento de las EPF en el Servicio
Madrilefio de Salud, basidndose en la
evidencia cientifica disponible y en el
uso racional de medicamento.

Mejorar  las  herramientas  de
informacién on-line sobre
medicamentos para el tratamiento de
las enfermedades poco frecuentes que
faciliten el acceso de profesionales,
pacientes y la sociedad en su conjunto
a informacion de calidad (por ejemplo,
ficha técnica, prospecto, informe
publico de evaluacién, e informe de
posicionamiento terapéutico).

Facilitar informacién sobre aquellos
medicamentos, que, sin  estar
comercializados, seria factible obtener
en fase de investigacién para tratar
algunas enfermedades.

Mejorar el acceso de pacientes con EPF
a los medicamentos huérfanos y otros
tratamientos en los diferentes centros

y servicios de la Comunidad de Madrid.
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Facilitar la accesibilidad a productos
sanitarios  necesarios  para el
tratamiento de las EPF en el Servicio
Madrilefio de Salud, basandose en la
evidencia cientifica disponible y en el
uso racional de medicamento.

Conocer los resultados en salud
obtenidos con los recursos terapéuticos

utilizados

Coordinacién
terinstitucional
para una
atencion

integral

Avanzar en la coordinacién de los agentes
sanitarios con los distintos agentes
sociales, implicados en la atencién a

los afectados por enfermedades poco
frecuentes en aras de una atencién integral

adecuada.

Coordinar los distintos organismos
e instituciones autondmicas
involucradas en la atencién de las
EPF, para que las personas afectadas
por una enfermedad poco frecuente,
sus familias y cuidadores sean
adecuadamente atendidas.

Mejorar la adecuacion de los informes
médicos y de cuidados que faciliten
la valoracién de la discapacidad,
dependencia y/o necesidad de atenciéon
temprana, asi como la adaptaciéon del
entorno laboral y la inclusién educativa
de las personas afectadas por EPF.
Potenciar y desarrollar herramientas
para la capacitacién en cuidados
sanitarios, apoyo emocional y fomento
de la autoayuda de las personas
cuidadoras de pacientes con una
enfermedad poco frecuente.

Colaborar en sensibilizacion,
informacién y educacién sanitaria en
el campo de las enfermedades poco
frecuentes, con el entorno educativo,
social y laboral a través de charlas,
talleres, medios de comunicacion, etc.
y con la ciudadania, contribuyendo a

aumentar visibilidad y reconocimiento.
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Establecer la coordinacién entre
profesionales de los diferentes
sistemasy servicios involucrados enla
atencion temprana de los menores con
una EPF en situacion de discapacidad,
o en riego de padecerla.

Impulsar la colaboracién entre
organizaciones existentes
(profesionales  sanitarios y de
servicios sociales, educacion, trabajo,
CREER, IIER, CIBER-ER...) para
compartir conocimiento y favorecer

el trabajo en red.

Investigacion Planificar y fomentar la investigacién Fomentar la generacion de
en Enfermedades Poco Frecuentes, conocimiento cientifico en EPF.
la cooperacion entre estructuras de Identificar los recursos y planificar
investigacion a nivel regional, nacional sobre prioridades y necesidades del
e internacional y el acercamiento e sistema.
integracion de la sociedad al &mbito de la Fomentar la colaboracién en red
investigacion en dichas enfermedades. a nivel nacional y europeo de los
grupos de investigaciéon en EPF de la
Comunidad de Madrid.
Fomentar la difusion de los resultados
de investigacién y la cultura cientifica
de la sociedad en EPF.
Formacién Fomentar la participacién de los afectados Promover y favorecer la coordinacién

y sus familias en el disefio y desarrollo
de las acciones a realizar, a través del

movimiento asociativo.

de la Consejeria de Sanidad con las
asociaciones de pacientes articulando
mecanismos o herramientas que
garanticen esa colaboracién.

Apoyar al movimiento asociativo,
impulsar su participacién y apoyar
su colaboracién en el desarrollo de
actividades y programas.

Fomentar actividades del d4mbito
sanitario  desarrolladas por las
asociaciones de pacientes a distintos
niveles: intercambio de informacién
y mejores practicas, campafias de
concienciacién, educacién, formacién

e investigacién.
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Realizar programas de formacién
dirigidos a asociaciones, a los
familiares y/o persona cuidadora y a
las personas afectadas en materia de
cuidados y autocuidados, asi como
en prevencién de las situaciones de
dependencia.

Fomentar el contacto y la cooperaciéon
de profesionales sanitarios con las
asociaciones de personas afectadas por
enfermedades poco frecuentes en las
actividades formativas.

Promover la participacién de las
organizaciones de voluntariado en
programasy actividades sociosanitarias
para personas con enfermedades poco
frecuentes y sus familias.

Favorecer la integracién de los
pacientes y sus familias con todos los
agentes implicados en la atencién de
EPF.
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Tabla A7. Lineas de accién del Plan de EERR para responder a los objetivos especificos del
Plan en la CCAA de la Regién de Murcia.

Eje estratégico | Objetivos Acciones
Epidemiologia Mejorar la exhaustividad y + Adaptar el actual listado de
representatividad del SIER enfermedades raras a CIE10ES

. Desarrollar un listado propio de EERR
para el SIER
. Incluir nuevas fuentes de informaciéon

a partir del sector sanitario y social

Realizar un andlisis epidemiolégicodelos | ¢«  Establecer una definicién de tumor

tumores malignos raros y de la mortalidad maligno raro en la regién y consensuar

por EERR la lista de TMR

. Definir criterios que identifiquen las
EERR que causan mortalidad en la
regiéon de Murcia y consensuar una
lista

. Consensuar los indicadores
epidemiolégicos para el andlisis
de los TMR y de la mortalidad por
enfermedades raras (incidencia,
métodos de ajuste de tasas, de
estimacién de la tendencia temporal,
supervivencia)

. Elaborar informes generales periddicos
de los TMR en la regién

. Elaborar informes periédicos generales
de la mortalidad por enfermedades
raras en la Region

. Elaborar un Informe especifico de los

tumores raros infantiles.

Informacion Garantizar el acceso a la informacién . Desarrollar una pagina web tnica en la
general sobre enfermedades raras y los RM sobre enfermedades raras
recursos disponibles en la Region de . Fomentar actividades relacionadas con
Murcia en los &mbitos sanitario, educativo, las EERR dentro de la Escuela para la
laboral y social Salud de la Region de Murcia

. Crear un grupo de trabajo para

coordinar la Informacién sobre EERR
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Aumentar la visibilidad de las
enfermedades raras y el grado de

sensibilizacion de la ciudadania

Desarrollar acciones de sensibilizacion
en cada uno de los ambitos (sanitario,
educativo, social, laboral)

Celebrar el Dia Internacional de las
Personas con Discapacidad y el Dia
Mundial de las EERR de forma conjunta
(Administracién y entidades del Tercer
Sector) contando con la presencia de
Entidades de personas con EERR
Celebrar la Feria de las Entidades de
discapacidad (incluir a Entidades de
personas con EERR)

Desarrollo de acciones de
reconocimiento social a las personas
cuidadoras de  personas  con

discapacidad y EERR

Prevencion,
deteccion
precoz y

diagnéstico

Reducir la incidencia de aquellas

enfermedades raras susceptibles de

beneficiarse de programas de prevencién

primaria.

Revisar y actualizar la implantacién de
las guias para profesionales sanitarios
sobre la utilizacién de medicamentos
durante el embarazo

Colaborar con el ECEMC, desde los
servicios de neonatologia de la regiéon
y a su vez integrar esta informacién en
otros registros relacionados (SIER)
Actualizar e impulsar el protocolo de
Consulta Pre-concepcional del PIAM
en atencién primaria para potenciar la
identificacién de riesgos relacionados
con la salud materno-infantil, y

minimizarlos antes del embarazo

Mejorar el diagndstico prenatal de las

enfermedades raras

Reforzar la captacién precoz de
embarazadas con mayor riesgo de
EERR y establecer protocolos de
derivacion preferente a la Seccién de
Genética Médica en el PIAM

Potenciar a través del PIAM la
normalizacién de los procedimientos
del cribado de cromosomopatias en el

ler trimestre
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Valorar la introduccién del diagnéstico
prenatal no invasivo en el cribado para
aquellas mujeres con resultados de
riesgo intermedio en el test combinado
Definir a través del PIAM los circuitos
asistenciales para el asesoramiento a la
pareja para la toma de decisiones ante
la deteccién de una EERR en la etapa
prenatal

Establecer las vias para posibilitar la
interrupcién legal de la gestacién en
las mejores condiciones de seguridad
para la salud fisica y mental de la
mujer embarazada de un feto con un
diagnéstico prenatal de una EERR
dentro de la red asistencia publica
regional

Posibilitar la confirmacién clinica,
bioquimica, metabdlica, genética o
patoldgica de los fetos diagnosticados
de EERR

Ampliar la cartera de servicios
del CBGC a los test genéticos
prenatales de aCGH y secuenciacién
masiva, y al diagnéstico genético

preimplantacional (DGP) de EERR

Mejorar los programas de cribado neonatal

de enfermedades raras

Asegurar a través del PIAM la adecuada
informacioén alas mujeres embarazadas
y a sus parejas acerca del Programa de
Deteccién Precoz y sus procedimientos
Mejorar la toma, calidad y transporte
de la 1* muestra en las plantas de
maternidad y de segundas muestras en
los centros de salud

Ampliar en la regién el ntmero
de enfermedades a detectar en
el cribado neonatal (Hiperplasia
Adrenal Congénita y enfermedades

Lisosomales)

Mejorar el diagnéstico y el asesoramiento

genético

Ampliar la acreditacién por ENAC a todos

los ensayos que se realizan en el CBGC
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Actualizar la cartera de servicios del
CBGC a la demanda de diagnéstico
genético de EERR

Identificar los laboratorios de analisis
genéticos y servicios de genética
médica y asesoramiento genético con
actividad en la region

Elaborar el Plan de Genética de la

Regién de Murcia

Mejorar el diagnédstico de sospecha de

enfermedades raras en nifios en el ambito

de atencién primaria

Ampliar intervenciones del PANA para
mejorar la deteccién precoz de EERR

en el nifio

Atencion

Sanitaria

Garantizar la mejor asistencia a las

personas con enfermedades raras

Estudiar el tiempo medio de diagnéstico
de las EERR y determinar mecanismos
para monitorizarlo y reducirlo.
Implantar en OMI algoritmos de
sospecha en AP

Establecer y difundir un protocolo guia
de atencion a las EERR sin diagndstico
orientando su valoracién inicial
Establecer  protocolos especificos
para EERR orientando su atencién y
derivacién a la unidad de experiencia
correspondiente

Crear consultas interdisciplinares
(valoracién del paciente por los
distintos especialistas implicados en su
patologia el mismo dia)

Asegurar la  visibilidad de la
informacién relevante sobre EERR
en los aplicativos de HCE de todos los

niveles asistenciales

Establecer el modelo regional para la
atencion sanitaria a las personas con

enfermedades raras

Definir una unidad coordinadora de
referencia para las EERR

Definir las unidades de referencia
regionales especificas de EERR
Facilitar la creacion de CSUR
regionales y su participacién en las

redes internacionales de EERR
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Asegurar la continuidad asistencial a las

personas con enfermedades raras

Implantar un gestor de casos en todas
las areas de salud como figura que
facilite la coordinacién de la atencién
sanitaria interdisciplinar

Implantar las consultas de transicién
para pacientes con EERR trabajando
de forma interdisciplinar entre los
servicios implicados en pediatria y
adultos

Sesiones médico-quirurgicas entre
pediatras y adultos sobre casos de la

consulta de transicion

Garantizar el acceso a otros dispositivos de
atencion sanitaria para las personas con

enfermedades raras

Elaborar protocolos de coordinacién de
la Salud Mental Infanto-Juvenil con la
Seccién de Genética Médica, la Unidad
de Hospitalizacién de Corta Estancia y
el Centro de Salud Mental en el caso de
pacientes con EERR

Mejorar el Protocolo de transicién y
derivacién desde el Programa de Salud
Mental Infanto-Juvenil al Programa
Salud Mental de Adultos, a partir de los
15 afios

Crear grupos psicoeducativos de
entrenamiento de padres enlos Centros
de Salud Mental Infanto-Juvenil
Establecer criterios de inclusién y
protocolos de actuacién en cuidados

paliativos para EERR

Recursos

Terapéuticos

Desarrollar e implantar un programa de
autorizacion, seguimiento y evaluacién
de Medicamentos sujetos a Evaluacién de

Resultados en Salud

Desarrollar e implementar normativa
de regulacién del programa MERS
Crear un grupo de trabajo para que
establezca los criterios de utilizaciéon
de MERS en la CRFT

Desarrollar una plataforma informatica
para la obtencién y registro de datos
clinicos necesarios para evaluar los
resultados de los tratamientos con
MERS, integrada en los sistemas de

informacién del SMS
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Desarrollar e implementar normativa
de regulacién del programa MERS
Crear un grupo de trabajo para que
establezca los criterios de utilizacién
de MERS en la CRFT

Desarrollar una plataforma informatica
para la obtencién y registro de datos
clinicos necesarios para evaluar los
resultados de los tratamientos con
MERS, integrada en los sistemas de
informacién del SMS

Elaborar formularios en la historia
clinica informatizada de Selene, para
registro de datos clinicos y emisién de
informe de inicio y de renovaciones
de los medicamentos que la CRFT

catalogue como MERS

Facilitar el acceso a productos sanitarios,
coadyuvantes, material de cura,
dispositivos médicos y productos dieto-
terapéuticos a las personas afectadas por

una enfermedad rara

Crear un grupo de trabajo de material
sanitario, coadyuvantes, material cura
y dispositivos para las EERR

Elaborar un informe que recoja
el andlisis de necesidades y las
propuestas de mejora en el acceso a
estos productos

Valorar las patologias que, en funcién
de las dificultades de acceso a los
recursos  nutricionales, pudieran

catalogarse de especial seguimiento

Fomentar el acceso seguro de las personas
afectadas por enfermedades raras a terapias

avanzadas

Crear un mapa de recursos de terapias
avanzadas disponibles en la Regién
de Murcia y sus aplicaciones en
enfermedades raras, asi como las
modalidades de acceso

Incrementar los enlaces de
colaboracién con plataformas
europeas de alta produccién, de
reciente creacién y el uso de bancos
europeos de productos basados en

terapias avanzadas
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Promover el desarrollo de protocolos
de posicionamiento terapéutico en el
SNS enrelacién alas terapias avanzadas
y valorar la necesidad de desarrollar

normativa autondémica posterior

Potenciar la red de servicios de atencidén

temprana

Publicar la normativa regional de la
atencion temprana

Establecer la cobertura regional de los
CDIAT disefiando un mapa sectorizado
de CDIAT publicos y privados para
ampliarla

Elaborar una cartera de servicios de los
CDIAT amplia y abierta

Crear y dotar servicios de valoraciéon
de la necesidad de AT y de
certificacién de dicha necesidad,
de manera sectorizada, que cubran
adecuadamente todo el territorio
Consolidar y reforzar la red regional
de CDIAT y el numero de horas de

atencién disponibles

Acelerar la implantacién de medidas de

atencién temprana

Formalizar un marco que regule
la realizacién de Programas de AT
Hospitalaria, asi como la coordinaciéon
precisa con otros servicios del sector

Establecer una red regional de EOEP de
AT con cobertura a todos los sectores

educativos

Potenciar el drea de rehabilitacién en la
atencion a las personas con enfermedades

raras

Apertura de una consulta especifica
de RHB para EERR frecuentes en cada
Area de Salud

Apertura de una consulta especifica
de RHB para EERR infrecuentes, de
Referencia Regional

Potenciarlos servicios de rehabilitacién
de los hospitales para que puedan

atender a personas con EERR
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Establecer mecanismos de
comunicacién y coordinacién entre
los Servicios de Rehabilitacién y los
profesionales de atencién temprana
en el caso de los nifios hospitalizados
menores de 6 afios con una EERR que

requiera este abordaje

Educacion

Informar y sensibilizar a la comunidad

educativa sobre las enfermedades raras

Difundir los recursos educativos,
econdmicos y sociales disponibles para
la atencién del alumnado que padece
una enfermedad rara

Crear un foro permanente de
profesionales del &mbito educativo que
recopilen y compartan experiencias y
buenas practicas para la inclusién del
alumnado con EERR

Participar en redes educativas
vinculadas con la atencién del
alumnado con enfermedades raras
Colaborar en campafias informativas y
de sensibilizacién sobre EERR dirigida
a la comunidad educativa, a través
de convenios de con federaciones y
asociaciones

Incluir en los Planes de Convivencia
y en los Planes de Accién Tutorial de
los centros educativos, la lucha contra
el estigma y exclusion del menor con

EERR

Mejorar la informacién disponible en los
centros educativos sobre las necesidades
especificas para la escolarizacién y

aspectos socio-sanitarios de los alumnos

con enfermedades raras

Crear equipos de soporte al Centro
escolar, desde el ambito sanitario y
social

Realizar sesiones de trabajo trans-
disciplinares, de presentacion de casos
Mejorar el registro de la informacién
sociosanitaria relevante de cada
alumno con una EERR en la seccién de
alumnado con necesidades especificas
de apoyo educativo por condiciones
personales de PLUMIER XXI
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Elaborar un mapa regional de
necesidades del alumnado con EERR a
partir de la informacién registrada en
PLUMIER XXI

Incorporar en la memoria de
actividades anual de la Consejeria
de Educacién, Juventud y Deportes,
un apartado especifico con datos
y actividades desarrolladas con el

alumnado con EERR

Determinar lo mas tempranamente posible | «
las necesidades educativas del alumnado

con enfermedades raras

Realizar una evaluacion
psicopedagégica o pedagdgica, lo mds
temprana posible, del alumnado con
EERR que lo requiera
Crear/desarrollar modelos e
instrumentos para la evaluacién
psicopedagégica o pedagégica de la
poblaciéon en educacién infantil y
educacién obligatoria con EERR
Incorporar en los Planes de Actuacién
General de los Equipos de Orientacién
de Sector, programas y protocolos
especificos para la identificacién y
respuesta educativa al alumnado con

enfermedades raras

Ofrecer una atencién educativa adaptada al | «

alumnado con enfermedades raras

Desarrollar normativa especifica sobre
la respuesta educativa al alumnado con
EERR

Estudiar la  escolarizacién  del
alumnado con EERR a través de la
Comisién Especifica de Escolarizaciéon
Realizar un analisis de recursos
materiales y humanos disponibles
y faltantes en funcién del mapa de
necesidades identificadas entre los
alumnos con EERR

Estudiar y, en su caso, mejorar
las instalaciones y equipamientos

escolares
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Crear itinerarios escolares para el
alumnado con enfermedades raras
Establecer nuevas vias de formacién
reglada y no reglada que aporten
opciones de transicién a la vida laboral
y adulta

Realizar sesiones conjuntas con los
centros de orientacién profesional del
Servicio de Formacién y Empleo para
mejorar la transicién a la vida laboral
y adulta

Instar a las universidades a que
contemplen las EERR en sus protocolos
de atencién a la discapacidad

Instar a la Comisién de Pruebas de
acceso, para que se contemplen las
EERR en el protocolo que se tiene
establecido para apoyar el acceso
a la universidad de personas con
discapacidad

Establecer un convenio entre las
consejerias competentes para
coordinar 'y complementar las
prestaciones socioeducativas (becas,

ayudas técnicas individualizadas)

Coordinar las actuaciones educativas,

sanitarias y sociales del alumnado con

enfermedades raras en el contexto escolar

Informar a los centros educativos
de la red de centros sanitarios que
les corresponden para la atencién
sanitaria en caso necesario

Incorporar en los centros educativos
que lo necesiten, profesionales de perfil
sanitario para atender al alumnado que
precise cuidados continuados durante
el horario escolar

Conciliar el horario escolar con las
necesidades de atencién sanitaria
cuando asi se requiera a través del

gestor de casos
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Elaborar guias de orientaciones
educativas y sanitarias sobre aquellas
enfermedades raras que se vaya
requiriendo destinadas a la comunidad
educativa

Establecer un convenio con FEDER
para el desarrollo de programas de
apoyo al alumnado con EERR en

centros

Servicios

sociales

Potenciar el acceso de los afectados porlas |
enfermedades raras a los servicios sociales
de atencién primaria (informacién,

orientacién y asesoramiento) .

Mejorar la cobertura y estabilizar la
dotacién de los Centros de Servicios
Sociales Municipales en la regiéon
Mejorar el acceso a la informacién y a
los recursos, servicios y prestaciones
sociales, procurando asesoramiento,
orientacién adecuaday valoracién a las
personas con EERR y a sus familiares,
a través de la Red Publica se servicios
sociales de atencién primaria

Mejorar la difusién periddica y
sistematica de informacién accesible
a las entidades de personas con
EERR, sobre servicios, prestaciones y
programas sociales de caracter general

y especificos de EERR

Mejorar la cobertura de servicios y .
centros orientados a la integracién en la
comunidad, el incremento de la autonomia |
personal y el soporte de la red familiar y

social de los afectados por enfermedades

raras en situaciéon de dependencia

Incrementar la cobertura del Servicio
de Ayuda a Domicilio

Incrementar la cobertura del Servicio
de Comidas a Domicilio, prestado a las
personas afectadas por EERR y otras
personas con graves dificultades
Incrementar la cobertura del Servicio
de Teleasistencia a Domicilio prestado
a las personas afectadas por EERR
Incrementar la cobertura del Servicio
de Respiro Familiar prestado a las

personas con EERR
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Mejorar las ayudas econémicas para

atender las necesidades socio-familiares
o las Ayudas Individualizadas a Personas
con enfermedades raras en situacién de

discapacidad

Convocar Ayudas econdmicas
individualizadas para personas con
discapacidad (PcD)

Priorizar enlas Ayudas Individualizadas
para PcD, a las personas afectadas por
EERR en situacién de vulnerabilidad
social, atendiendo el 100% de la
demanda

Situar el importe de las ayudas
Individualizas concedidas en el 100%
de la cantidad presupuestaria o el
importe establecido por la orden de
convocatoria, en su caso

Ofrecer desde los servicios sociales
de atencién primaria de todos los
municipios de la regidén, una ayuda
econémica (bonotaxi) a las personas
con una EERR y discapacidad fisica
que no pueden utilizar los transportes

publicos colectivos

Mejorar la valoracién de la discapacidad
y la dependencia en los afectados por

enfermedades raras

Difusién e implementacién de una
Guia de Orientacién para la Valoracién
de la Discapacidad en EERR sobre 30
EERR existentes en la Region de Murcia
Incorporar anualmente 12 EERR
nuevas a la Guia de Orientacién para la
Valoracién de la Discapacidad

Unificar los criterios de evaluaciéon
de la discapacidad en las personas
con EERR entre administraciones y
estamentos

Realizar un estudio conjunto con
FEDER sobre las medidas de soporte
de funciones vitales y movilidad en
la escala de valoracién especifica
contempladas en el baremo de

discapacidad
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Realizar un estudio conjunto con
FEDER para incluir las medidas de
soporte para EERR que no estin
contempladas en la normativa, y
proponer la consideracién de apoyo
especial a quienes precisan estas
medidas y sean mayores de tres afios

Actualizar los conocimientos y la
normativa para que incluyan el
enfoque de las EERR, respecto de
la valoracion de la dependencia
y el proceso de reconocimiento,
calificacion y declaracion de del grado

de discapacidad

Promover y apoyar el movimiento
asociativo de las personas con

enfermedades raras

Impulsar la creacién de Mesas de
Trabajo sobre Discapacidad en las
Entidades Locales de mas de 50.000
habitantes

Contemplar la presencia de entidades
de personas afectadas por EERR en el
Consejo Regional de Servicios Sociales
de Personas con Discapacidad
Fomentar la participacién social de las
personas con alguna EERR mediante
el apoyo técnico y econdmico a las
entidades que las representan
Establecer cauces de coordinacién
entre el tejido asociativo del municipio
y las entidades de las personas con
enfermedades raras, en el conjunto
de las Entidades de Personas con
Discapacidad

Continuar el Programa de voluntariado
municipal, apoyado por el colectivo de
personas con EERR y sus familias, y las

entidades que les representan

Promover la accesibilidad universal a nivel

local y autonémico

Coordinar un Grupo de Trabajo
estable con Técnicos de diferentes
departamentos implicados en la

elaboracién del Plan de accesibilidad
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Potenciar la administracién electrénica
en aquellos servicios afectados por la
ley de Emergencia Social, (eliminaciéon
de tasas para reconocimiento de
situacién de dependencia) dotando
de recursos humanos y materiales a
dichos servicios con el objeto de poder
garantizar el cumplimiento de las
distintas normativas afectadas

Desarrollo y aplicacién de la normativa
para la supresion de las barreras
arquitecténicas y el fomento de la

accesibilidad universal

Promover la deteccién precoz de

situaciones de riesgo social en familias de

menores afectados por una enfermedad
rara para una valoracion y abordaje

tempranos

Delimitar en el marco de la Situacién
de Riesgo, los indicadores especificos
relacionados con la afectacién del
menor por una EERR

Orientar y derivar hacia los servicios
sanitarios a los menores en situaciéon
de riesgo social con sospecha de
indicadores de EERR para una la

valoracién y diagndstico precoz

Realizar procesos de intervencion familiar

dirigidos a disminuir los indicadores
de riesgo en menores afectados de

enfermedades raras

Contemplar e  incorporar las
especificidades  derivadas de la
afectacién de los menores por EERR
en la elaboracién de la Estrategia de
actuacion ante posibles Situaciones de

Riesgo en la Infancia

Coordinacion

sociosanitaria

Elaborar un protocolo de coordinacién
socio-sanitaria en la atencién a las
personas que padecen una enfermedad

rara y sus familiares

Crear la Comision Técnica de
Coordinacién SocioSanitaria de EERR
dentro de la Comisién Regional de
Coordinacién Socio-Sanitaria

Disefiar un marco juridico y
administrativo de coordinacién y
asistencia socio-sanitaria en la Region
de Murcia para la atencién a personas

con EERR y sus familiares
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Definir e identificar los servicios
y recursos existentes que deben
funcionar en coordinacién socio-
sanitaria para la atencién a las
personas con EERR y sus familiares
(mapa de recursos salud, servicios
sociales, educacién, empleo, entidades
locales y tercer sector)

Elaborar el protocolo de coordinacién
socio-sanitaria en la atencién a las
personas que padecen una enfermedad
rara y sus familiares, y establecer
indicadores para su evaluacién
Establecer acuerdos inter-
institucionales operativos para
implementar el  Protocolo de
coordinacién socio-sanitaria en la

atencién a las EERR y sus familiares

Mejorar la comunicacién entre

profesionales y favorecer el trabajo en red

para el abordaje integral de las personas

con enfermedades raras y sus familiares

Disefiar informes estandarizados para
compartir informacién relativa a una
persona con una EERR, su situacién y
sus necesidades entre los dispositivos
de intervenciéon de los diferentes
ambitos de actuaciéon

Fomentar el trabajo en red, facilitando
la creacién de espacios inter-
institucionales de encuentro entre
profesionales

Desarrollar una plataforma, en la
que se compartira de forma segura la
informacién necesaria para asegurar
una adecuada coordinacién de la

atencién

Formacion

Aumentar el conocimiento sobre las
enfermedades raras en la formacion de
grado de las carreras de ciencias de la

salud, ciencias sociales y educacién

Incrementar los contenidos docentes
acerca de las EERR en los distintos
grados universitarios de la Salud,
ciencias sociales y educaciéon

Sensibilizar a los profesores y
estudiantes en la importancia de
mejorar la atencidn sanitaria, social y

educativa y la investigaciéon en EERR
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Profundizar en la nocién y manejo de
las enfermedades raras en la formacién
postgrado universitaria en los &mbitos
de la salud, social y educativo y en

la formacidn sanitaria especializada

(residencia)

Incluir en la formacién transversal
de los médicos internos residentes la
materia de fAirmaco-vigilancia
Introducir en  los  programas
docentes de la formacién sanitaria
especializada contenidos relacionados
con diagndstico, tratamiento y
rehabilitacion de las EERR

Incluir unidades didédcticas sobre las
enfermedades raras en los programas

de master y doctorado

Fomentar la formacién continuada
relacionada con las enfermedades raras en
los profesionales sanitarios, de educacion,
de servicios sociales y en los empleados
publicos de las Administracién Local y

Regional

Mantener las competencias bdsicas
en farmaco-vigilancia en el personal
sanitario

Iniciar y mantener formacién bésica en
el PCN en el personal sanitario
Actualizar las competencias en genética
bésica en facultativos de atencién
primaria y especializada

Actualizar las competencias (nucleares,
ortopedia infantil, neuro-pediatria,
adolescentes, genética médica y salud
mental) en EERR en el personal sanitario
Informar del documento guia de la
asistencia sanitaria a las personas con
EERR

Sensibilizar en EERR a los profesionales
que trabajan en cuidados paliativos
Actualizar en cuidados paliativos en
EERR a los pediatras, médicos de
familia y otros sanitarios hospitalarios
que atiendan una poblacién con alta
prevalencia con las EERR

Informar de los sistemas de informacién
y coordinacién de AT a los profesionales
implicados

Incluir en las actividades formativas
pertinentes para los profesionales de
los centros privados colaboradores que
forman parte de los protocolos de AT
(CDIAT,...)
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Informar sobre aspectos basicos
clinicos y sanitarios de las
enfermedades raras a personal de
centros educativos y servicios sociales
Actualizar sobre la respuesta educativa
al alumnado con EERR para personal
docente

Actualizar sobre la respuesta educativa
al alumnado con EERR para personal
no docente

Actualizar en EERR a los técnicos
valoradores de la situacién de
dependencia/ discapacidad

Formar en necesidades de autocuidado
de personas con EERR a profesionales
de servicios sociales

Sensibilizar y divulgar guias de estilo
de atencién y buen trato a personas
con EERR

Formar a los profesionales de ayuda
a domicilio y respiro familiar para
mejorar la calidad de la atencién a las
personas con EERR

Sensibilizar a los profesionales
implicados de los dmbitos educativo,
social y sanitario sobre el protocolo
de coordinacién socio-sanitaria en
enfermedades raras y el uso de la
plataforma compartida

Informar y debatir sobre el Plan
estratégico de EERR y las necesidades y
limitaciones de las personas con EERR

y sus familias (calidad de vida)

Investigacion

Potenciar proyectos de investigacién

encaminados a mejorar el diagnéstico de

enfermedades raras

Valorar el andlisis del cariotipo vs
aCGH para el control de células
mesenquimales utilizadas en terapia
celular

Estudiarlaasociacién entre mutaciones
desmosémicas germinales, causantes
de miocardiopatia arritmogénica y

cancer
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Caracterizar fenotipica y
genotipicamente la Displasia
Ectodérmica Hipohidrética

Estudiar las mutaciones en el gen
EDA en la poblacién con Displasia
Ectodérmica

Caracterizar clinica y molecularmente
las Enfermedades Renales Hereditarias
en la regién

Estudiar mutaciones del gen HMBS,
responsables de PAI, en carcinoma
hepatocelular en la regién

Estudiar la asociacién de nuevos
genes al Sindrome de PTENtumores
hamartomatosos

Aplicar la secuenciacién masiva (NGS)
en el estudio genético de la Displasia
Ectodérmica

Aplicar la NGS para el estudio de la
discapacidad intelectual y anomalias
congénitas

Evaluar el uso de agonistas de los
receptores de trombopoyetina en
pacientes adultos con trombocitopenia
inmune primaria en Espafia

Estudiar la variabilidad interindividual
de los niveles plasmaticos de FXI
Identificar los aspectos clinicos que
conducen a la toma de decisiones
terapéuticas en  pacientes con

mielofibrosis

Potenciar la realizacion de estudios de
investigacién relacionados con la mejora
en el tratamiento de las enfermedades

raras

Desarrollo de legislacion autonémica
que facilite la realizacion de Ensayos
Clinicos con Medicamentos Huérfanos
Creacién del Comité Etico de
Investigacion con  Medicamentos
Regional

Fomento de la realizacién de Estudios
Postautorizacién con medicamentos

huérfanos
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Promover lineas de investigacion
para el desarrollo de nuevos abordajes
en la atencién temprana, y otros
ambitos o evaluaciéon del impacto de
las medidas adoptadas en nifios con

enfermedades raras

Desarrollar lineas de investigacion en
relacién con la epidemiologia de las

enfermedades raras

Estudio epidemiolégico de
letalidad/supervivencia de algunas
enfermedades raras seleccionadas
Investigacion epidemiolégica e
identificacion de factores de riesgo
medioambientales  causantes  de
malformaciones congénitas

Explorar la introduccién de
herramientas de evaluacién de la
calidad de vida relacionada con la salud
de los afectados por EERR

Estudio de prevalencia de EERR en
salud mental en base a un sistema de
codificacién unico

Investigaciéon en mejora de costes
no cuantificables por asistencia en
cuidados paliativos pediatricos

Estudio de EERR de base genética con

efecto fundador en la regién
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Tabla A8. Lineas de accién del Plan de EERR para responder a los objetivos especificos del
Plan en la CCAA de la Comunidad Foral de Navarra.

Eje estratégico | Objetivos Acciones
Codificacion y . Contribuir a la vigilancia 1. Mejorar la codificacién de las EERR
Registro epidemiolégica de las EERR a. Mejorar la deteccidén a través de CIAP:
. Difundir la informacién sobre EERR +  Analizar los cédigos “99”, que son
. Colaborar con los servicios cédigosinespecificos, paraverencada
asistenciales uno de ellos las 5 enfermedades mas
. Facilitar la investigacién de EERR frecuentes y asignarles un subcddigo

que facilite su identificacién por el
Registro.
. Crear  descriptores para las
enfermedades raras mas frecuentes
. Poner el cédigo de “sospecha de
EERR”
2. Trabajar en la simplificacién de la
validacién incorporando acciones como:
a. Contabilizar como “caso validado” la
comunicacién al Registro por un/una
especialista
b. Validacién por clinicos de casos
detectados en los sistemas de registro
c. Automatizar la comunicacién de
enfermedades raras mediante un
listado de enfermedades raras basado
en snomed (ligado a codificacién de
consultas)
3. Garantizarla continuidad y actualizacién
permanente del Registro:
a. Garantizar la contratacién del
personal necesario
4.  Colaboraciéon con la organizacién
asistencial
a. Colaborar con la Estrategia de
Crénicos facilitando a los servicios
asistenciales el listado de personas
identificadas como afectadas por una
enfermedad rara

5. Difusién de la informacién
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Realizar informes de situaciéon
epidemiolégica periédicamente
Colaborar con las asociaciones para
facilitarles informacién relevante
Facilitar a profesionales interesados
la situacién epidemiolégica de

enfermedades raras de su interés

Prevencion

Disminuir la incidencia de EERR

susceptibles de ser evitadas

Garantizar el acceso a Consejo Genético
a personas o familias con diagnéstico,
sospecha diagndstica o antecedentes
familiares de:
Anomalias cromosémicas o
desequilibrios gen6émicos que
ocasionan o pueden ocasionar
defectos congénitos, dificultades
graves de aprendizaje o problemas de
infertilidad.
Enfermedades hereditarias infantiles
y del adulto.
Canceres hereditarios y familiares.
Anomalias  congénitas y  del
desarrollo.
Discapacidad intelectual con
sospecha de base genética.
Trastornos de la fertilidad con
sospecha de base genética.
Hacer el diagnéstico de portadores a las
personas sin afectacion clinica
relevante, pero con alto riesgo de
transmisién de enfermedad a su
descendencia,
que cumplan los siguientes criterios de
indicaci6n:
Que la persona presente un riesgo
elevado de ser portadora de una
enfermedad o trastorno genético
cuya alteracién genética se conozca
y pueda ser identificada mediante el

correspondiente analisis genético.
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3.

En el caso de menores, el estudio
genético de portadores no se
realizard hasta que alcance la
madurez y competencia necesarias
para comprender la naturaleza de
su decisién y sus implicaciones y sea

capaz de dar su Consentimiento.

Acceso a  Diagnéstico  Genético

Preimplantacional enlos casosindicados

El DGP sirve para identificar a los
preembriones no afectos que seran
transferidos mediante técnicas de
reproduccién humana asistida.
Se debe hacer en preembriones con
alto riesgo de padecer enfermedades
trastornos de base genética graves,
de aparicion precoz y no susceptibles
de tratamiento curativo con arreglo
a los conocimientos cientificos del
momento.
Las situaciones que pueden dar lugar
a DGP con finalidad preventiva son:
Enfermedades monogénicas
susceptibles de diagnéstico genético
preimplantacional
Anomalia cromosdémica estructural
o numeérica materna o paterna
Debe cumplir los siguientes criterios
especificos:
alto riesgo de recurrencia de la
enfermedad presente en la familia
generar graves problemas de
salud no susceptibles de un
tratamiento curativo con arreglo a
los conocimientos cientificos del
momento.
el diagnéstico genético debe ser

posible y fiable
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d. debe ser posible realizar un

procedimiento de fecundacién
in vitro/inyeccién  espermatica
intracitoplasmatica (FIV-ICSI)

con una respuesta adecuada tras

estimulacién ovarica controlada.

e. ecumplir los criterios especificos

de acceso para FIV con gametos
propios del Sistema Nacional de
Salud
Cribado neonatal:
Garantizar el acceso al cribado de las
EERR que cumplen criterios de Salud
Publica
Cribado de cromosomopatias durante la
gestacion segun los procedimientos del
CHN

Diagnéstico

Incrementar la sospecha clinica de
EERR
Mejorar el diagnéstico precoz

Disminuir la demora diagnéstica

Protocolo de diagndstico prenatal
en gestaciones o parejas de riesgo
con indicacién clinica. Criterios de
indicacién:
El feto tiene alto riesgo de padecer
una enfermedad o trastorno genético
graves, 0 sus progenitores pertenecen
a una familia en la que se ha descrito
la presencia de una enfermedad o
trastorno genético graves.
La enfermedad o trastorno genético
tieneunaalteracién genéticaconocida
(anomalia cromosémica o molecular)
y que puede ser identificada mediante
el correspondiente analisis genético.
El andlisis genético debe contribuir
al manejo clinico de la gestacién
o del recién nacido o a la toma de

decisiones reproductivas.
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Diagnéstico genético presintomatico
en casos indicados: Se realizan
en personas asintomaticas para
determinar si presentan un riesgo
elevado de desarrollar una determinada
enfermedad, generalmente de comienzo
tardio.
Debe cumplir los siguientes criterios
de indicacién:

a. La persona pertenece a una familia
o grupo poblacional de alto riesgo
en los que se ha identificado la
presencia de una enfermedad o
trastorno genético, cuya alteracién
genética ha sido previamente
caracterizada 'y  puede  ser
identificada mediante un andlisis
genético.

b. Ademas, se cumple al menos uno de
los requisitos siguientes:

bl. El andlisis genético permite un
diagndstico precoz y un tratamiento
mastemprano,loquesetraduceenla
disminucién de la morbimortalidad
de la enfermedad, en la previsién
de una mejor respuesta terapéutica
o en evitar toxicidades por efectos
secundarios.

b2. El diagnéstico genético de la
enfermedad permite la toma
de decisiones reproductivas del
individuo o de sus familiares
que pueden comprometer a su

descendencia.
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Enelcasodemenores, el estudio genético
presintomatico en enfermedades que
aparecen en la edad adulta se debera
diferir hasta que la persona tenga la
madurez y competencia necesaria
para comprender la naturaleza e
implicaciones de su decisién, salvo
que existan medidas preventivas
eficaces aplicables en la infancia. En
enfermedades que aparecen en la
infancia y que pueden ser prevenidas
o tratadas adecuadamente se deberd
realizar lo mas
cercano posible a la fecha en la que se
deben iniciar dichas medidas
preventivas y/o terapéuticas.
Protocolizacién de “sospecha de EERR
a. Establecer los criterios para
sospechar una EERR: personas
hiperfrecuentadoras, personas
multisintomaticas, diagnédsticos
sindrémicos, visitas por multiples
especialidades... Se proponen unos
criterios de sospecha de EERR en
base a los conocimientos previos y
la literatura cientifica, si bien, no
existen unos criterios undnimes
adecuadamente validados que
permitan una aplicacién inmediata
en la préctica clinica. Los criterios
inicialmente propuestos son:
al. En adultos:
Automatizables:
Criterios Mayores: Hiperfrecuentacion
> a 2 desviaciones estandar por encima
de su grupo de edad y sexo; Derivacién
al menos a 4 especialidades en un afio;
Diagnostico sintomatico o sindrémico

en procesos crénicos
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. Valoracion clinica individual
-Criterios Mayores: Sintomas
simultdneos en al menos 4 sistemas
diferentes
-Criterios  Menores:  Fenotipos
especiales; Antecedentes familiares
de EERR.

. Sospecha si: 2cm; ICM + 2cm

a2. En poblacidn infantil:

. Diversidad sintomdtica

. Alteraciones fenotipicas

. Alteraciones del desarrollo

. Déficit motor/sensorial/intelectual

Para comprobar si estos criterios son
suficientemente sensibles y especificos
se hard un estudio retrospectivo con la
poblacién actualmente identificada como
paciente con enfermedad rara. Ello permitird
adecuar los items y ponderarlos de modo que,
con los resultados obtenidos, se pueda hacer
un estudio prospectivo en dos

centros de salud que permita validar el
instrumento.

b. Automatizar alarmas ante
situaciones definidas como de
“sospecha de ER” para validacién
por médico/a de familia

c. Establecer los criterios para enviar a
AE para confirmar/descartar EERR:

. Envio a consulta de especializada

(neurologia, hematologia...):
Enfermos/as con predominio
sintomatico de un sistema concreto

. Envio a una consulta especifica de

EERR: Enfermos/as con afectacion
multiorgdnica  sin  predominio
sintomatico de ningin sistema

concreto
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4.

d. Establecer un estatus de “ER no
filiada” que de acceso a derechos y
prestaciones que serd adjudicado
por la consulta especifica de EERR

e. Si se confirma la EERR:
Comunicacién al Registro de EERR

Diagndstico  genético en  casos

indicados: En personas con signos o

sintomas de enfermedad para confirmar

o descartar una enfermedad o trastorno

de base genética determinado. Para

su realizacién se deberan cumplir los
siguientes criterios de indicacién:

a. La persona presenta signos
o sintomas sugestivos de una
enfermedad o trastorno genético
que puede ser diagnosticado
mediante el andlisis genético.

b. El diagndstico genético de la
enfermedad cumple al menos uno
de los requisitos siguientes:

implica un claro beneficio en
el manejo clinico (diagndstico,
tratamiento o seguimiento) de la
persona enferma o de sus familiares
evita la realizacion de otros
procedimientos  diagndsticos o
terapéuticos menos adecuados

proporciona informacién clave para
la toma de decisiones reproductivas
del individuo o de sus familiares
que pueden comprometer a su

descendencia

Acceso a 2% opinién ante inclinaciones
diagndsticas o recomendaciones
terapéuticas de elevada trascendencia

individual
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Atencion
Sanitaria

Especializada

Disminuir el impacto de la enfermedad
en la persona y familia

Mejorar la integralidad y continuidad
de la atencién

Favorecer el acceso y disminuir los
tiempos de espera

Prevenir el deterioro y potenciar la

autonomia

Identificar a las personas con

enfermedades raras

Estratificar las personas con EERR segtin

severidad

Establecer circuitos de atencion

Crear una Unidad de Referencia de

adultos para EERR, dependiente de

Medicina Interna, en el CHN

Crear una Unidad de Referencia de

pediatria para EERR

Crear un Comité multidisciplinar de

EERR

Creacién de Unidades multidisciplinares

por grupos de patologias

Aplicar a las personas identificadas

como afectadas de EERR severa, el

modelo de crénicos:

Establecer un especialista de

referencia que quedara identificado
en Historia Clinica
Contar con una enfermera de enlace-
gestora de casos:

a. Coordinacién de consultas

b.  Consultas multidisciplinares
Identificacién en historia clinica:
habilitacién del perfil de EERR en el
programa de crénicos

c. Garantizar la continuidad asistencial

mejorando la coordinacion:

a. Entre niveles asistenciales (AP-AE)

b. Pediatria-adulto

c. Entre los servicios de AE
Disminuir las estancias hospitalarias
evitables
Acceso a servicios de Atencién
Temprana y RHB préximos al

domicilio
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10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

Plan de cuidados personalizado que
incluya actuaciones en casos de
Descompensacion
Nuevos modelos de atencidén:
Consultas multicita de altaresolucion,
consultas no presenciales,
interconsultas no  presenciales,
Hospitalizacién a Domicilio, Hospital
de dia, ingresos directos desde
Atencién Primaria
Cuidados paliativos
Informacién y apoyo psicoemocional
a paciente y persona cuidadora,
valoracién de su sobrecarga
Protocolizar la atencién en casos
especificos (determinadas patologias,
urgencias, ingresos pediatricos...).
Establecer el estatus de “ER no filiada”
para pacientes con dificultades para
la confirmacién diagndstica al que se
aplique el mismo modelo de atencién
Garantizar el acceso a los medicamentos
y terapias avanzadas con efectividad
clinica
Facilitar el acceso a coadyuvantes,
ayudas técnicas y productos sanitarios
En niflos y niflas: Accesibilidad a la
Atencién Temprana de 0 a 6 afios y
rehabilitacién estival dentro del Plan
de Atenci6én Integral a la Infancia (en
elaboracién).
Facilitar el acceso a 2% opini6n, unidades
expertas y centros de referencia
Informar adecuadamente en cada fase
de la enfermedad
Sistematizacién de los contenidos de la

informacién
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18. Inclusién de las personas que cumplan

criterios en el Programa de Ejercicio

Terapéutico y Rehabilitacién funcional

dentro del Plan de Capacidad Funcional

19. Acceso a cuidados paliativos en casos

indicados
Centros de Asegurar el acceso al diagnéstico y|1. Derivacidon de pacientes para
Referencia tratamiento mds actualizados confirmacién diagnéstica
Mejorar el seguimiento de los pacientes | 2.  Cooperacién con CSURes u otras
Unidades de experiencia en la definicién
3. de estrategias terapéuticas y de
seguimiento Solicitudes de consultoria
sobre distintos aspectos de la EERR en
cuestion
Atencion Dar a las personas afectadas una|l. Modelo general de Atencién
Sociosanitaria Atencién Sociosanitaria acorde a las Sociosanitaria

necesidades

Disponer de servicios sociosanitarios
de apoyo en el &mbito comarcal
Apoyar a las personas afectadas y sus
familias en todos los dmbitos (social,
educativo y laboral Potenciar la relacién
con las asociaciones en las que se

agrupan

Analizar las necesidades sociales y
sanitarias de las personas afectadas
Dotar a las personas afectadas con
altas necesidades sociales y altas
necesidades sanitarias del modelo
general de Atencién Sociosanitaria
Establecer un Plan de Accidn Integral
y personalizado que incluya cuidados
sanitarios, sociales y autocuidados
Dar a las personas que lo requieren
un modelo sociosanitario de gestién

de casos

2. Apoyo en el ambito social:

Apoyo econdémico para
desplazamientos en relacién con la
atencién

Potenciar la red de apoyos dentro de

la familia

3. Apoyo en el ambito escolar

Formaciéon sanitaria basica del
profesorado con alumnos-as con
EERR

Colaboracién en la sensibilizacién de

escolares
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4.

Apoyo sanitario si se precisa: Atencién
de enfermeria en la escuela
segun el Plan de Atencién Integral a
la Infancia que esta en elaboraciéon
Acceso a las aulas hospitalarias
Apoyo en el ambito laboral
Concentrar citas para facilitar la
continuidad laboral de la persona
afectada y/o cuidadora
Establecer modelos de atencién no
presencial que faciliten la
continuidad laboral
5. Apoyo a las asociaciones
Apoyar a las asociaciones que ofrecen
servicios complementarios de la
Administracién
Contar con las asociaciones para la
elaboracién de planes y programas
Colaborar con las asociaciones en la
investigacion sobre EERR
Promover la ayuda mutua y los
grupos de autoayuda

Potenciar el voluntariado para EERR

Formacién . Aumentar el conocimiento de los/las|1. Formacién y capacitacién de las
profesionales sobre estas enfermedades personas afectadas y/o cuidadoras:
a. Formacién en el cuidado de 1la
enfermedad
b. Formacién en ejercicio terapéutico
Organizar jornadas sobre EERR que
sirvan para la sensibilizacién de
profesionales
Formar a las personas afectadas|3. Formar a profesionales de Primaria
y sus familias sobre los cuidados mediante talleres protocolo “dice_
necesarios para disminuir el impacto APER” utilizando una metodologia de
de la enfermedad. formacién de formadores
4. Poner a disposicion de los/las
profesionales un curso semipresencial
sobre enfermedades raras
5. Incluir las Enfermedades Raras en la

Escuela de Pacientes y Cuidadores
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Ofrecer cursos y seminarios formativos
para estudiantes de ciencias de la salud,
con impacto curricular, en ambas

universidades

Informacion

Visibilizar las EERR y sensibilizar ala
sociedad respecto a la problematica
de estas enfermedades

Mejorar la informacién de las

personas afectados y sus familias

Fomentar las campaiias de
sensibilizacién e informacién sobre
las EERR, en colaboracién con las
asociaciones
Promover la convocatoria de
conferencias/jornadas sobre EERR
Proporcionar informacién sobre:
derechos de la persona enferma
y la persona que se encarga de su
cuidado, asi como de su familia
la existencia de asociaciones de
pacientes
derecho a una segunda opinién
profesional
fuentes acreditadas de informacién
como Orphanet o SIO (Servicio de
Informacién y Orientacién de
FEDER).
riesgo de recurrencia familiar
(consejo genético)
tramites necesarios para acudir a
centros de referencia o acceder a
medicamentos extranjeros o de
compasion cuando se precise
productos de apoyo y cémo
conseguirlos
servicios y recursos de la
administracién adecuados a su
situacién, asi
como los tramites a realizar para

acceder a ellos

Investigacion

Aumentar la investigacién en
enfermedades raras en el Sistema

Sanitario Publico de Navarra

Incluir las enfermedades raras entre
las prioridades de investigacién del
Departamento de Salud

Investigacién epidemiolégica mediante
el Registro de EERR

Investigacion etiopatogénica de EERR
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4. Investigacién en cuidados,

diagndstica mediante beca

que permitan establecer

sistemas de alarma

de atencién de las EERR

servicios

sanitarios e impacto de las EERR en las
. personas y en Salud Publica

Investigacién para la mejora de la sospecha

comisionada: definir perfiles de pacientes

5. Investigacién de medicamentos para

“enfermedades huérfanas”

6. Evaluacién del impacto de los modelos

Tabla A9. Acciones para enfrentar las EERR en otras CCAA, sin planes estratégicos espe-

cificos.

CCAA

Accion

Liderazgo:
Organismos

responsable

Donde se encuentra

la accion

Registro de
EERR

Aragon

Impulsar programas de rehabili-
tacién y soporte para mejorar la
calidad de vida de las personas con
limitacién funcional derivada del
desarrollo de enfermedades grave-
mente incapacitantes (enfermeda-
des neuromusculares y respiratorias
degenerativas, traumatismos, dafio
neurolégico sobrevenido, enferme-

dades raras y otras situaciones)

Direcciéon General
de Asistencia Sani-

taria

Plan de Salud de
Aragdn 2030

No

implementado

Asturias

1. Garantizar de forma global la
equidad en el sistema sanitario
en pacientes en situaciones mas
estigmatizadas, incluidas las

enfermedades poco frecuentes.

Se trata de orientar el sistema

sanitario al universalismo pro-

porcional. Las actuaciones en
salud deberdn ser universales,
pero con una escala e intensi-
dad que seaproporcional a las

necesidades de las personas.

Plan de Salud de
Asturias 2019-2030

Plan de Salud de
Asturias 2019-2030

SIERA: https://
erarasasturias.
es/informes.
html
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Garantizar la implantacién de
las acciones incluidas en la Es-
trategia en Enfermedades Raras
del Sistema Nacional de Salud
del Ministerio de Sanidad, Con-
sumo y Bienestar Social. Ade-
mas, especificamente se pone
como objetivo asignar, dentro
en Asturias, centros y profe-
sionales de referencia para
patologias poco frecuentes. El
liderazgo de esta actuacién co-
rresponde a la Consejeria de Sa-
nidad y al Servicio de Salud del
Principado de Asturias (SESPA).
Reforzar la atencién sociosa-
nitaria con criterios de equi-
dad y con especial incidencia
en aquellas personas con mas
necesidades. El objetivo es im-
plementar las acciones del Plan
Sociosanitario orientadas a la
atencion integral, de calidad y
equidad con especial referencia
a poblaciones de pacientes vul-
nerables incluidas aquellas con
enfermedades neurodegene-
rativas, neuromusculares poco
frecuentes y de dificil clasifica-
cién con alta dependencia. Se
reforzara el personal sanitario y
de trabajo social, especialmen-
te capacitado en equidad, en las
zonas con mayor vulnerabili-

dad.

Consejeria de Sani-
dad, SESPA, la Con-
sejeria de Servicios
y Derechos Sociales
y las Administracio-

nes Locales.

178




Baleares

La estrategia de actuacion frente a

las enfermedades raras tuvo como

objetivos:

1.

Priorizar el acceso a pruebas
diagnésticas y/o terapéuticas
para las personas afectadas
por enfermedades raras.
Impulsar la gestién de casos
para conseguir una atencién
de calidad y eficiente que
evite duplicidades y asegure
la mejor calidad de vida.
Asegurar la gestion coordi-
nada y colaborativa con las
consejerias de Servicios So-
ciales y de Educacién para
garantizar una educacién
normalizada

Conseguir un acceso equi-
tativo a los productos sani-
tarios y farmacos huérfanos
cuando estos farmacos son
clave para la calidad de vida
o supervivencia de las perso-
nas con enfermedades raras
Implantar la estrategia de
cronicidad y la de enferme-
dades raras de nifios y ado-
lescentes

Ampliar la cobertura en la
prestacién bucodental para
nifios que sufren malforma-
ciones congénitas
7-Proporcionar cobertura de
atencién bucodental a nifios
con discapacidad

8- Potenciar el registro de en-

fermedades raras

Consejeria de Salud
y Consumo.

Subdireccién de
Atencién a la Cro-
nicidad, Coordina-
cién Sociosanitaria
y  Enfermedades

poco frecuentes

Pla Estrategic
2016-2020 de la
Conselleria de Sa-

lut i Consum

Registro de en-
fermedades ra-
ras de las Islas
Baleares, 2010-
2017.
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Cantabria La creacién de un registro de enfer- | Consejeria de Sa- | Plan de Salud 2014- | No

medades raras y el impulso al Cen- |lud. Gobierno de|2019 implementado
tro de Referencia CSUR (Centros, | Cantabria.
Servicios y Unidades de Referencia
del Sistema Nacional de Salud) de
Ataxias y Paraplejias Hereditarias, ya
acreditado en el Hospital Universita-
rio Marqués de Valdecilla.

Castilla La | Priorizar proyectos de humaniza- | Consejeria de Sani- | Plan de Salud de | Registro de

Mancha cién para colectivos especificos y de | dad de la Junta de | Castilla la Mancha: | pacientes con
mayor vulnerabilidad: Potenciar ini- | Comunidades  de | Horizonte 2025 enfermedades
ciativas y proyectos dentro de cada | Castilla-La Mancha raras:
ambito de la asistencia sanitaria para https://sani-
colectivos con especiales necesida- dad.castilla-
des, como son las enfermedades ra- lamancha.es/
ras, entre otras. ciudadanos/
2. Desarrollar actuaciones para el enfermeda-

abordaje integral de las enfer- des-raras/re-
medades raras o poco frecuen- gistro-pacien-
tes, para aumentar el conoci- tes

miento sobre la situacién de

estas enfermedades en CLM y

facilitar una atencién sanitaria

integral a las personas afecta-

das.

Cataluiia Las enfermedades minoritarias es- | Departamento de | Programa de En-|Registro de
tan incluidas en los apartados de|Salud de Catalufia |fermedades Mino- | enfermedades
Transformacién de los servicios de ritarias del CatSa- | minoritarias
salud e investigacién e innovacién lut (REMIN)  de
orientadas a hacer frente a las nece- Catalufia

sidades de salud y del sistema. Las

acciones principales son:

1. Ordenar la atencién hospitala-
ria en ejes territoriales, con la
finalidad de abordar situaciones
o problemas de salud para los
que se requiera una experien-
cia, actividad y evidencia sdlida,
avanzar en la concentracién de

los servicios, desarrollar
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redes de cobertura mds amplia, ga-
rantizar la provisién de una atencién
de calidad de forma uniforme en
todo el territorio, garantizar la equi-
dad a la alta tecnologia y la innova-
cién asistencial a todos los pacientes
que la necesiten; por ejemplo, en
enfermedades minoritarias, entre
otras.
Para ello se pretende potenciar las
redes de unidades de experiencia cli-
nica en enfermedades minoritarias,
los centros, servicios y unidades de
referencia (CSUR) y la integracién
en las diferentes redes europeas de
referencia (ERN) para potenciar la
estrategia de atencién a las personas
afectadas de enfermedades minori-
tarias con necesidades complejas de
atencién del modelo de atencién de
enfermedades minoritarias.

2. Desarrollar un abordaje inte-
gral e innovador entre los pro-
fesionales de la investigacién y
los profesionales asistenciales
de las enfermedades minorita-
rias del nifio y del adulto en el
momento del diagndstico y en
la fase de cronicidad, asimismo
cabe potenciar la innovacién
pediatrica.

3. Proyectos innovadores son el
centro virtual de atencién de
enfermedades minoritarias o la
plataforma de cribado y reposi-
cionamiento de farmacos.

Otras acciones identificadas recien-

temente son:

Servicio Cataldn de
la Salud

Departamento  de

Salud de Catalufia

Programa de Cri-
bado Neonatal de

Catalufia
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1. Convocatoria de designaciéon
de XUEC en enfermedades mi-
noritarias respiratorias y enfer-
medades cognitivo-conductua-
les de base genética en la edad
adulta

2.  Ampliacién del Programa de
cribado neonatal de Catalufia

Se incorpora la deteccién de la defi-

ciencia de biotinidasa en el cribado

neonatal.

Comunidad

Valenciana

Dentro del objetivo de orientacién
hacia la cronicidad y hacia los resul-
tados en salud para incrementar la
esperanza de vida en buena salud, se
encuentra como accién la de mejorar
la atencién de las enfermedades ra-
ras, a través de acciones orientadas

a mejorar el conocimiento y la aten-

cién de las enfermedades raras para

conseguir un abordaje de forma mas
integrada en el conjunto del sistema
sanitario. Las acciones son:

1. Asegurar la sostenibilidad del
Sistema de Informacién de En-
fermedades Raras (SIER-CV

2. Realizar y difundir el mapa de
las Unidades de Experiencia de
enfermedades raras de la Co-
munitat Valenciana.

3. Incrementar la coordinacién en
la asistencia de enfermedades
raras entre atencion primaria y
atencion hospitalaria, mediante
la realizacién de protocolos y

guias de actuacién conjuntas.

Consejeria de Salud
Comunitat Valen-

ciana

IV Plan de Salud de
la Comunitat Va-

lenciana 2016-2020

IV Plan de

Salud de la
Comunitat
Valenciana

2016-2020
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Facilitar la identificacién de for-
ma temprana de los pacientes
con enfermedades raras, me-
diante herramientas informa-
ticas que faciliten su busqueda
activa y garantizar la continui-
dad asistencial.

Designar Centros, Servicios y
Unidades de Referencia para
enfermedades raras de ambito
nacional en el SNS y de ambito
autondémico.

Facilitar informacién y forma-
cién a las personas con enfer-
medades raras, familias y per-
sonas cuidadoras, sobre ayudas
y recursos existentes para mejo-
rar su calidad de vida, incluyen-
do el contacto con asociaciones
de pacientes.

Fomentar la investigacién tras-
lacional en enfermedades raras
Detectar las necesidades de
formacién sobre enfermedades
raras en atencién primaria y
elaborar propuestas formativas
adecuadas a las necesidades
detectadas en el Plan de Forma-
cién de la Conselleria de Sanitat
Universal i Salut Publica.
Promover actuaciones de infor-
macién y sensibilizacién que
contribuyan a mejorar el cono-
cimiento y a disminuir la estig-
matizacién de estas enfermeda-
des ante la sociedad en general,
contando con el papel de las

asociaciones de pacientes.
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La Rioja

Seis lineas de trabajo:

1.

Registro y codificacién de en-
fermedades raras.

Disefiar y poner en marcha un
registro poblacional de enfer-
medades raras en La Rioja.
Estimar la incidencia poblacio-
nal de las enfermedades raras
que formen parte del registro.
Modelo Asistencial
Proporcionar la atencién y cui-
dados integrales de calidad a los
pacientes con enfermedades
raras mediante la coordinacién
entre los diferentes niveles asis-
tenciales.

Acceso a terapias.

Impulsar los procedimientos
que faciliten el acceso equitati-
vo a los medicamentos huérfa-
nos, coadyuvantes y productos
sanitarios disponibles para el
tratamiento de las enfermeda-
des raras.

Facilitar el acceso a los servicios
de atencién primaria, rehabili-
tacién y logopedia a las perso-
nas afectadas de una enferme-
dad rara de manera continuada.
Modelo Sociosanitario
Coordinar a los distintos orga-
nismos involucrados en la aten-
cién integral de las personas
afectadas por una enfermedad
rara.

Establecer la colaboracién en-
tre el ambito sanitario y el so-
cio-educativo para garantizar
una atencién adecuada a las
personas afectadas por una en-

fermedad rara.

Gobierno de la Rio-

ja

III Plan de Salud
de La Rioja 2015-19

Se estd traba-
jando en el
diseflo de un
registro au-
tonémico de
base poblacio-
nal de enfer-
medades raras
que formaria
parte de una
Red Espafiola
de Registros de
enfermedades
raras para la

Investigacién

(SpainRDR)

184




Facilitar el apoyo psicolédgico
a las personas afectadas de
una enfermedad rara y sus
familiares.

Facilitar el acceso a las ayudas a
la discapacidad.

Fomentar las campafias de
sensibilizacién en relacién a las
enfermedades raras.

Fomentar el asociacionismo de
los afectados por enfermedades
raras.

Investigacion e
innovacién.

Facilitar el disefio y el andlisis
de estudios de investigacién
epidemiolégica, clinica o basica
sobre sobre enfermedades
raras.

Facilitar la transferencia de los
resultados de la investigacién
en enfermedades raras a la
practica clinica diaria, al
diagnéstico y a su tratamiento.
Incrementar la produccién
cientifica sobre enfermedades
raras en las revistas indexadas
en Medline, con una tasa anual
de nimero de documentos por
100.000 habitantes de 1 o mas.
Favorecer el desarrollo de
estructuras que permitan la
realizacién de ensayos clinicos.
Garantizar la confidencialidad
y el uso apropiado de datos
clinicos sobre pacientes con
enfermedades raras.
Formacidn.

Conocer las  necesidades
formativas en enfermedades

raras de los profesionales
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. sanitarios implicados en la asis-
tencia a personas afectadas por
una enfermedad rara.

. Diseflar y poner en marcha un
plan de formacién especifico en
enfermedades raras dirigido a
los profesionales sanitarios im-
plicados en el proceso asisten-
cial y social de estos pacientes.

. Evaluar anualmente la adecua-

cién del plan de formacidn.

Pais Vasco Resulta fundamental seguir | Departamento de|Marco Estratégico
avanzando en el estudio de |Salud del Gobierno | 2021-2024.

las enfermedades raras y en |Vasco.
el apoyo a las personas que las
padecen, para consolidar la red
asistencial especifica con la que
Euskadi cuenta para su aborda-
je. Una red sustentada en nodos
de atencién para la cual se pro-

moveran comisiones clinicas de

apoyo.

Registro de Enfermedades Raras de Euskadi (RER-CAE):
https://www.euskadi.eus/informacion/registro-de-enfermedades-raras/web01-ejeduki/es/#:~:tex-

t=Registro%20de%20enfermedades%20raras%20-%20Gobierno%20Vasco%20-,diagnosticadas%20
en%20las%20personas%20residentes%20en%201a%20CAE.

Informe del Registro de Enfermedades Raras de Euskadi (2022):

https://www.euskadi.eus/contenidos/informacion/registro_enfermedades_raras/es def/adjuntos/in-
forme-rer-2022.pdf
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Anexo II: Cuestiones Planteadas al Grupo de Expertos

1. Con el fin de preservar la calidad de los servicios de salud prestados a los pacientes
con EERR: ;Cudles serian los conocimientos y competencias, relacionados con la di-
gitalizacién, sobre los que se deberia formar a los profesionales de Atencidn Primaria
para contribuir a una mejora sobre el retraso en el diagnéstico de EERR ?

2. ;Cuales son las consecuencias en términos de coste (desde una perspectiva social) y
de calidad de vida de los pacientes diagnosticados con EERR que no disponen de trata-
miento en Espafia? ;Existe algin estudio metodolégicamente sélido al respecto? Sino
fuera asi, ;coémo deberiamos realizar un estudio de este tipo?

3. Enrelacién a los criterios de autorizacion y financiacidon condicional de Medicamen-
tos Huérfanos, ;Cémo valora su eficacia? Y scudl seria el rol de la transformacién digi-
tal para acelerar el acceso?

4. Estan siendo efectivos los planes autonémicos de EERR? ;Qué aspectos habria que
mejorar?

5. :Qué modelos de financiacién habria que promover para acelerar el acceso a los far-
macos innovadores en EERR? ;Cudles pueden ser los pros y los contras de este tipo de
modelos en el contexto de enfermedades raras y ultra-raras?

6. :Quéinnovaciones cabrian implementar para mejorar la calidad de vida de los pacien-
tes con EERR (p.e. miastenia gravis) y acercarles la atencién y cuidados a su entorno?
(p-e. atencién domiciliaria)

7. :Cémo afectay como podriamos resolver la problematica de los insuficientes recursos

para la investigacion y del retraso en la toma de decisiones asociados a la digitaliza-
cién, al big data y a los datos de vida real en el contexto de las EERR?
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