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Las Enfermedades Raras (EERR) son un conjunto de patologias muy diversas que se caracterizan
por su elevada morbilidad, mortalidad prematura y baja prevalencia, afectando a menos de 5 por
cada 10.000 personas!. Se estima que en Espaifia mas de 3 millones de habitantes padecen alguna
patologia poco frecuente, repercutiendo de forma acusada en la vida de los pacientes, en la de sus
familiares y sus cuidadores?®. Este tipo de enfermedades afectan desde el estado fisico y mental,
hasta los ambitos social, educativo, laboral y econédmico, implicando una significativa disminucion
en la calidad de vida. Garantizar una atencién integrada y holistica por parte de todos los actores
involucrados, profesionales de diferentes areas, expertos en la materia y la sociedad en general, es
importante para mejorar la calidad de vida de los pacientes y sus familias®.

En Espafia, el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud, maximo ¢rgano de coordina-
cion del sistema sanitario publico aprobd, el 11 de junio de 2014 la actualizacion de la Estrategia
en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud, implantando una serie de medidas para
mejorar la asistencia y el tratamiento de estas enfermedades®. Desde entonces, estad pendiente la
actualizacion de la estrategia nacional, por lo que diversas Comunidades Auténomas han impulsa-
do las suyas propias con las que, a través de la colaboracion coordinada, estan avanzando en dar
respuesta a las necesidades de los pacientes.

En este ecosistema, el Proyecto Coordenadas en Enfermedades Raras surge con el compromiso de
desarrollar una serie de indicadores que permitan analizar la heterogeneidad asistencial en las distin-
tas Comunidades Auténomas de Espafia en relacion al cuidado de los pacientes con enfermedades
raras, con el objetivo de conocer la hoja de ruta 6ptima que permita dar cobertura a sus necesidades.

“Coordenadas” se enmarca dentro del programa de Sobi “acERca las enfermedades raras” en el
que se establecen canales de comunicacion con profesionales del entorno sanitario, educativo
y laboral, administraciones publicas, pacientes y sus representantes para crear sinergias con el
objetivo de que todos sumen sus conocimientos acERca de las enfermedades poco frecuentes y,
juntos, contribuyamos a mejorar la calidad de vida de los pacientes. Asi, el documento “33 pro-
puestas para mejorar la atencion, el cuidado y calidad de vida de los pacientes con enfermedades
raras™, presentado en 2022, incidia en el papel que las comunidades auténomas desempefian a la
hora de trabajar en el ambito de las patologias poco frecuentes. “Coordenadas” define ese camino.

1 Fundacioén Gaspar Casal (2018). Libro Blanco de las Enfermedades Raras en Espaiia.

2 FEDER. Conoce mas sobre las ER.

3 Rare Disease International. La vida con una enfermedad rara.

4 Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud.

5 33 propuestas para mejorar la atencién, el cuidado y la calidad de vida de los pacientes con EERR | Sobi.



Presentacion del Proyecto
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Plan Autonémico de Enfermedades Raras,
por el que se crea la Estrategia Gallega en
Enfermedades Raras 2021-2024.

*"f’
f

[Plan Integral de Enfermedadesj [ Estrategia de Enfermedades

Plan integral Enfermedades
Raras de Castilla y Leén 2023-2027.

Plan de mejora de la atencioén sanitaria
a personas con enfermedades poco
frecuentes de Madrid 2016-2020.

“\

Plan Integral de Enfermedades
Raras de Extremadura 2019-2023.
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Plan de Atencidn a personas afectadas
por Enfermedades Raras 2008-2012.

Raras de la Regién de Murcia Raras de Canarias 2022-2026.
2017-2020.
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Plan/Estrategia/Modelo regional EERR

Otras iniciativas de EERR

Situacion actual de las planificaciones existentes en torno al abordaje de las enfermedades raras®.

En vista de lo dispuesto previamente, el proyecto “Coordenadas en Enfermedades Raras” se ha
centrado en tres objetivos”:

Cobertura nacional de las EERR

Dar respuesta a las necesidades de los pacientes a través del impulso y elaboracion
de planes y/o estrategias enfocadas en el abordaje de las patologias poco
frecuentes, en aquellas Comunidades Autonomas que no dispongan de una
planificacion especifica o bien que ésta vaya a ser actualizada.

Apoyo y seguimiento

Proporcionar apoyo y seguimiento a las estrategias de Enfermedades Raras
autondmicas vigentes, para impulsar la autoevaluacion interna y favorecer las sinergias y
el intercambio de conocimiento entre las Comunidades Autonomas.

Concienciacién y sensibilizacion

Maximizar la concienciacion y sensibilizacion sobre la necesidad de disponer de una
planificacion y gestion sanitaria multidisciplinar e integral, que permita dar cobertura a
estas patologias.

6 Plan de Atencion a Personas afectadas por Enfermedades Raras de Andalucia; Estrategia de Enfermedades Raras de
Canarias; Plan Integral de Enfermedades Raras de Castilla y Ledn; Model d'atencio a les malalties minoritaries de Catalufia;
Plan Integral de Enfermedades Raras de Extremadura; Estrategia en Enfermedades Raras de Galicia; Plan de Mejora de la
Atencion Sanitaria a Personas con Enfermedades Poco Frecuentes de Madrid; Plan Integral de enfermedades raras de la
Region de Murcia.
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Las enfermedades raras se caracterizan por su baja prevalencia, alto nivel de complejidad, alta
mortalidad y disminucion de las capacidades psicofisicas, mermando acusadamente la calidad
de vida de quienes las padecen. La mayoria responden a un origen genético, manifestandose el
75% de ellas desde la edad infantil.” Se caracterizan ademas por:

» Elevado componente genético: El 72% de las enfermedades raras estan asociadas con de-
fectos genéticos, lo que incrementa el riesgo de recurrencia en la misma familia.?

e Aparicion temprana: Dos de cada tres enfermedades raras se manifiestan antes de los dos
afios de edad.®

e Problemas en el desarrollo y discapacidad: Estas enfermedades generan déficits motores,
sensoriales y/o intelectuales en uno de cada dos pacientes, generando discapacidad en uno
de cada tres casos.®

o Alta tasa de mortalidad: Ponen en peligro la vida de las personas en casi la mitad de los pa-
cientes. Son responsables del 35% de los fallecimientos en menores de un afio, del 10% en
elrango de 1 a 5 aflos y del 12% en el rango de 5 a 15 aflos.®

e Alto impacto social, laboral y educativo: los afectados por enfermedades raras son vulne-
rables en el terreno psicoldgico, social, econdomico y cultural. En este sentido, el 43% de los
pacientes ha sentido discriminacion en alguna ocasion en diferentes ambitos como las rela-
ciones sociales, la atencion sanitaria, el ambito educativo y las actividades de la vida cotidiana.’

Existe un gran desconocimiento general alrededor de las EERR. Segun recogen distintas publi-
caciones’®, la media de afios hasta llegar a un diagnéstico definitivo se cifra en cinco, e incluso
en muchos casos no es posible llegar a un diagnostico concreto!®. Ademas, la mayoria de este
tipo de patologias no tienen tratamiento curativo y precisan de cuidados prolongados e inter-
venciones multidisciplinares, que ocasionan un deterioro significativo de la calidad de vida de
las personas afectadas y sus familias, tanto en el ambito psiquico, social como econémico.!%

7 Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud.

8 Nguengang Wakap, S., Lambert, D.M., Olry, A. et al. Estimating cumulative point prevalence of rare diseases: analysis
of the Orphanet database. Eur J Hum Genet 28, 165-173 (2020).

9 33 propuestas para mejorar la atencion, el cuidado y la calidad de vida de los pacientes con EERR | Sobi.

0 FEDER.

% Las enfermedades raras.



Contextualizacion de las Enfermedades Raras

Las caracteristicas diferenciales de las EERR generan un contexto muy adverso al cual deben
enfrentarse dia a dia los pacientes y sus familias, por lo que se deben impulsar politicas que
favorezcan una atencidn integral dentro del area de salud, garantizando la comunicaciony la

atencion coordinada y continuada.’> ¥

2 Enfermedades raras: enfermedades cronicas que requieren un nuevo enfoque sociosanitario.
3 La sociedad civil y las enfermedades raras.

10



El Proyecto “Coordenadas en Enfermedades Raras” ha sido desarrollado con el apoyo de un
comité de expertos con el fin de impulsar, desde una perspectiva global y multidisciplinar, la
atenciodn integral de las Enfermedades Raras ofrecida en las distintas Comunidades Auténo-
mas. Para fomentar el grado de implicacion de los gobiernos regionales, en relacion a las poli-
ticas impulsadas, se desarrollo el proyecto a través de cuatro fases principales y consecutivas.

La primera fase se inicié en marzo de 2023, con el analisis y diagnostico de las planificaciones
regionales existentes en el abordaje de las Enfermedades Raras, asi como de la Estrategia en
Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud. Especificamente, se analizaron los pla-
nes, modelos y estrategias de Andalucia, Canarias, Castilla y Leén, Cataluita, Comunidad
de Madrid, Extremadura, Galicia, y Murcia. Esto permitié determinar las lineas asistenciales
y las areas de atencion integral prioritarias en el abordaje de dichas enfermedades. Ademas,
se estudio la Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud, evaluando sus
objetivos, lineas de actuacion, acciones e indicadores incorporados. Finalmente, se hizo una
busqueda de bibliografia para comprender las necesidades que presentan actualmente los
pacientes en torno al abordaje de sus patologias. A través del analisis bibliografico y la re-
vision de los principales planes y normativas a nivel estatal y autondmico, se identificd un
modelo idoneo de atencidn de las enfermedades raras. Posteriormente, se amplian las lineas
asistenciales, contenidas de dicho modelo, para un analisis mas detallado.

En una segunda fase, a partir del modelo de atencion establecido, el grupo de expertos de-
finié y consensué unos indicadores que cualquier plan de enfermedades raras deberia incluir
para ofrecer una atencion integral dentro del area de salud, garantizando la comunicacion
y la atencion coordinada y continuada. Estos indicadores se desarrollaron acorde al analisis
y diagndstico realizado y se clasificaron en las siguientes 6 areas de atencion integral: diag-
nostico precoz; plan terapéutico; atencion al paciente; atencion sociosanitaria, educativa
y laboral; formacion y registro de EERR; e investigacion. Dichos indicadores se especifican
posteriormente en el modelo idoneo de atencion de enfermedades raras.

Durante la tercera fase de trabajo, de junio a septiembre, se llevd a cabo un analisis exhaus-
tivo sobre la atencidon proporcionada por las distintas Comunidades Auténomas en relacion
al abordaje integral de las patologias poco frecuentes. Este analisis incluyo la identificacion
de las planificaciones regionales especificas en enfermedades raras, asi como cualquier otra
iniciativa impulsada que abarque el abordaje de estas patologias minoritarias. Una vez identi-
ficadas, se procedio a su evaluacion utilizando los indicadores previamente establecidos por
el comité de expertos en la fase anterior, asignandose una puntuacion de 2 cuando la region
cumple completamente con el indicador, una puntuacion de 1 cuando lo cumple parcial-
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Metodologia

mente y una puntuacion de 0 cuando no lo cumple. Después de asignar las puntuaciones
correspondientes, se obtuvo para cada Comunidad Autéonoma una puntuacién global que
refleja su abordaje en cada una de las areas de atencién integral.

En la cuarta fase, los resultados extraidos del anélisis se han recogido en un informe que se ha
compartido con los responsables de las administraciones en las distintas Comunidades Au-
tonomas, para verificar que se hayan considerado todas las iniciativas regionales impulsadas.
Tras esta comprobacion, se han efectuado correcciones, entregandose a cada Comunidad
Auténoma nuevamente su informe.
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A continuacion, se detalla el modelo de atencion y las lineas asistenciales, asi como los indica-
dores establecidos:

Areas de atencién integral: Diagndstico

Puntuacion

Lineas asistenciales Indicador
Acceso a estudios de Si la comunidad proporciona pruebas de cribado
diagnosticoprenatal combinado del primer trimestre de embarazo, asi

como Test Prenatal No Invasivo (TPNI) a las mujeres
que presentan un riesgo intermedio de determina-
das alteraciones cromosdmicas en el cribado com- O O O
binado del primer trimestre del embarazo. Ademas,
la comunidad favorece el acceso al diagnostico pre-
natal y al diagndstico genético preimplantacional en
los casos indicados.

Cribado neonataly numero | Si la comunidad cuenta con un programa de cribado
de EERR incluidas neonatal y dispone de un diagnodstico minimo de 25
patologias incluidas en la prueba de talon, financiadas
por el servicio de salud de la region (Nota: En febrero
de 2024, el Programa de Cribado Neonatal es hetero-
géneo en Espaia. El Ministerio de Sanidad tiene reco-
gidas 7 patologia en su Programa de cribado neonatal O O O
de enfermedades endocrino-metabdlicas. Algunas

CCAA contemplan 11 pruebas de diagnostico y otras,
como la Region de Murcia, tienen hasta 43 pruebas
financiadas. Por ello, se ha establecido como criterio
la existencia de “25 patologias incluidas en la prueba
de talon”, pues es la media entre la comunidad con
mayor y menor numero de patologias financiadas).

Acceso al asesoramiento Si la estrategia incluye circuitos para proporcionar
genético asesoramiento genético a las familias con riesgos de O O O
padecer una enfermedad rara.

13



Atencion esencial para dar una respuesta integral a las enfermedades raras

Control y seguimiento de
las personas portadoras de
EERR

Si fomenta el desarrollo de programas de prevencion
especificos que contemplen la realizacion del diag-
nostico de portadores en las familias tras la confirma-
cion de un caso de EERR, identificando a personas en
edad fértil que presenten factores de riesgo de pade-
cer y/o transmitir enfermedades genéticas.

Identificacion de signos de
alerta de EERR durante los
controles de salud

Si la Comunidad Autonoma impulsa la identificacion
de signos de alerta de EERR durante los controles mé-
dicos de salud postnatales.

Modelo de diagndstico en
red del paciente

Si se impulsa la existencia de un algoritmo de diag-
nostico especifico y concreto que se centra en las
necesidades de los pacientes, favoreciendo una
atencion de proximidad y evitando, en la medida de
lo posible, su desplazamiento entre comunidades vy,
ademas, se promueven mecanismos de consulta en-
tre Atencion Primaria u otros especialistas y las uni-
dades de referencia.

Unidades especializadas en
el abordaje de pacientes
con patologias raras

Si se facilita la derivacion de los pacientes con EERR
a las unidades especializadas y se promueve la exis-
tencia de unidades especializadas en el abordaje de
pacientes con patologias raras, como por ejemplo
unidades de experiencia, centros de referencia reco-
nocido autondmicamente o a nivel europeo, labora-
torio de referencia para realizar estudios genéticos,
CSUR, unidades especificas de atencion a determi-
nadas EERR...

Centro de referencia para
pacientes sin diagnostico

Si la Comunidad Autdnoma cuenta con sistemas de
derivacion para pacientes sin diagnostico. Si la co-
munidad promueve que el centro de referencia se rija
por el coédigo ORPHA, que proporciona un lenguaje
comun en todos los sistemas de investigacion para la
monitorizacion y reporte efectivo de enfermedades
raras, y participa en programas de investigacion en el
ambito de las Enfermedades Raras.

14




Atencion esencial para dar una respuesta integral a las enfermedades raras

Areas de atencion integral: Plan terapéutico

Lineas asistenciales

Indicador

Puntuacion

Plan terapéutico
personalizado

Si la eleccion del tratamiento se basa en la evidencia
cientifica y en la respuesta terapéutica, y la comuni-
dad permite personalizar los tratamientos (exoesque-
leto, terapia génica, productos sanitarios especificos,
administracion de los tratamientos farmacologicos en
hospitales de dia, tratamientos domiciliarios...)

Medicina Participativa

Si se informa al paciente y/o familiares/tutores acerca
de las diferentes opciones terapéuticas, de su efec-
tividad y se elige la opcion mas adecuada, haciendo
coparticipes en la toma de la decision a pacientes y
familiares.

Ensayos clinicos

Si se facilita la participacion de pacientes en ensayos
clinicos (EECC) a través de: creacion de registros de
voluntarios para participar en EECC; facilitar informa-
cion a los profesionales sanitarios; facilitar el conoci-
miento del procedimiento de derivacion a centros de
referencia para la participacion; o impulsar el desarro-
llo de EECC en el ambito de las EERR en la region.

Prescripcion y uso
seguro y adecuado de los
medicamentos

Si se promueven iniciativas relacionadas con la eva-
luacion de resultados en salud de los medicamentos
huérfanos, se impulsa la farmacogendmica para favo-
recer el desarrollo de nuevos tratamientos, y se favo-
rece el acceso o la disponibilidad de guias clinicas de
indicacion de tratamientos.

Formacioén y conocimiento
de los profesionales sobre
aspectos relacionados con
los resultados en salud de
los tratamientos

Si se promueve la difusion entre los profesionales sani-
tarios de recursos que ofrezcan informacion y conoci-
miento sobre resultados en salud en los tratamientos
de las EERR.

Equidad de acceso a
medicamentos huérfanos
entre los diferentes centros
hospitalarios

Si se promueve la equidad de acceso a los medica-
mentos huérfanos y se facilita el conocimiento de los
profesionales sobre los procedimientos de derivacion
de pacientes a unidades de referencia para el acceso
a tratamientos.
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Atencion esencial para dar una respuesta integral a las enfermedades raras

Areas de atencién integral: Modelo de atencién al paciente

Lineas asistenciales

Indicador

Puntuacion

Grupos multidisciplinares

Si promueve la existencia de grupos multidisciplinares
dentro del mismo centro para el abordaje de la pato-
logia.

Intervenciones
complementarias

Si se apoya la existencia de otros servicios comple-
mentarios al tratamiento como la rehabilitacion, so-
porte nutricional, atencion psicoldgica, logopedia, te-
rapia ocupacional, ejercicio fisico...

Plan de transicion pediatrico
que defina los circuitos
especificos para el paso

a adultos de pacientes
pediatricos

Si se fomenta la existencia de un protocolo que con-
temple la realizacion de consultas de transicion del
ambito pediatrico al adulto, donde participen de ma-
nera conjunta los pediatras responsables del segui-
miento del menor y el internista u otro especialista
que vaya a ser referente para el paciente en la edad
adulta. Ademas, si se favorece la transferencia total a
la atencion adulta y se contempla el sequimiento ade-
cuado del paciente y su empoderamiento para cono-
cery tomar decisiones.

Cuidados paliativos
pediatricos

Si hace mencion a cuidados paliativos, se fomenta la
disponibilidad de cuidados paliativos 24 horas para
pacientes pediatricos, y ademas la Comunidad Auto-
noma dispone de otra planificacion mas especifica
de cuidados paliativos.

Circuito asistencial del
paciente con enfermedades
poco frecuentes

Si se fomenta la atencion integral dentro del area de
salud, garantizando la comunicacion y la atencion
coordinada y continuada.

Figura del gestor de casos
de EERR

Si la planificacion reconoce la figura del gestor de ca-
sos de EERR para la coordinacion de las interconsul-
tas, las pruebas complementarias, la atencion socio-
sanitaria, agilizar procedimientos y ser el profesional
de referencia para los pacientes.

Comunicacion directa desde
Atencion Primaria con los
profesionales de referencia
durante las etapas de
seguimiento

Si se promueve la comunicacion directa y efectiva
entre Atencion Primaria (AP) y Atencion Hospitalaria
(AH), garantizando al paciente la atencion coordinada
y continuada, el acceso a circuitos interdisciplinares
y la derivacion a las consultas especializadas y CSUR.

Comunicacion del paciente
con sus clinicos de
referencia

Si se garantiza la comunicacion directa y efectiva en-
tre el paciente y sus clinicos de referencia.

Humanizacion en
la atencion de las
enfermedades raras

Si la Comunidad Autonoma cuenta con programas/
proyectos que incluyen iniciativas que respaldan pro-
cesos que mejoren la humanizacion en la atencion a
las personas con enfermedades raras. Y si, ademas, la
region promueve el asesoramiento y acompafamien-
to familiar desde el diagnostico de la enfermedad.
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Atencion esencial para dar una respuesta integral a las enfermedades raras

Areas de atencién integral: Atencién sociosanitaria, educativa y laboral

Lineas asistenciales

Indicador

Puntuacion

Coordinacion entre los
ambitos sanitario y social
para la conciliacion del
paciente

Se promueven medidas de conciliacion de la pato-
logia en el dia a dia del paciente (ambito educativo,
familiar y laboral).

Valoracion estandarizada
del grado de discapacidad
y dependencia de los
pacientes

Se facilita el reconocimiento estandarizado del grado
de discapacidad y dependencia de los pacientes.

Integracion de las personas
con EERR en los centros
educativos

Se promueve:

e La orientacion y asesoramiento de la comunidad
educativa sobre las caracteristicas de las enfermeda-
des raras y sus implicaciones en el ambito educativo.

e Acciones para que los colegios cuenten con un
plan de acogida en el centro educativo.

» Dotacion a los centros educativos de técnicas y/o re-
cursos tecnologicos para el desarrollo del aprendizaje.

Apoyo en la busqueda de
empleo

Se contempla la existencia de servicios de orientacion
laboral dirigidos a la busqueda de empleo.

Asistencia sociosanitaria

Se promueve la coordinacion entre niveles de asisten-
cia sociosanitaria.

Sensibilizacion de la
ciudadania en el ambito de
las EERR

La Comunidad Auténoma dispone de una planifica-
cion especifica para sensibilizar a la ciudadania en el
ambito de las EERR y para ofrecer informacion acerca
de su realidad, retos y necesidades.

Comunicacion y trabajo
con las Asociaciones de
Pacientes

Se fomenta la coordinacion de los profesionales de
la administracion con las entidades sociales, estable-
ciendo canales formales de comunicacion. Se apoya
el movimiento asociativo y se promueve la participa-
cion de las asociaciones de pacientes para trasladar
aspectos de mejora en el abordaje.

Derechos de los pacientes
con EERR

La Comunidad Autdnoma dispone de normativa que
contempla la proteccion de los derechos de personas
con Enfermedades Raras.

Canales de comunicacion
transversales

Si se promueve la existencia de un protocolo de coor-
dinacion que facilite la existencia de canales de co-
municacion transversales entre educacion, sanidad y
servicios sociales.
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Atencion esencial para dar una respuesta integral a las enfermedades raras

Areas de atencién integral: Formacién y registro de EERR

Lineas asistenciales

Registro de EERR

Indicador

La Comunidad Auténoma dispone de un registro ho-
mogéneo de informacion de pacientes con EERR vy
contempla un minimo de 26 EERR. Asimismo, se ten-
dra en cuenta el afio de actualizacion del registro, para
impulsar que siempre esté actualizado. (Nota: Existe
gran disparidad en cuanto a las patologias contempla-
das en los registros regionales de EERR. Por ejemplo,
el de Murcia incluye 22, el de Castillay Ledn 43 y el de
Andalucia mas de 1000. Por ello, se ha considerado
como criterio la mediana del numero de patologias
incluidas por los registros publicos de las comunida-
des).

Puntuacion

Situacion epidemiologica
de las enfermedades poco
frecuentes

Se fomenta la elaboracion de informes periodicos
anuales que permitan conocer la situacion epidemio-
logica de las enfermedades poco frecuentes en la re-
gion.

Sistemas de informacion de
EERR

Si la estrategia contempla que la Comunidad Autono-
ma disponga de paginas webs o sistemas de informa-
cion en el ambito de las EERR disponible para la pobla-
cion general, y ademas cuenta con espacios digitales
especificos con recursos para el abordaje de estas pa-
tologias

O
O
O

Sistemas de informacion
sobre medicamentos

Si la estrategia contempla la existencia de herramien-
tas de informacion para profesionales sobre medica-
mentos para el tratamiento de las EERR.

Formacion especifica de los
profesionales sanitarios

Se promueve la formacion especifica sobre en el
abordaje integral de las EERR, dirigida a los profesio-
nales sanitarios de los diferentes niveles asistenciales.

Formacion de pacientes y
familiares

Se favorece la formacion de los pacientes y familiares
en el manejo diario de su enfermedad, segun las ca-
racteristicas de la patologia.

Informacion en las carreras
de ciencias de la salud y de
posgrado

Se facilita la difusion del conocimiento en EERR en la
formacion superior de grado de las carreras de cien-
cias de la salud y de postgrado.

O O O O
O O O O
O O O O
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Atencion esencial para dar una respuesta integral a las enfermedades raras

Areas de atencioén integral: Investigacion

Lineas asistenciales

Promover la investigacion
en enfermedades raras

Indicador

La comunidad estimula y apoya la investigacion en
enfermedades raras a través del fomento de la partici-
pacion de sus profesionales en la investigacion.

Puntuacion

Apoyo econdmico
a la investigacion en
enfermedades raras

La comunidad estimula y apoya la investigacion en
enfermedades raras a través de la dotacion financiera.

Promover la colaboracion
publico- privada para
favorecer la innovacion

Se promueve la colaboracion publico-privada para fa-
vorecer la innovacion (terapéutica, tecnoldgica, gestion
sanitaria) y se potencian los estudios de investigacion y
la innovacion en el ambito de las enfermedades raras.

Aumento del numero de
unidades especializadas en

el abordaje y la investigacion
traslacional de patologias raras

Se promueven medidas para aumentar las unidades o
servicios en los que exista un mayor conocimiento, ex-
periencia clinica e investigacion traslacional en el ambi-
to de las patologias poco frecuentes.

Estructuras e instrumentos
de investigacion

Se fomenta la mejora de las estructuras y los instru-
mentos necesarios para el desarrollo de la investigacion
relativa a EERR.

O o O 0O 0
O o O 0O 0
O o O 0O 0
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esultaaos

A continuacion, se detalla conjuntamente para cada una de las 6 areas de atencion integral identi-
ficadas por los expertos (diagnostico precoz; plan terapéutico; atencion al paciente; atenciéon so-
ciosanitaria, educativa y laboral; formacion y registro de EERR e investigacion) la valoracion general
de las Comunidades Autonomas. Los resultados estan fundamentados en la evaluacion efectuada

para cada una de las autonomias basada en los indicadores establecidos y en la comprobacién que
se esta efectuando con los responsables de las administraciones en las distintas comunidades.

AREA DE ATENCION INTEGRAL: Diagndstico

e Elavance en el diagnéstico precoz de las enfermedades raras, el acceso al asesoramiento gené-
tico para los afectados y sus familias, y la existencia de protocolos de atencion y derivacion, son
ya una realidad en muchas Comunidades Auténomas, aunque con distribucién heterogénea.
La ausencia de especializacion sanitaria en genética en Espafia es una limitacion general, pero
también se observa una clara diferencia entre las comunidades que tienen una planificacién
especifica establecida, pues ofrecen acciones diagnésticas mas amplias. Asimismo, es nece-
sario resaltar que algunas comunidades han implementado unidades/secciones o servicios de
genética, de atencion especifica para las enfermedades raras; protocolos de atencion para las
enfermedades raras y pacientes sin diagnostico; algoritmos de diagndstico; rutas de derivacion
del paciente; y disponibilidad de multiples pruebas, como el cribado combinado y el Test Prenatal
No Invasivo, y el cribado neonatal.

e Ademas, cabe mencionar que hay regiones que se distinguen por ofrecer servicios diagnosti-
cos mas completos para la deteccion temprana de enfermedades poco frecuentes, resaltando
su constante actualizacién en el cribado neonatal e incorporando un mayor numero de prue-
bas de deteccion en recién nacidos, con el fin de iniciar tratamientos de manera inmediata y
disminuir tanto las consecuencias adversas como la mortalidad.

AREA DE ATENCION INTEGRAL: Plan terapéutico

e Se observa una significativa disparidad en el plan terapéutico ofertado por las distintas Co-
munidades Auténomas. Es evidente que las regiones que han establecido una planificacién
especifica establecen medidas tan relevantes como: favorecer la medicina participativa; ase-
gurar la prescripcion y uso seguro y adecuado de los medicamentos; o promover la formacion
y conocimiento de los profesionales sobre aspectos relacionados con los resultados en salud.
Sin embargo, es importante sefialar que las Comunidades Autonomas con planes prescritos se
encuentran rezagadas en comparacion con las comunidades con planes vigentes.
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Resultados

Asimismo, hay Comunidades Autonomas que destacan por facilitar el acceso equitativo, con-
tinuado y personalizado a los tratamientos disponibles. El especialista responsable es el en-
cargado de coordinar y garantizar la prescripcion y dispensacion del mismo, implementando
los procedimientos pertinentes para asegurar que los pacientes tengan acceso al tratamiento,
siempre y cuando disponga de eficacia terapéutica verificada y sea considerado apropiado
por la comunidad cientifica. Asimismo, se favorece la evaluacion de resultados en salud de
los medicamentos huérfanos, se impulsa la farmacogendmica, se informa al paciente y fami-
liares acerca de las diferentes opciones terapéuticas y se facilita la participacion de pacientes
en ensayos clinicos, ayudando en el entendimiento de estas enfermedades y fomentando la
investigacion.

El seqguimiento asistencial de las personas que padecen enfermedades raras es de vital impor-
tancia para gestionar la incertidumbre y mejorar su calidad de vida. En este ambito, la mayoria
de las comunidades promueven iniciativas para brindar una atenciéon desde una perspectiva
humanitaria, que reduzca los desplazamientos y garantice la continuidad en la atencidn, te-
niendo en cuenta las necesidades de los pacientes. Sin embargo, es importante sefalar que
algunas regiones no alcanzan la maxima puntuacion como consecuencia de la no disponibi-
lidad de cuidados paliativos las 24 horas del dia, tanto para pacientes pediatricos como para
adultos.

Es digno de resaltar que hay Comunidades Auténomas que cuentan con un modelo especifi-
co de atencion a los pacientes con enfermedades raras, a través del cual se promueve la exis-
tencia de grupos multidisciplinares dentro del mismo centro para el abordaje de la patologia,
apoya las intervenciones complementarias, promueve la comunicacion directa y efectiva entre
los distintos profesionales implicados, garantiza el acceso a circuitos interdisciplinares, asi
como la derivacidn a consultas especializadas y a Centros, Servicios y Unidades de Referencia
del Sistema Nacional de Salud.

La atencidn sociosanitaria, educativa y laboral de las personas con enfermedades raras, €s
crucial para favorecer su integracion en la sociedad, asi como facilitar su vida cotidiana. En
este ambito, la mayoria de las comunidades promueven iniciativas para brindar una atencién
personalizada en estos tres niveles, favoreciendo no solo su bienestar individual, sino también
la inclusion y la participacion activa en la sociedad, contribuyendo a la construccion de una
sociedad mas justa e igualitaria.

Cabe resaltar que algunas comunidades impulsan medidas de conciliacion de la patologia en el
ambito educativo, familiar y laboral. El entendimiento y la comprension que posean todos los
integrantes de la comunidad educativa acerca de las implicaciones de padecer una enfermedad
rara, impacta en la integracion, desarrollo social y rendimiento del nifio, siendo esencial cubrir
sus necesidades particulares, adoptar medidas y llevar a cabo acciones especificas para ase-
gurar el correcto desarrollo educativo. Asimismo, destacar que algunas regiones promueven la
existencia de canales de comunicacidn transversales entre educacion, sanidad y servicios so-
ciales, facilitar el reconocimiento estandarizado del grado de discapacidad y dependencia de
los pacientes, y la protocolizacion de una correcta coordinacion sociosanitaria, que abordara
las necesidades que puedan surgir a lo largo del proceso de atencion de estas personas y sus
familias, evitando inequidades.
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Resultados

e Los sistemas de informacion en el contexto de las enfermedades raras, asi como las iniciativas
de formacion, son ampliamente impulsadas por las Comunidades Auténomas que han esta-
blecido una planificaciéon especifica para abordar las enfermedades raras. Aproximadamente
la mitad promueven la difusion de informacion, garantizan un mejor conocimiento epide-
mioldgico de las patologias, y contemplan medidas de mejora tanto para los profesionales del
sector sanitario como para profesionales del ambito educativo, social y laboral.

e El registro poblacional de enfermedades raras posibilita la vigilancia epidemiologica de estas
afecciones poco comunes y proporciona datos para optimizar la atencion sanitaria dirigida a
los pacientes afectados. Hay comunidades que cuenta con un registro de enfermedades raras
que contabiliza mas de 1000 patologias, con disponibilidad de sitios web especificos sobre
enfermedades raras para la poblacion en general, y con la implementacion de sistemas de
informacién y formacion especifica, tanto para pacientes como para profesionales sanitarios.

¢ La investigacion focalizada en enfermedades raras representa, en términos generales, un de-
safio considerable para las Comunidades Autonomas, en cuanto al impulso de actividades
destinadas a compartir conocimiento, a promover mejoras en las infraestructuras necesarias
para la investigacion y, especialmente, a proporcionar recursos financieros. Sin embargo, es
importante resaltar que la investigacion en enfermedades poco frecuentes es una fuente de
esperanza para los pacientes, contribuye a mejorar la practica clinica, permite dar respuesta a
sus necesidades terapéuticas y posibilita mejorar su calidad de vida.

e Hay Comunidades Autdnomas cuya estrategia de enfermedades raras, impulsa numerosas ac-

ciones que facilitan la actividad investigadora en la region, desarrollando proyectos a nivel au-
tonomico y contando con un marco presupuestario especifico para su implementacion.
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A partir de los resultados extraidos del analisis de fuentes publicas de cada Comunidad Autono-
ma, se puede afirmar que, en su conjunto, las autonomias que impulsan politicas a través de sus
correspondientes planificaciones regionales especificas en EERR ofrecen una atencién integral
(diagnostico, plan terapéutico, atencion al paciente) dentro del area de salud, garantizando la
comunicaciény la atencién coordinada y continuada. Ademas, favorecen un adecuado registro
de las patologias € impulsan la formacion e investigacion en este ambito. Cabe resaltar que en
el caso de las comunidades que no cuentan con una estrategia, plan o modelo, las puntuacio-
nes obtenidas son ligeramente inferiores al no tener establecidos un trabajo planificado bajo un
paraguas especifico que recoja todas las acciones impulsadas, por lo que pueden estar desarro-
llando iniciativas que sin embargo no pueden ser das facilmente. El grado de implicacion de los
gobiernos autondmicos en el abordaje de las Enfermedades Raras aparece reflejado en el grafico,
donde se ha representado globalmente la media de las puntuaciones de las politicas impulsadas
por las comunidades con planes, estrategias 0 modelos regionales, asi como la media global
asociada a las comunidades que no disponen de una planificacion especifica para abordar estas
patologias, empleando el sistema de calificacion numérico de 0-10*.

Diagnostico precoz
10,0

Investigacion Plan terapéutico

Formaciony Modelo de atencion
registro de EERR al paciente
Atencion sociosanitaria,
laboral y educativa
— Media Comunidades con plan — Media Comunidades sin plan

Comparacion del abordaje de las enfermedades raras ofrecido por las comunidades autébnomas con
una planificacion especifica y sin planificacion.

* Para poder representar los resultados obtenidos en el sistema de calificacion 0-10 utilizado comunmente en Espa-
fia, se han transformados las puntuaciones obtenidas entre 0-2, determinado que la puntuacién “2" equivale a “10".
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Conclusiones

Las enfermedades poco frecuentes representan una elevada carga asistencial, familiar y emo-
cional que necesita ser atendida. Por ello, es imprescindible que los sistemas de salud tengan
establecidos modelos que cubran cada una de las necesidades en las diferentes etapas asisten-
ciales.

Los resultados del analisis realizado en “Coordenadas” reflejan la importancia de seguir tra-
bajando en el desarrollo de una planificacidn y gestion sanitaria multidisciplinar e integral,
que permita dar cobertura a estas patologias, bien a través de la creacion de planes especi-
ficos en su abordaje, la actualizacion de los planes prescritos o el impulso de nuevas lineas
de actuacién que permitan dar continuidad a los planes ya existentes. Por consiguiente, el
enfoque de atencidn se debe orientar hacia la maxima cooperacién y apoyo mutuo entre
Comunidades Auténomas junto con el Gobierno Nacional, evitando las heterogeneidades
asistenciales y ofreciendo una mejor atencion integral a los pacientes y sus familias. En este
contexto, como punto de partida, se aconseja emplear el “Modelo idoneo de atencion para
dar una respuesta integral a las enfermedades raras”, establecido en el marco de dicho pro-
yecto, como punto de partida en la elaboracion de planificaciones destinadas a optimizar el
abordaje de los pacientes con enfermedades raras. Asimismo, a continuacion, se presentan
una serie de recomendaciones, organizadas en las correspondientes areas de atencion inte-
gral, que podrian ser tenidas en cuenta de manera prioritaria para impulsar la hoja de ruta en
enfermedades raras.

El retraso en el diagndstico y la consecuente privacion de las opciones terapéuticas pueden tener
consecuencias devastadoras (deterioro clinico y/o secuelas fisicas) y, en ocasiones, derivar en
problemas psicoldgicos. Para garantizar un adecuado diagnostico se propone:

e Aprobar la especializacion sanitaria en genética (médica y clinica de laboratorio) en Espafia.

e Fomentar la creacion y utilizacion de protocolos de derivacion a unidades especializadas de
diagndstico prenatal.

e Disponer de protocolos y circuitos para el diagnostico genético de confirmacion y asesora-
miento en casos de sospecha de enfermedad rara.

e Unificar los programas de cribado en todo el Sistema Nacional de Salud.
e Mejorar la formacion en sintomas y signos de alarma en enfermedades raras

e Crearundirectorio de unidades especializadas de referencia en el diagnostico prenatal y post-
natal para garantizar el acceso equitativo.

Las enfermedades raras a menudo carecen de tratamientos efectivos debido a su rareza 'y com-
plejidad. No obstante, gracias a la reciente investigacion se han impulsado nuevas terapias dise-
fadas especificamente para tratar estas enfermedades poco frecuentes, cubriendo necesidades
terapéuticas, reduciendo la mortalidad y morbilidad asociadas y ralentizando la progresion de la
enfermedad. Por lo tanto, con el objetivo de garantizar un acceso equitativo a los tratamientos,
se propone:
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Conclusiones

Empoderar al paciente a través de la medicina participativa, informandolo sobre las diferentes
opciones terapéuticas y haciéndolo coparticipe en la toma de decisiones.

Asegurar la personalizacion e individualizacion de los tratamientos.

Mejorar las herramientas de informacion online sobre medicamentos para el tratamiento de
las enfermedades raras.

Promover la realizacion de ensayos clinicos en enfermedades raras.

Favorecer el uso adecuado de estrategias regulatorias de autorizacion que no retrasen el ac-
ceso a los medicamentos huérfanos.

Favorecer seguimiento y evaluacion sobre la efectividad de los medicamentos autorizados
para enfermedades raras.

El seguimiento asistencial de las personas que padecen enfermedades raras es de vital im-
portancia para gestionar la incertidumbre y mejorar su calidad de vida, por lo que es esencial
proporcionar una atencion integral dentro del area de salud, garantizando la comunicacion
y la atencion coordinada y continuada. Para ello, se recomienda implantar las siguientes ac-
ciones:

Consensuar un modelo de atencion para enfermedades raras, basado en el trabajo colabora-
tivo en red, la multidisciplinariedad, la coordinacion asistencial y la informacion.

Continuar impulsando la designacion de Centros, Servicios y Unidades de Referencia (CSUR)
en el Sistema Nacional de Salud.

Mejorar la transicion de pacientes con enfermedades raras desde la consulta pediatrica a la
consulta de adultos.

Evaluar periodicamente la satisfaccion de los pacientes con enfermedades raras en relacion
con la asistencia sanitaria recibida.

Elaborar un protocolo especifico para la atencion de pacientes con enfermedades raras sin
diagndstico.

Las personas afectadas por enfermedades raras exhiben una amplia variedad de alteraciones y
sintomas, cuya severidad y evolucion determinan una carga significativa o deterioro en la calidad
de vida. Como resultado, pueden enfrentarse a problemas de aislamiento social, lo que obsta-
culiza su acceso a los recursos y servicios necesarios, aumentando el riesgo de exclusion social.
Para abordar esta problematica, se sugiere:

Asegurar una respuesta educativa adecuada, promoviendo la integracion escolar de los me-
nores en los centros.
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Colaborar con los servicios sanitarios en la elaboracion de informes y directrices laborales
destinadas a la adaptacion de los puestos de trabajo.

Fomentar y promover recursos que mejoren la calidad de vida de las personas afectadas y
faciliten su permanencia en su entorno habitual.

Apoyar el movimiento asociativo y la comunicacion activa con las asociaciones de pacientes
para trasladar aspectos de mejora en el abordaje.

Las estrategias de salud relacionadas con enfermedades raras requieren datos epidemioldgicos
para mejorar la comprension de las necesidades médicas y sociales, asi como para facilitar una
gestion eficiente de los recursos disponibles. Asimismo, la formacion especifica en enfermedades
raras es fundamental para lograr una deteccion precoz, una atencion adecuada y un seguimiento
apropiado de las personas afectadas, contribuyendo a mejorar la calidad de vida y la de sus fami-
lias. Para promover estas acciones, se sugiere:

La

Promover la inclusion de todas las enfermedades raras en sistemas de registros que permitan
recopilar datos epidemioldgicos, clinicos y de seguimiento, facilitando asi una mejor com-
prension de estas enfermedades y una planificacion mas efectiva de la atencion sanitaria.

Impulsar programas de sensibilizacion y concienciacion dirigidos a profesionales de la salud,
pacientes, familias y la comunidad en general.

Brindar formacion especializada en enfermedades raras para profesionales de la salud, con el
objetivo de mejorar su capacidad de identificacion, diagnostico y manejo de estas condicio-
nes medicas.

Elaborar y difundir guias clinicas actualizadas sobre enfermedades raras, basadas en la eviden-
cia cientifica disponible y en la experiencia clinica.

investigacion en enfermedades raras representa una fuente de esperanza para los pacientes,

contribuye a mejorar la practica clinica, permite dar respuesta a sus necesidades terapéuticas y
contribuye a mejorar su calidad de vida. Para garantizar un apoyo adecuado a la investigacion en
enfermedades raras, se propone:
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Fomentar la participacion de los profesionales sanitarios en la investigacion y, paralelamente,
dotar a los grupos de investigacion de recursos economicos para que puedan desarrollar es-
tudios innovadores en el ambito de las enfermedades raras.

Promover la colaboracion publico-privada para favorecer la innovacion terapéutica, tecnolo-
gica y gestion sanitaria.

Fomentar la mejora de las estructuras y los instrumentos necesarios para el desarrollo de la
investigacion relativa a enfermedades raras.
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