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1. Introduccién

La Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud (SNS)
fue aprobada por el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud
(CISNS) en Junio de 2009. Fue el resultado del trabajo de coordinacion y
consenso entre instituciones, profesionales y pacientes. EI CISNS establecio
que la estrategia debia ser evaluada por primera vez a los dos afios de su
aprobacion.

El 20 de octubre de 2009 se constituy6 el Comité de Seguimiento y
Evaluacién (CSE) de la estrategia, formado por el Comité Institucional (CI)
y por el Comité Técnico (CT) de la misma. El objetivo encomendado al CSE
fue establecer el sistema de seguimiento y evaluacion de la Estrategia. Una
vez acordado el plan de trabajo se cre6 la Secretaria Técnica dependiente de
la Subdireccion General de Calidad y Cohesién del Ministerio de Sanidad,
Servicios Sociales e Igualdad (MSSSI), que da soporte al CSE en el proceso
de evaluacioén de la estrategia.

La fecha de corte para la recogida de informacién de esta primera eva-
luacién ha sido el 30 de junio de 2011, fecha en que se cumplen dos afios de
la aprobacidn de la estrategia por el CISNS.

Una vez finalizados los trabajos de recogida de informacién y anélisis
de los datos la Secretaria Técnica y el CSE han elaborado este informe de
evaluacion para su valoracion por el Consejo Interterritorial del Sistema
Nacional de Salud.

Es preciso resaltar que estos dos afios de trabajo conjunto entre so-
ciedades cientificas, asociaciones de pacientes, Comunidades Auténomas y
MSSSI orientados a hacer efectiva la implantacién de la Estrategia en En-
fermedades Raras del SNS, han conseguido aunar los esfuerzos dirigidos a
la mejora continua de la atencién en este tipo de enfermedades, y con ello
mejorar la calidad de los servicios prestados a las personas con en ER y sus
familias en todo el territorio nacional.
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2. Metodologia

Proceso de evaluacion de la Estrategia

El objetivo de esta primera evaluacion de la Estrategia en Enfermedades
Raras del SNS es valorar el grado de cumplimiento de los objetivos esta-
blecidos con la finalidad de identificar sus posibles espacios de mejora. La
estrategia consta de 7 lineas estratégicas con 13 objetivos generales y 31
objetivos especificos.

En el proceso de evaluacion se distinguen las siguientes etapas:

e Constitucién del Comité de Seguimiento y Evaluacién

e Elaboracion de los indicadores

e Recogida y analisis de la informacién

e Elaboracion del informe de evaluacién y presentacion al Consejo
Interterritorial del SNS

Constitucion del Comité de Seguimiento y
Evaluacion

El1 20 de octubre de 2009 se constituye el Comité de Seguimiento y Evalua-
cion de la Estrategia, con el objetivo de establecer el sistema de seguimiento
y evaluacion de la misma.

Dicho comité estd formado por los miembros del Comité Institucional
y del Comité Técnico que fueron los que participaron en la elaboraciéon de
la Estrategia.

La S.G. de Calidad y Cohesion del SNS es la encargada de dar el apoyo
técnico, logistico y administrativo necesario para que se cumplan y desarrollen
correctamente las funciones del CSE, coordinando, ademas, la recogida de
informacién necesaria para la evaluacion de la implementacion de estrategia
y la coordinacién de la elaboracion del documento de dicha evaluacion.

Elaboracion de los indicadores

El proceso de elaboracién de los indicadores necesarios para la evalua-
cion de la estrategia fue realizado con el apoyo técnico de la Céatedra de
Investigacion Cualitativa de la Universitat Autonoma de Barcelona.
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Se elaboraron dos tipos de indicadores: de eficacia e intermedios.

Preguntas e indicadores de eficacia

En primer lugar, se disefié un paquete de matrices (una por cada linea estra-
tégica) relacionadas con el criterio de eficacia. En ellas quedaron recogidos
las preguntas de evaluacion y los indicadores necesarios para saber si los
objetivos han sido alcanzados.

Preguntas e indicadores intermedios

Ademads se considerd pertinente diseflar un paquete de matrices con di-
mensiones intermedias que facilitaran la comprension en el alcance de los
objetivos. En ellas quedaria recogidos las preguntas e indicadores que nos
informarian sobre las circunstancias que pudiesen facilitar y/o dificultar la
consecucion de los objetivos.

Dichos indicadores se construyeron en base a las respuestas emitidas
por parte de las personas integrantes del Comité Institucional respecto a un
cuestionario en linea que les fue administrado.

En total se emplearon 16 indicadores para la linea estratégica de «In-
formacién sobre Enfermedades Raras», 32 para la linea de «Prevencién y
deteccién precoz», 11 indicadores para la linea de «Asistencia sanitaria», 21
en la de «Terapias», 26 en la de «Atencidén sociosanitaria», 4 en «Investiga-
cién» y 5 en «Formacion».

Recogida y analisis de la informacion

La S.G. de Calidad y Cohesién suscribié un contrato con la empresa ANTA-
RES Consulting, adjudicataria del concurso publico para el desarrollo del
sistema de evaluacion de la Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema
Nacional de Salud.

La informacién sobre los indicadores descritos en el apartado anterior
se recogid a través de dos cuestionarios en linea diferentes, uno dirigido
a los representantes del Comité Institucional de la estrategia (CC.AA.) y
otro dirigido al Comité Técnico (Sociedades Cientificas y Asociaciones de
Pacientes).

En dicho cuestionario, se solicitaba informacion correspondiente al pe-
riodo del 03 de Junio de 2009 al 30 de Junio de 2011.
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Los cuestionarios se habilitaron a través de un acceso web online a
partir del 12 de Septiembre de 2011 y se dispuso de un mes para su cumpli-
mentacion.

El grado de consecucién de los objetivos de la estrategia en el SNS se
midié en base al porcentaje de CC.AA. que los alcanzaron segtin la siguiente
escala:

Porcentaje de CC.AA. que han

Grado de alcance del objetivo i .
conseguido el objetivo

Conseguido 91-100%
Practicamente conseguido 76-90%
Parcialmente conseguido 51-75%
Iniciado 26-50%
No iniciado 0-25%

El porcentaje de cada indicador se obtiene dividiendo el nimero de CC.AA.
que lo cumplen dividido por el total de CC.AA. que han respondido a ese
indicador. El porcentaje de CC.AA. que han conseguido el objetivo se obtie-
ne de hacer la media de los porcentajes de los indicadores de cada objetivo.
Para obtener la media de los indicadores sélo se utilizaron aquellos para los
que se obtuvo informacién de mas de 9 CC.AA.

Flaboracion del informe de evaluacion y
presentacion al Consejo Interterritorial del SNS

El informe con los resultados de la evaluacion ha sido realizado por el Co-
mité de Seguimiento y Evaluacién de la Estrategia en Enfermedades Raras
del SNS y fue aprobado por CISNS el 20 de diciembre de 2012.
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3. Resultados de la evaluaciéon

Han respondido al cuestionario de evaluacién de la estrategia las 17 CC.AA.
e Ingesa.

Asi mismo han participado todas las Sociedades Cientificas y Asocia-
ciones de Pacientes que forman parte del Comité Técnico de la estrategia.

En relacioén al desarrollo de planes autonémicos de salud relacionados
con las enfermedades raras siete CC.AA. contemplan en sus planes gene-
rales de salud la atencién a pacientes con ER y cuatro disponen de un plan
especifico de enfermedades raras.

En 2009, una vez aprobada la Estrategia en ER para el SNS, se cons-
tituyeron en el seno de los Comités de la misma, 5 grupos de trabajo, inte-
grando cada uno de ellos, representantes de las CC.A A, sociedades cien-
tificas y asociaciones de pacientes, con el fin de empezar a desarrollar la
planificacion de acciones conjuntas que permitieran ir avanzando en las
lineas estratégicas y objetivos aprobados en la Estrategia. Estos grupos
son los siguientes:

e Grupo 1. «Clasificacion y codificacion»

e Grupo 2. «Necesidades diagndsticas y terapéuticas»

e Grupo 3. «Necesidades de Productos sanitarios y otros»
e Grupo 4. «Buenas Précticas»

e Grupo 5. «Informacién sobre recursos»

En noviembre de 2010 tuvo lugar en Burgos, en el Centro de Re-
ferencia Estatal de Atencién a Personas con Enfermedades Raras y sus
Familias de Burgos (CREER), la Conferencia de EUROPLAN en Es-
pafia organizada por la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras
(FEDER) y el CREER. El proyecto EUROPLAN ha tenido como pro-
posito principal impulsar la creacién armonizada de planes y estrategias
de enfermedades raras en la Unién Europea antes del afio 2013 para
abordar de forma conjunta la lucha contra las enfermedades raras. Esta
conferencia se realizé con el objetivo de conocer y analizar la situacion
de las politicas espafiolas —a nivel nacional y autonémico—, a la luz de las
directrices europeas sefialadas en el Documento de Recomendacion del
Consejo de 8 de junio de 2009 relativa a una accion en el dmbito de las
enfermedades raras.

Simultdneamente en el tiempo, y en el mismo espacio fisico se procedio
a tener la primera reunién del Comité de Seguimiento y Evaluacién de la
Estrategia en ER para el SNS, y se presentaron los planes de trabajo hasta
la primera evaluacién de la Estrategia en 2011, por parte de los 5 grupos de

INFORME DE SEGUIMIENTO DE LA ESTRATEGIA EN ENFERMEDADES RARAS DEL SISTEMA NACIONAL DE SALUD 17



trabajo anteriormente mencionados. La evaluacién de la actividad de estos
grupos se ird describiendo en las lineas estratégicas correspondientes.

3.1. Linea estratégica 1. Informacion sobre
Enfermedades Raras

Objetivo especifico 1.1. Mejorar la informacidén disponible sobre ER y
los recursos disponibles para su atencion, que permita dar respuesta
alas necesidades planteadas por pacientes, profesionales sanitarios,
investigadores y responsables de las administraciones sanitarias
y de servicios sociales.

Aunque se han realizado acciones de coordinacién para mejorar la ca-
lidad de la informacién sobre ER y sobre los recursos existentes para su
atencion destaca el bajo porcentaje de CC.AA. que disponen de informa-
cién actualizada sobre recursos en ER accesible tanto para profesionales
como para personas afectadas. No ocurre asi con las sociedades cientificas y
asociaciones de pacientes.

Entre las recomendaciones relativas a este objetivo explicitadas en la
estrategia se encuentra el coordinar, desde el Ministerio de Sanidad, Servi-
cios Sociales e Igualdad, la informacién y recursos existentes en materia de
ER y promover que los recursos, tanto asistenciales como sociales, de los
que disponen las Comunidades Auténomas para estas enfermedades, estén
disponibles a través de una herramienta comun.

En este sentido el grupo de trabajo 5 «Informacién sobre recursos» de
la Estrategia en Enfermedades Raras del SNS ha estado y debe de seguir
trabajando con el fin de identificar y analizar las iniciativas de informacién
existentes sobre recursos, de &mbito nacional e internacional y elaborar una
propuesta de catdlogo de iniciativas de informacién seleccionadas y otra de
recomendaciones para la informacion sobre recursos.

Por otra parte, desde abril de 2010, el Centro de Investigacién Bio-
médica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER) es el nuevo socio en
Espafia de Orphanet en el portal europeo de referencia en materia de in-
formacioén en enfermedades raras y medicamentos huérfanos. En Espafia,
Orphanet inici6 su actividad en 2002. Asi mismo, el MSSSI participa en la
accion conjunta de los Estados Miembro (Orphanet Europe Joint Action),
proyecto de la Unién Europea cuyo principal objetivo es el mantenimiento
y desarrollo de la plataforma Orphanet.
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http://www.orpha.net/

Por otro lado, la Recomendacion del Consejo de 8 de junio de 2009 rela-
tiva a una accién en el dmbito de las enfermedades raras (2009/C 151/02) re-
comienda a los estados miembros contribuir activamente al desarrollo de un
inventario dinamico de enfermedades raras de la UE, de facil acceso, basado
en la red Orphanet y otras redes existentes. Por otro lado la Directiva 2011/24/
UE del Parlamento Europeo y del Consejo de 9 de marzo de 2011 relativa a la
aplicacién de los derechos de los pacientes en la asistencia sanitaria transfron-
teriza en su articulo 13 dice que la Comisién apoyard a los Estados miembros
procurando concienciar a los profesionales sanitarios de las herramientas a su
disposicion a escala de la Unién para ayudarles a diagnosticar correctamente
las enfermedades raras, en particular, la base de datos Orphanet.

Por todo ello se recomienda apoyar el desarrollo de Orphanet en Es-
pafia como recurso que posibilite que la informacién sea mds accesible tanto
para profesionales como para personas afectadas.

Conclusion Objetivo 1.1: Parcialmente Conseguido.
Recomendacion: Mantener objetivo.

Objetivo especifico 1.2. Analizar los registros de ER existentes, tanto
a nivel autonémico como central, y promover desde el Ministerio de
Sanidad y Politica Social, la coordinaciéon y compatibilidad entre los
mismos, asi como promover la investigacion sobre éstos.

Con el objeto de desarrollar un registro nacional de enfermedades ra-
ras en julio de 2011 se constituye el grupo de trabajo de Andlisis de Regis-
tros de ER en el marco de la Estrategia en ER del SNS. En este grupo par-
ticipan los representantes institucionales de las CC.AA.y representantes de
sociedades cientificas y asociaciones de pacientes. Posteriormente se aprobo
el proyecto «Red Espafiola de Registros de Investigacién en ER» dirigido
por el ISCIII cuyo objetivo principal es el desarrollo de un registro nacional
de ER y en el que participan todas las CC.AA., asociaciones de pacientes,
sociedades cientificas y el MSSSI.

Los objetivos del grupo de trabajo de «Analisis de Registros» estan in-
cluidos en los del proyecto «Red Espafola de Registros de Investigacion en
ER» del ISCIII y en este proyecto estdn representadas las CCAA, socieda-
des cientificas y asociaciones de pacientes. Por todo esto y para no duplicar
esfuerzos y recursos consideramos que no es necesaria la continuidad del
grupo de trabajo de «Analisis de Registros».

Ademads el MSSSI 'y el ISCIII participan en el proyecto europeo Epira-
re (European Platform for Rare Diseases Registries) que comenz6 en abril
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de 2011 y cuyo objetivo es crear consenso y sinergias para el registro euro-
peo de pacientes de enfermedades raras.

El alcance de este objetivo se basa en el desarrollo del proyecto «Red
Espafiola de Registros de Investigacion en ER» dirigido por el IIER cuyo
objetivo principal es el desarrollo de un registro nacional de ER.

Conclusion Objetivo 1.2: Parcialmente conseguido
Recomendacion: Mantener objetivo

Objetivo especifico 1.3. Apoyar y participar en los grupos de trabajo
en codificacion y clasificaciéon que trabajen en este ambito a nivel
internacional (Rare Disease Task Force Working Group RDTF-WP) de
la Direccion General de Sanidad y Proteccién de los Consumidores.

El grupo de trabajo 1 «Clasificacién y codificacién» de la Estrategia
en Enfermedades Raras del SNS ha analizado los Sistemas de clasificacion
y codificacion empleados para las ER tanto a nivel nacional como interna-
cional, ha realizado un analisis de factibilidad de su posible aplicacion en los
Sistemas de informacién del Sistema Nacional de Salud y ha elaborado una
propuesta de recomendaciones.

El grupo de trabajo 2 «Necesidades diagnoésticas y terapéuticas» de la
Estrategia en Enfermedades Raras del SNS ha elaborado una clasificacion
de las ER en 15 grupos y una propuesta de criterios para la priorizacion
de los grupos de ER a abordar. Los criterios y grupos de ER establecidos
en este grupo de trabajo, constituye un elemento de consulta bdsico acerca
del orden de prioridades de estudio y acceso para la acreditaciéon de nue-
vos centros dedicados a la atencién de ER, dentro del marco legislativo y
funcional del proceso de Acreditacion y designacion de CSUR en el SNS
(RD 1302/2006, de 10 de noviembre, por el que se establecen las bases del
procedimiento para la designacién y acreditacion de los centros, servicios y
unidades de referencia del Sistema Nacional de Salud).

Actualmente se estd trabajando en la codificacién de ER en el nivel
nacional a través del proyecto «Red Espafiola de Registros de Investigacion
en ER» dirigido por el ISCIII cuyo objetivo principal es el desarrollo de un
registro nacional de ER. En este proyecto participan todas las CC.AA. En
el nivel internacional la codificacion de ER se esta trabajando a través de
un paquete de trabajo de la accién concertada EUCERD Joint Action. En
esta accion participa el MSSSI. El trabajo de estos dos proyectos y el flujo de
informacién que se establezca entre CC.AA., ISCIII, MSSS1 y las institucio-
nes internacionales implicadas favorecera el cumplimiento de este objetivo.
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Se recomienda reformular el objetivo especifico 1.3. (Apoyar y partici-
par en los grupos de trabajo en codificacion y clasificacion que trabajen en
este ambito a nivel internacional (Rare Disease Task Force Working Group
RDTF-WP) de la Direcciéon General de Sanidad y Proteccién de los Consu-
midores) ya que el el grupo de trabajo internacional ha cambiado y también
hay grupos nacionales que estan trabajando en codificacion.

El tercer y dltimo indicador, que mide la participacion de grupos de
las CC.AA. en grupos de trabajo internacional deberia ser replanteado o
eliminado, ya que no se trata tanto de que todas las CC.AA. tengan repre-
sentacion a nivel internacional, si no que ésta se produzca a nivel nacional.
Nivel a partir del cual los interlocutores adecuados transmitirdn los acuer-
dos alcanzados al &mbito internacional.

Conclusion Objetivo 1.3: No valorable
Recomendacion: Reformular el objetivo y los indicadores

3.2. Linea estratégica 2. Prevencion y deteccion
precoz

3.2.1. Prevencion

Objetivo especifico 2.1. Adoptar medidas que reduzcan la incidencia de
aquellas ER susceptibles de beneficiarse de programas de prevencion
primaria.

Se estan llevando a cabo acciones de sensibilizacién a profesionales y
poblacién diana para realizar consultas preconcepcionales. Los profesiona-
les estan suficientemente formados para prevenir las enfermedades endocri-
no-metabdlicas en recién nacidos. Ademads la mayoria de las CC.AA. reco-
gen en otras estrategias en salud la recomendacién de atender a las mujeres
antes de la concepcion y en los primeros meses del embarazo para el manejo
de enfermedades como diabetes o epilepsia y otros riesgos aunque un bajo
porcentaje de CC.AA. tiene establecidos protocolos clinicos de actuacién
para profesionales de obstetricia y matroneria para esta atencion.

Por otro lado se recomienda seguir fomentando la difusién de infor-
macion relativa al potencial teratdgeno de determinadas substancias ya que
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s6lo el 60% de CCAA utilizan guias relativas a la prevencion pre y postnatal
sobre potenciales teratégenos.

Respecto a los indicadores seria necesario formular uno que hiciera
alusién explicita relativa a programas que incorporan las recomendaciones
que en materia de prevencion primaria establece la Estrategia de Salud Se-
xual y Reproductiva del SNS y Atencion al parto Normal, que abarcan en su
conjunto las fases de embarazo, parto y puerperio, sustentadas en la revision
exhaustiva y actualizada de la mejor evidencia cientifica en dicha materia.

Se considera que el indicador «Formacién de los profesionales de AP
en competencias para sensibilizar a las mujeres sobre la importancia de con-
certar visitas preconcepcionales» debe ser reformulado y referir la sensibi-
lizaciéon a mujeres y hombres, no sélo a mujeres, ya que ambos pueden ser
portadores de mutaciones o anomalias genéticas y es la pareja de proge-
nitores la que toma la responsabilidad tanto en la concepcién como en la
crianza, debiendo garantizarse desde el SNS el acceso a una informacién de
calidad acerca del origen de la anomalia existente y el alcance de la misma
para una toma de decisiones adecuadamente informada.

Conclusion Objetivo 2.1: Parcialmente conseguido.
Recomendacion: Mantener objetivo y reformular los indicadores

3.2.2. Deteccion Precoz

Objetivo especifico 2.2. Mejorar el diagnéstico precoz, incluido el
prenatal, potenciando el papel de la AP en el diagnéstico de sospecha
de ER, facilitando el acceso y agilizando los procesos de derivacion
a los servicios clinicos con experiencia en la atencion a este tipo de
enfermedades.

En 2010 la Sociedad Espafiola de Medicina Familiar y Comunitaria
(SEMFyC) creé el protocolo en linea «Protocolo Dice de Atencién Pri-
maria de Enfermedades Raras (DICE-APER)» para la atencién prima-
ria de pacientes con enfermedades raras en colaboracién con el ISCIII,
CREER y FEDER. Los objetivos de este protocolo son facilitar el diag-
néstico, proveer informacion a los pacientes, mejorar la coordinacion en-
tre Atenciéon Primaria (AP) y Atencién Especializada (AE) y obtener
datos epidemiol6gicos de estas enfermedades.
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Aunque las CC.AA. realizan acciones de sensibilizacién y formacion a
profesionales de Atencion Primaria en el diagnostico de sospecha de ER no
tienen suficientemente claros los criterios sobre los que se deberia formar a
estos profesionales.

Un bajo porcentaje de CC.AA. refiere tener: criterios de derivacién
establecidos para pacientes con diagnéstico de sospecha de ER, directorio
de servicios o expertos en ER y servicios clinicos de expertos acreditados.

Por todo ello se recomienda:

— Mejorar la formacién a profesionales de Atenciéon Primaria en el
diagnostico de sospecha de ER.

— Establecer criterios de derivaciéon de un paciente ante el diagndstico
de sospecha de ER.

— Mejorar la disponibilidad de un directorio de servicios clinicos y ex-
pertos.

— Reformular el indicador referido a la acreditaciéon de servicios cli-
nicos. Debemos aclarar si se refiere a la acreditacion en el ambito
nacional o en el dambito comunitario o a favorecer la acreditacién
nacional desde la CA.

Conclusion Objetivo 2.2: Iniciado
Recomendacion: Mantener objetivo y reformular indicadores

Objetivo especifico 2.3. Mejorar la atencidon en caso de patologias
diagnosticadas en periodo prenatal.

La mayoria de las CC.AA. dispone de un inventario de servicios y
pruebas de diagndstico prenatal y conocen los expertos de los que disponen.
Ademads cuentan con circuitos de derivacion de gestantes con riesgo de ER
fetal establecido que son conocidos por los profesionales.

También se esta facilitando en la mayoria de las CC.AA.la creacién de
comités de patologia neonatal.

En cambio, destaca el bajo porcentaje de CC.AA. en las que existe la
obligatoriedad por parte de los centros privados a ceder muestras fetales
para confirmar diagnésticos en los casos de muertes fetales y en la IVE por
el supuesto de malformacion o grave dafo. Por ello se recomienda mejorar
la posibilidad de confirmacién diagndstica en los casos de muertes fetales
y en la IVE por el supuesto de malformacién o grave dafio.

Hay que considerar la idoneidad de los siguientes indicadores: claridad
en las competencias de los servicios que atienden ER en la CA y valoracion
de la utilidad de disefar/implementar un Plan especifico de Genética para
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homogeneizar la oferta de Unidades de Diagndstico Prenatal y/o para dis-
poner de protocolos de toma de muestras bioldgicas.

Conclusiéon Objetivo 2.3: Parcialmente conseguido.
Recomendacion: Mantener objetivo y reformular indicadores

Objetivo especifico 2.4. Mejorar los programas de cribado neonatal de
ER, teniendo en consideracion la evidencia cientifica disponible, criterios
de equidad, coste efectividad de las pruebas y aspectos éticos, segin
el «Informe sobre la Situacion de los programas de Cribado Neonatal en
Espana» de la Comisién de Salud Publica del CISNS.

Se recomienda reformular el objetivo. El documento marco sobre
cribado poblacional es el inico documento de consenso sobre cribado po-
blacional aprobado por la Comisiéon de Salud Publica y junto con la Ley
General de Salud Publica constituyen el marco para el desarrollo de los pro-
gramas de cribado por cuyo motivo se propone reformular el objetivo actual
y los indicadores correspondientes.

Conclusion Objetivo 2.4: Practicamente conseguido
Recomendacion: Reformular objetivo e indicadores

Objetivo especifico 2.5. Mejorar el acceso a pruebas diagnésticas
clinicas y de laboratorio, asi como el apoyo a la implementacion y
validacién de nuevas técnicas y pruebas.

La mayoria de las CC.AA. dispone de un directorio de laboratorios para
realizar las pruebas de deteccion precoz de ER y tienen evaluadas la pertinen-
ciay el método de las técnicas de diagnostico. Habria que incidir en las incicia-
tivas para homogeneizar la oferta de pruebas especializadas y para ello mejo-
rar el conocimiento sobre el nimero y protocolo a seguir de dichas pruebas.

Hay que redefinir el indicador referido a la acreditacion de servicios o
unidades de genética. Aclarar si se refiere a la acreditacion en el &mbito na-
cional o en el &mbito comunitario o si se refiere a favorecer la acreditacién
nacional desde la CA.

Conclusion Objetivo 2.5: Parcialmente Conseguido
Recomendacion: Mantener objetivo y reformular indicadores
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Objetivo especifico 2.6. Mejorar el acceso al asesoramiento genético
multidisciplinar

Este objetivo no se ha alcanzado. Pocas CCAA disponen de un inventario
de servicios y pruebas de asesoramiento genético multidisciplinar y de un inven-
tario de servicios y pruebas del diagndstico genético preimplantatorio. Pocas han
realizado acciones para protocolizar el acceso a los servicios de genética de los
potenciales portadores con el fin de mejorar el acceso al diagnostico predictivo.

Por ello se recomienda trabajar en la mejora de los indicadores ante-
riormente descritos.

Ademas se recomienda redefinir el indicador referido a la creacion de
unidades de referencia y competencia en genética. Aclarar si se refiere a la
designacion en el ambito nacional o en el &mbito comunitario o si se refiere
a favorecer la designacion nacional desde la CA.

También se recomienda redefinir el indicador sobre la realizacién de
acciones para crear la especialidad de genética.

Conclusion Objetivo 2.6: Iniciado
Recomendacion: Mantener objetivo y reformular indicadores

3.3. Linea estratégica 3. Atencion sanitaria

Objetivo especifico 3.1. Mejorar la atencién que reciben los pacien-
tes con Enfermedades Raras, con el objetivo de que sea integral,
continuada y coordinada entre los niveles asistenciales.

En general, la mayoria de CC.AA. esta realizando acciones de coor-
dinacién entre Atencion Primaria, Atencion Especializada y las unidades
afines y de trabajo conjunto entre pacientes y profesionales.

También se promociona la continuidad asistencial entre edad pediatri-
cay adulta en la CA.

En CC.AA.se estan recogiendo las necesidades/demandas de atencion
de personas usuarias y profesionales a través de una evaluacién periddica de
su grado de satisfaccion.

Conclusiéon Objetivo 3.1: Parcialmente Conseguido
Recomendacion: Mantener objetivo
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Objetivo especifico 3.2. Proponer al Comité de Designaciéon de CSUR
del SNS que estudie la posibilidad de establecer CSUR en el SNS
para la atencion de pacientes con ER

El grupo de trabajo 2 «Necesidades diagnésticas y terapéuticas» de la
Estrategia en Enfermedades Raras del SNS ha elaborado una clasificacién
de las Enfermedades Raras en 15 grupos y una propuesta de criterios para la
priorizacion de los grupos de Enfermedades Raras a abordar. Los criterios y
grupos de ER establecidos en este grupo de trabajo, constituye un elemento
de consulta basico acerca del orden de prioridades de estudio y acceso para
la acreditacién de nuevos centros dedicados a la atencién de ER, dentro del
marco legislativo y funcional del proceso de Acreditacion y designacién de
CSUR en el SNS (RD 1302/2006, de 10 de noviembre, por el que se establecen
las bases del procedimiento para la designacion y acreditacion de los centros,
servicios y unidades de referencia del Sistema Nacional de Salud).

Asi mismo, durante el ano 2011, el MSSSI ha venido manteniendo re-
uniones con FEDER para informarles de la marcha del proyecto de CSUR
del SNS en lo relativo a enfermedades raras, habiendo colaborado ellos con
el proyecto sugiriendo profesionales para participar en los correspondientes
Grupos de Expertos relacionados con enfermedades raras.

El objetivo debe ser reformulado para dar cabida a la situacién actual
de los CSUR, ya que el Comité de Designacién de éstos se encuentra actual-
mente avanzado en su labor en materia de centros para ER.

Asimismo, hay que redefinir el indicador dado que ya se dispone de un
listado de grupos de ER para ser abordados por CSUR.

Conclusion Objetivo 3.2: Iniciado
Recomendacion: Reformular el objetivo e indicadores

3.4. Linea estratégica 4. Terapias

3.4.1. Medicamentos huérfanos, coadyuvantes y
productos sanitarios

Objetivo especifico 4.1: Garantizar la accesibilidad en tiempo y forma
de los medicamentos huérfanos necesarios para el tratamiento de
las Enfermedades Raras en todo el territorio nacional.

26 INFORMES, ESTUDIOS E INVESTIGACION



Un 83% (57/69) de los medicamentos huérfanos autorizados en la
Unién Europea son comercializados en Espaia y cubiertos por el SNS. En
2011 se comercializaron 6 nuevos farmacos en Espafia: velaglucerasa, hydro-
xicarbamida, aztreonam, citrato de cafeina y sildenafilo.

Durante los afios 2010 y 2011 se presentaron a la Agencia Espafiola
de Medicamentos y Productos Sanitarios 12.930 y 16.981 solicitudes de uso
compasivo de medicamentos en investigacion respectivamente de las que se
autorizaron el 95,4% en 2010y el 97,5% en 2011.

En cuanto a los medicamentos no autorizados en Espafa (extranje-
ros) durante los afios 2010 y 2011 se presentaron a la Agencia Espafola de
Medicamentos y Productos Sanitarios 24.446 y 20.275 solicitudes de inicio
y continuacién individuales respectivamente de las que se autorizaron el
94,6% en 2010y el 97,7% en 2011.

Diez CC.AA. han informado sobre las acciones que realizan para re-
visar el procedimiento administrativo para la solicitud y recepcién de far-
macos de uso compasivo o de medicamentos extranjeros. En 8§ CC.AA. la
evaluacidn de las solicitudes de autorizacién se lleva a cabo a través de una
comisién de dmbito autondmico y en 2 CC.A A esta evaluacién depende de
la comision de farmacia de cada hospital.

Los indicadores podrian no estar midiendo la consecucién de este ob-
jetivo. Los indicadores son cuestiones de voluntad y no de ejecucién, por
tanto deberian ser modificados. Es decir, en lugar de «Se considera conve-
niente que las Comunidades Autonomas dispongan de....» redactarlos como
«Las CC.AA. disponen de....».

Es necesario recopilar informacion sobre el nimero y tiempos de
acceso de medicamentos huérfanos solicitados y comercializados por
parte de la Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos Sanitarios
(AEMPS), asi como reformular los indicadores segiin se indica en los
comentarios.

Asi como informacién relativa al nimero y tiempos de acceso de tra-
tamientos de uso compasivo o con medicamentos extranjeros solicitados y
autorizados por parte del MSSSI y CC.AA.

Conclusion Objetivo 4.1: No valorable por falta de respuesta a gran
parte de los indicadores.
Recomendacion: Mantener objetivo y reformular indicadores

Objetivo especifico 4.2: Potenciar la investigacion y el desarrollo de
medicamentos huérfanos.
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Ha habido baja respuesta a la peticién de informacién sobre el cono-
cimiento de las necesidades de medicamentos huérfanos que tiene la propia
comunidad. Este indicador podria no estar midiendo la consecucién objeti-
vo por lo que se recomienda elaborar otros indicadores.

No se ha solicitado informacién relativa a las formas de potenciar la in-
vestigacion y el desarrollo de medicamentos huérfanos propiamente dichas,
ya que el indicador no coincide con el objetivo, aunque esté relacionado
indirectamente y la propuesta seria pasarlo al objetivo anterior (4.1).

El escaso nivel de respuesta imposibilita la valoracion del objetivo, ya
que ademas el conocimiento de las necesidades sobre medicamentos huér-
fanos pertenece también al drea de interés de la propia AEMPS, y por tanto
hay que recopilar informacién en este sentido.

Se hace necesario incluir indicadores sobre acciones especifi-
cas de potenciacién de la investigacién y desarrollo de medicamen-
tos huérfanos. En cuyo caso las fuentes de informaciéon no serian sélo
las CC.AA. si no también los agentes financiadores de investigacion
publica (ISCIII, Convocatoria de Ensayos clinicos no comerciales del
MSSSI), ya que el nivel de interés del objetivo no es s6lo autonémico
sino también nacional.

Conclusion Objetivo 4.2: No valorable por falta de respuesta al indicador
Recomendacion: Mantener objetivo

Objetivo especifico 4.3. Posibilitar y agilizar la transferencia de
resultados de investigacion y la vigilancia y seguimiento de la
comercializacién de nuevos farmacos.

Siete CC.AA. informan de los mecanismos que utilizan para trasladar
los resultados de la investigacion basica al campo de la clinica. Dos dispo-
nen de planes de investigacion, dos a través de su participacion en la red
CAIBER de ensayos clinicos y 5 a través de sus institutos/centros de inves-
tigacion.

Ha habido baja respuesta a la peticion de informacion. Los indicadores
podrian no estar midiendo la consecucién objetivo por lo que se recomienda
elaborar otros indicadores.

Conclusion Objetivo 4.3: No valorable por falta de respuesta al indicador
Recomendacion: Mantener objetivo y reformular indicadores
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Objetivo especifico 4.4. Analizar las necesidades de productos sani-
tarios, coadyuvantes, materiales de cura y otros dispositivos médicos
necesarios para el tratamiento de las ER, buscando alternativas que ga-
ranticen el acceso a los mismos en condiciones de equidad.

Ninguna CA ha analizado las necesidades de productos sanitarios, co-
adyuvantes, materiales de cura y dispositivos médicos necesarios para el tra-
tamiento de las ER.

Se recomienda continuar con el trabajo iniciado por el grupo de traba-
jo 3 «Necesidades de productos sanitarios y otros» de la Estrategia en ER
del SNS que ha elaborado un borrador de identificacién de las necesidades
de productos sanitarios, materiales de cura y otros productos que finalizara
con la elaboracién de un documento que recoja los criterios de priorizacion
de estas necesidades y una propuesta de recomendaciones y prioridades.

Conclusion Objetivo 4.4: No iniciado
Recomendacion: Mantener objetivo

3.4.2. Terapias avanzadas

Objetivo especifico 4.5. Potenciar la investigacion publica y privada
en terapias avanzadas y la aplicacion clinica de estas terapias para
las Enfermedades Raras.

La Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos Sanitarios ha eva-
luado a lo largo de los dltimos afios mds de un centenar de solicitudes de
ensayos clinicos con medicamentos de terapias avanzadas y autorizd 86 en
los ultimos 5 afios, 23 ensayos en 2010 y 25 en 2011.

En el desarrollo de la investigacion en terapias avanzadas se encuen-
tran como elementos facilitadores la inclusiéon de la investigacion como
prioridad en sus planes de salud y planes de investigacion y la existencia
de centros, instituciones y unidades de investigacién puesto que centra-
lizan tanto los equipamientos como el personal cualificado en este tipo
de estudios. Los elementos limitadores descritos son: el compatibilizar la
dedicacion asistencial y la investigacion; la falta de investigadores con un
perfil competitivo para este tipo de investigaciones tan complejas;la finan-
ciacion de los distintos proyectos de investigacion aplicada; el no pertene-
cer a la Red de Terapias Avanzadas del ISCIII, a las Redes Tematicas de
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Investigacién Cooperativa Sanitaria (RETICS) ni al Consorcio de Apoyo
ala Investigacion Biomédica en Red (CAIBER) y; la falta de coordinacion
a nivel nacional de los distintos grupos que trabajan en estos temas.

Se han sefialado como limitaciones en las relaciones de las CC.AA.
a nivel europeo en el campo de las terapias avanzadas que las relaciones
son en ocasiones unipersonales, entre los especialistas en diferentes 4reas,
la escasez de personal investigador, la carga de trabajo administrativo que
conllevan, la dificultad para la obtencién de financiacién, actividad limitada
a las personas con dominio del inglés. Por el contrario, la priorizaciéon de
proyectos multicéntricos y el trabajo en red, la participacion en el Comité de
Orphanet y otros grupos suponen los elementos facilitadores para impulsar
el papel de la Comunidad en dicho aspecto. Estos proyectos favorecen la
interaccion con otros paises del entorno europeo y constituyen una fuente
de financiacién para la investigacion preclinica fundamentalmente.

Muy pocas CC.AA. han informado sobre: las acciones informativas
desarrolladas en el ambito de las terapias avanzadas dirigidas a las asocia-
ciones de pacientes y a los colectivos profesionales implicados; las iniciativas
para establecer un sistema de evaluacién y seguimiento de terapias avanza-
das; los criterios seguidos para promover la creacion de unidades hospitala-
rias de terapias avanzadas y; los centros hospitalarios de localizacion de las
unidades en terapias avanzadas.

En general ha habido baja respuesta a la peticion de informacion. Los
indicadores podrian no estar midiendo la consecucién objetivo por lo que se
recomienda reformular los indicadores.

Conclusion Objetivo 4.5: No valorable por falta de respuesta al indicador
Recomendacion: Mantener objetivo y reformular indicadores

3.4.3. Rehabilitacion

Objetivo especifico 4.6. Potenciar la rehabilitacion integral (fisica,
sensorial y cognitiva) para las personas afectadas por una ER de
manera continuada, con el fin de optimizar, conservar y/o asegurar
sus capacidades residuales.

De las 11 CC.AA. que informan de los programas sociosanitarios inte-
grados para facilitar la atencién temprana y continua de la poblacién infantil
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con ER,7 CC.AA los hacen a través de programas de atenciéon temprana y
el resto a través de centros de dia, asociaciones de afectados, servicios de
rehabilitacién y a través de la coordinacién entre todos los servicios médicos
implicados en la atencién y tratamiento sanitario con los servicios educati-
vos y sociales.

De las 11 CC.AA. que informan de las iniciativas de que disponen
para incluir a las personas afectadas de una ER en el programa de cui-
dados paliativos, 9 CC.AA. incluyen a las personas afectadas de una ER
en el programa general de cuidados paliativos, una comunidad incorpora
al Comité Técnico de la Estrategia de Enfermedades Raras a la perso-
na responsable de la Estrategia de Cuidados Paliativos 2009-2014 y una
comunidad informa que los pacientes con ER se integran con el resto
de pacientes que lo precisan pero que en el caso de la poblacién infantil
no existe programa de cuidados paliativos, excepto para nifias y nifios
oncolodgicos.

De las 9 CC.AA. que informan de las iniciativas desarrolladas para
proporcionar tratamientos de logopedia en ER, tres CC.AA. informan de
que la logopedia se da con el resto de pacientes que lo precisan, no siendo un
servicio especifico para ER, una comunidad da este servicio en los servicios
de rehabilitaciéon de sus hospitales, otra dispone de foniatras y logopedas
en los colegios y servicios sanitarios, otra a través del Proceso asistencial
integrado de Atenciéon Temprana, otra dispone de una Guia de Logopedia
que facilita a los pediatras y médicos de AP la derivacion a servicios de lo-
gopedia para pacientes de menos de 14 afios y otra realiza una valoracién in-
dividualizada por un equipo multidisciplinar compuesto por rehabilitacion,
psicologia y logopedia.

Un alto porcentaje de CC.AA. dispone de un inventario de servicios
de atencion temprana, rehabilitacién y logopedia para ER pero pocas ba-
san la rehabilitacién dada en la mejor evidencia cientifica disponible en los
que respecta a la mejora de la calidad de vida y en relacién a los analisis
de coste efectividad de los diferentes procedimientos de intervencion asis-
tencial.

La mayoria de las CC.AA. integran sus programas sociosanitarios
dirigidos a la poblacién infantil a través de programas de atencién tem-
prana. La mayoria incluyen a las personas afectadas de una ER en el pro-
grama de cuidados paliativos generales y en los programas de logopedia
generales.

Se recomienda promover que los servicios relativos a la rehabilitacion
estén basados en la mejor evidencia cientifica disponible en lo que respecta
a la recuperaciéon o mejora de la calidad de vida del paciente y el coste-
efectividad de la misma.
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Podria plantearse dirigir las cuestiones a ER o grupos de ER concre-
tas sobre las que preguntar cudles son las medidas de rehabilitacién que se
llevan a cabo, la temporalidad y caracteristicas de las mismas. Por ejemplo,
preguntar sobre medidas de rehabilitacidn especificas en el caso de la Fibro-
sis Quistica (enfermedad rara frecuente), enfermedades neuromusculares
(grupo de ER frecuentes) 6 5/6 ER muy poco frecuentes.

Conclusiéon Objetivo 4.6: Parcialmente conseguido.
Recomendacion: Mantener objetivo

3.5. Linea estratégica 5. Atencion sociosanitaria

Objetivo especifico 5.1: Promover la coordinacion de los distintos
organismos e instituciones involucradas en la atencion integral de
las personas afectadas por Enfermedades Raras.

Destaca el bajo porcentaje de CC.AA. que dispone de un catdlogo
actualizado de los recursos sociosanitarios disponibles, que realiza activi-
dades de coordinacién entre distintos agentes en la atencién integral de las
personas afectadas por ER, que ha disefiado, implantado y evaluado mo-
delos de coordinacién entre servicios sanitarios y servicios sociales, que ha
abordado la creacién de protocolos y/o modelos asistenciales detallados
para las ER y que ha abordado la implantacién de la figura o del modelo
de gestion de casos.

Se recomienda, por lo tanto, seguir trabajando en la consecucién de
este objetivo.

Conclusion Objetivo 5.1: Iniciado
Recomendacion: Mantener objetivo

Objetivo especifico 5.2. Colaborar e informar desde el ambito
sanitarioy enlamedida de lo posible, para que las necesidades socio-
econodmicas, laborales, educativas y técnicas, tanto de las personas
afectadas de ER como de la persona cuidadora, sean conocidas
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por los agentes de servicios sociales para ser adecuadamente
atendidas.

Un porcentaje bajo de CC.AA. dispone de un inventario de recursos
sociales y educativos para las personas con ER. La mayoria dispone de aulas
hospitalarias.

Aunque un porcentaje elevado de CC.AA. ha impulsado iniciativas de
coordinacion y planificacion conjunta entre centros educativos y sanitarios pocas
informan de la disponibilidad, por el personal docente que atiende poblacién
infantil con ER de la informacion sanitaria basica. Ademas la difusion de la in-
formacion no estd organizada y depende en la mayoria de las CC.AA. de la ini-
ciativa del profesional sanitario que atiende al nifio o de la propia familia de este.

Ninguna Comunidad Auténoma de las pocas que han informado al res-
pecto ha desarrollado iniciativas de coordinacién y planificacién conjunta
para la adaptacion de los puestos de trabajo ni ha desarrollado iniciativas
concretas para la gestion de la reinsercion y la continuidad laboral de fami-
liares de afectados de ER.

Es destacable el hecho de que ha habido 3 indicadores sobre los que
no se ha recibido informacién alguna, son aquellos que hacen referencia al
personal docente, adaptacion de los puestos de trabajo y reinsercion /conti-
nuidad laboral, es decir de aquellos aspectos que implicarian la necesidad de
dirigirse a otras fuentes para recopilar la informacion necesaria (consejerias
de educacién y trabajo, respectivamente).

Es necesario hacer un mayor énfasis en los inventarios de recursos sociales
y educativos, y en la recopilacién de informacién detallada sobre los mismos.

Ademids habria que replantearse que en el caso de los indicadores que
hacen referencia a competencias de otros departamentos, o bien se eliminan,
o bien se incluye entre las fuentes de consulta las respectivas consejerias
implicadas en cada uno de ellos.

Conclusion Objetivo 5.2: Parcialmente Conseguido
Recomendacion: Mantener objetivo y reformular algunos indicadores
o sus fuentes

Objetivo especifico 5.3. Promocionar el acceso adecuado a servicios
de salud mental a las personas afectadas de ER y sus familiares.

Bajo porcentaje de CC.AA. dispone de un inventario de servicios y
de acciones de soporte psicoldgico para personas con ER. Dentro de este
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objetivo merece la pena destacar que S entidades participan o impulsan la
promocioén de servicios o acciones de soporte psicoldgico para personas con
ER: AEGH, AEPAP, ASEM, PKUYOTM y SEN.

Un bajo porcentaje de CC.AA. ha desarrollado iniciativas para facilitar el
mantenimiento de las personas con ER en su entorno como servicios de ayuda a
domicilio, hospitalizacién a domicilio, centros de dia, etcétera. En aquellos casos
en las que existen, las iniciativas no son especificas para los pacientes con ER.

Falta de informacién desde CC.AA. sobre disponibilidad de herra-
mientas para la capacitacion en cuidados sanitarios, apoyo emocional y fo-
mento de la autoayuda de las personas cuidadoras de pacientes con ER.

Se recomienda, por lo tanto, seguir trabajando en la consecucién de
este objetivo.

Conclusion Objetivo 5.3: Iniciado
Recomendacion: Mantener objetivo

Objetivo especifico 5.4. Potenciar, desde el ambito sociosanitario, la
adopcion de medidas para mejorar la calidad de vida de las personas
afectadas por ER y sus familiares.

Bajo porcentaje de CC.AA. afirma realizar actividades de integracion
en la comunidad (actividades de ocio y tiempo libre) para las personas con
ER. Aunque se identifica un papel importante por parte de las sociedades
cientificas y asociaciones de pacientes.

Se recomienda, por lo tanto, seguir trabajando en la consecucién de
este objetivo.

Conclusion Objetivo 5.4: No iniciado.
Recomendacion: Mantener objetivo

Objetivo especifico 5.5. Fomentar las campanas de sensibilizacion a

profesionales de la salud y ciudadania en general hacialas Enfermedades

Raras, contribuir a generar visibilidad y aumentar su reconocimiento.
Todas las CC.AA. han realizado campafias de sensibilizacién a pro-

fesionales de la salud y ciudadania hacia las ER, contribuyendo a generar
visibilidad y aumentar su reconocimiento.
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Las entidades que han realizado campafias de sensibilizacién a profe-
sionales de la salud y ciudadania han sido AECNE, AECOM, AEGH, AE-
PED, ASEM, CCEC,FAECAP,PKUYOTM, SEI, SEMERGEN, SEMFYC,
SEMI, SEN y SEQC.

Seria necesario recopilar informacién sobre el nimero concreto de ac-
tividades y tipologia de las mismas mas alla de su realizacion.

Conclusion Objetivo 5.5: Conseguido.
Recomendacion: Mantener objetivo

Objetivo especifico 5.6. Potenciar el asociacionismo y voluntariado.

Un alto porcentaje de CC.AA promueve el asociacionismo y el volun-
tariado y dispone de un inventariado de las asociaciones y federaciones que
realizan actividades en el &mbito de las Enfermedades Raras.

En relacion a como se incluyen las asociaciones de pacientes en el
disefio de iniciativas y planes de acciones del dmbito social y de salud las
iniciativas han sido las siguientes: creacion de la figura del Coordinador de
Asociaciones y Sociedades Cientificas en el Servicio de Salud; a través de
la creacion de una oficina del Defensor del Usuario del Sistema Sanitario
Publico; realizacion de entrevistas a demanda de las asociaciones con los
responsables de la administracion; participacién en la elaboracion e im-
plantacién del Plan de Salud y Plan Integral de Enfermedades Raras en
una comunidad y participacién en grupos de trabajo con la Consejeria de
Sanidad.

Sélo 4 CC.AA. han informado sobre el papel que juegan las asocia-
ciones de pacientes en los érganos de participacion-decision de los gobier-
nos autondmicos en el dambito de la salud de la Comunidad Auténoma
siendo a través del Consejo de Salud de la Comunidad Auténoma que se
concibe como el érgano colegiado superior de participacién comunitaria
y de consulta del Sistema Sanitario Publico que asesora en la formulaciéon
de la politica sanitaria y en su ejecucion y realiza un seguimiento de la
actividad sanitaria.

Un alto porcentaje de CC.AA. despliega iniciativas o fomentan con-
vocatorias para gestionar ayudas (subvenciones, fondos, becas,...) para las
asociaciones de pacientes con Enfermedades Raras.

Conclusion Objetivo 5.6: Parcialmente Conseguido
Recomendacion: Mantener objetivo
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Objetivo especifico 5.7. Apoyar e impulsar el acuerdo sobre criterios
comunes, recomendaciones y condiciones minimas en la Atencién In-
tegral a menores de tres ainos, una vez sea aprobado por el Consejo
Territorial del Sistema para la Autonomia y Atencién a la Dependencia.

Un porcentaje muy alto de CC.AA. dispone de guias de actuacion, cri-
terios diagndsticos y protocolos de seguimiento consensuados para la aten-
cién temprana a menores de 3 afios y dispone de un catdlogo de recursos
completo y actualizado para la atencién temprana a menores de 3 afios.

Conclusion Objetivo 5.7: Practicamente Conseguido
Recomendacion: Mantener objetivo

3.6. Linea estratégica 6. Investigacion

Objetivo especifico 6.1. Apoyar las iniciativas en la investigacion
epidemioldgica, clinica, basica y traslacional sobre Enfermedades
Raras.

Objetivo especifico 6.2. Promover la priorizacion de los proyectos de
investigacion sobre ER y favorecer la solicitud de proyectos conjun-
tos de ambito nacional e internacional.

Objetivo especifico 6.3. Mantener y mejorar las estructuras y los ins-
trumentos necesarios para el desarrollo de la investigaciéon en Enfer-
medades Raras.

Destaca el bajo porcentaje de CC.AA. que dispone de un inventario de
centros y grupos de investigacion en ER.

Un porcentaje alto de CC.AA. impulsan los programas enmarcados
dentro de la accidn estratégica en Salud, desarrollan unidades de apoyo a
la investigacion clinico experimentales o de diagndstico avanzado, desarro-
llan Consorcios Asociados de Investigacion Biomédica en Red (CAIBER)
y la acreditacién de los Institutos de Investigacion Sanitaria, desarrollan el
CIBERER, impulsan la creacién de centros mixtos de investigacion entre
instituciones sanitarias publicas con un enfoque traslacional, asi como de
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sistemas de aprovechamiento compartido de infraestructuras y el desarrollo
de plataformas de servicios y unidades de apoyo a la investigacién (bioban-
cos, animalarios y otros) y fomentan la cooperacion cientifica entre las ins-
tituciones publicas (hospitales, universidades, CSIC y otros OPIs), centros
tecnoldgicos y empresas.

Las sociedades cientificas consultadas que participan en centros y/o
grupos de investigacion epidemioldgica, clinica, bésica y traslacional en
ER son AECNE, AECOM, AEGH, AEPED, ASEM, FAECAP, SEMFYC,
SEMI, SEN y SEQC.

Las principales lineas de investigacion en Enfermedades Raras para
diferentes CC.AA. son las siguientes:

— Telangiectasia hereditaria hemorrégica

— Microbiologia bioquimica

— Neurociencias

— Genodmica y protedmica

— Area Cardiovacular

— Consejo genético reproductivo

— Terapias avanzadas

— Area de enfermedades inflamatorias, crénicas y envejecimiento
— Distrofias y enfermedades neurodegenerativas

— Malformaciones congénitas y enfermedad de Hirschprung
— Evaluacion de nuevas tecnologias

— Histiocitosis

— Insuficiencia renal crénica y enfermedades renales

— Lupus y enfermedades autoinmunes

— Errores innatos de metabolismo. Mucopolisacaridosis
Pseudohipoparatiroidismo y otras enfermedades endocrinoldgicas
Retinosis pigmentaria y alteraciones visuales

Retraso mental

Céncer y tumores raros

Sindrome de Turner

— Hipoacusia hereditaria no sindrémica

— Hemoglobinopatias y talasemias

En general ha habido baja respuesta a la peticion de informacion. Los
indicadores podrian no estar midiendo la consecucién objetivo por lo que se
recomienda elaborar otros indicadores.

Conclusion Objetivos 6.1, 6.2, y 6.3: Parcialmente conseguido
Recomendacion: Mantener objetivos y reformular indicadores
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3.7. Linea estratégica 7. Formacion

Objetivo especifico 7.1. Incidir sobre la problematica de las ER en
la formacién pregrado de las carreras de ciencias de la salud con
el fin de aumentar el conocimiento sobre las mismas y favorecer la
sensibilizacion hacia el problema.

Destaca el bajo porcentaje de CC.AA. que estan incidiendo sobre la
problemadtica de las ER en la formacién pregrado. Aunque se identifica un
papel importante por parte de las sociedades cientificas

Serfa necesario recopilar informacién especifica sobre las actividades
de formacién en pregrado y, dado el bajo nivel de realizacion de dichas acti-
vidades referido en el informe, fomentar de forma activa la realizacién en el
futuro de este tipo de actividades, sobre todo por parte de las Comunidades
Auténomas.

Conclusion Objetivo 7.1: Iniciado
Recomendacion: Mantener objetivo

Objetivo especifico 7.2. Profundizar en la nocién y manejo de las ER
en la formacion postgrado, priorizando el conocimiento acerca de la
persona enferma frente al de la enfermedad.

Las CC.AA estan llevando a cabo acciones para profundizar en la no-
cién y manejo de las ER en la formacién postgrado.

Conclusion Objetivo 7.2: Parcialmente Conseguido
Recomendacion: Mantener objetivo

Objetivo especifico 7.3. Fomentar las iniciativas de formacién conti-
nuada relacionadas con las ER en la AP y AE teniendo en cuenta las
necesidades poblacionales, institucionales e individuales, e incluyen-
do, en la medida de lo posible, las recomendaciones descritas en la
estrategia del SNS en los planes estratégicos de formacion continuada.
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Las CC.AA estén llevando a cabo iniciativas de formacién continuada
relacionadas con las ER en la Atencién Primaria y Atencién Especializada.

Conclusion Objetivo 7.3: Parcialmente Conseguido
Recomendacion: Mantener objetivo

Objetivo especifico 7.4. Impulsar tanto en el SNS como en Servicios
Sociales la formacion de las familias de personas con ER, cuida-
dores principales y voluntariado, asi como de asociaciones de pa-
cientes.

Es bajo el porcentaje de CC.AA. que impulsan la formacién de las
familias de personas con ER, en cambio es una actividad mas potenciada en
sociedades cientificas y asociaciones de pacientes.

Es bajo el porcentaje de CCAA que llevan a cabo iniciativas para faci-
litar el respiro de las personas cuidadoras.

Se recomienda seguir incidiendo en la consecucién de este objetivo.

Conclusiéon Objetivo 7.4: Parcialmente conseguido
Recomendacion: Mantener objetivo

3.8. Actuaciones y avances para implantar la
Estrategia en Enfermedades Raras del SNS
desde el MSSSI, Informes de las Agencias
de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias
y Guias de Practica Clinica. 2009-2011

Actuaciones financiadas 2009-2011

En los afios 2009, 2010 y 2011 se financiaron un total de 40 proyectos rela-
cionados con la Estrategia en Enfermedades Raras del SNS con un importe
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total de 1.512.431 euros. La distribucién anual del nimero de proyectos y su
importe se muestra en la siguiente tabla:

Ano Numero de proyectos Importe (euros)
2009 12 418.485
2010 18 842.996
2011 10 250.950
Total 40 1.512.431

Los fondos se han destinado a actividades relacionadas con la implanta-
cién y desarrollo de registros de ER (13 proyectos), la atencién y coordi-
nacion sanitaria (9 proyectos), actividades de formacion (7), actividades
desarrolladas por las asociaciones de pacientes (5 proyectos), campaias de
sensibilizacion (3), programas de cribado (1) y otro tipo de actividades (2).

Informes de las Agencias de Evaluacion de Tecnologias
Sanitarias

En el marco de colaboracién previsto en el Plan de Calidad para el SNS del
MSSSI se ha financiado la realizacion cuatro informes mediante los conve-
nios suscritos por el Instituto de Salud Carlos I1I y las Agencias de Evalua-
cion de Tecnologias Sanitarias. Son los siguientes:

e Tratamiento de sustitucién enzimdtica en enfermedades raras: re-
vision sistemadtica, impacto presupuestario y elementos de politica
farmacéutica. Cataluiia, 2009.

¢ Cribado neonatal ampliado de enfermedades lisosomales mediante
espectrometria de masas. Andalucia, 2010.

e Evaluacién econémica del cribado neonatal ampliado de enfermeda-
des lisosomales mediante espectrometria de masas. Andalucia, 2010

e Recomendaciones para el manejo terapéutico de retinosis pigmen-
taria. Canarias, 2010.

Guias de Practica Clinica

En el marco de colaboracion previsto en el Plan de Calidad para el
SNS del MSSSI no se ha elaborado ninguna guia de préctica clinica relacio-
nada con enfermedades raras durante los afios 2009, 2010 y 2011.
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4. Conclusiones
y recomendaciones

Se puede afirmar que, en su conjunto, la Estrategia de Enfermedades Raras
del SNS se encuentra activa y en desarrollo en la mayoria de las CC.AA.

El grado de consecucion de los objetivos incluidos en la Estrategia se
puede resumir de la siguiente forma:

% de objetivos

Grado Consecucion N° objetivos especificos especificos
Conseguido 1 4,2
Practicamente conseguido 1 4,2
Parcialmente conseguido 15 62,5
Iniciado 5 20,8
No iniciado 2 8,3
TOTAL 24 100

El 70,7 % de los objetivos especificos de la estrategia que se han podido
evaluar se han alcanzado por mas del 50% de las Comunidades Auténomas.
Destaca el alto porcentaje de objetivos (7 objetivos) que no han podido ser
evaluados por falta de informacion.

Hay que destacar como logros de la implantacién de la estrategia, en-
tre otros, los siguientes:

— Impulso en el desarrollo de un registro nacional de Enfermedades
Raras.

— Disponibilidad de inventarios de servicios y pruebas de diagnostico
prenatal, existen circuitos de derivacion de gestantes con riesgo de
ER fetal y los profesionales los conocen. Se conocen los expertos en
diagnéstico de laboratorio.

— Visibilizacién y reconocimiento de las Enfermedades Raras a través
de la realizacién de campaifias de sensibilizacion.

— Disponibilidad de guias de actuacion, criterios diagndsticos, protoco-
los de seguimiento consensuados y catdlogo de recursos completo y
actualizado para la atencion temprana a menores de 3 afios.

— En investigacién, se estd impulsando los programas enmarcados
dentro de la accién estratégica en Salud, desarrollando unidades de
apoyo a la investigacion clinico experimental o de diagndstico avan-
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zado, desarrollando la acreditacion de los Institutos de Investigacion
Sanitaria, desarrollando el CIBERER, impulsando la creacién de
centros mixtos de investigacion entre instituciones sanitarias publi-
cas con un enfoque traslacional, asi como de sistemas de aprovecha-
miento compartido de infraestructuras y el desarrollo de platafor-
mas de servicios y unidades de apoyo a la investigacion (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 se estdn realizando acciones para profundizar en la
nocién y manejo de las ER en postgrado y en formacion continua-
da. Los profesionales sanitarios que atienden el embarazo y el parto
estan formados para prevenir las enfermedades endocrino metabd-
licas en recién nacidos.

4.1. Conclusiones y recomendaciones por lineas
estratégicas

Linea 1. Informacion sobre ER

Destaca la baja disponibilidad en CC.AA. de informacién actualizada so-
bre recursos en ER accesible tanto para profesionales como para personas
afectadas. No ocurre asi con las sociedades cientificas y asociaciones de pa-
cientes. Se incluye la opinién de los pacientes en las acciones orientadas al
acceso a la informacién pero hay menor implicacién de las Sociedades de
Medicina de Familia y Pediatria en la difusién de los recursos disponibles
sobre ER. Este dato es importante teniendo en cuenta que los profesionales
de ambas sociedades cientificas suponen en la mayoria de los casos la puer-
ta de acceso a la atencion sanitaria a las personas con ER y por tanto, son
quienes deberian implicarse prioritariamente en la difusién y uso de estos
recursos.

Para mejorar la disponibilidad de informacién sobre recursos se reco-
mienda seguir trabajando a través del grupo de trabajo 5 «Informacién so-
bre recursos» de la Estrategia en Enfermedades Raras del SNS con el fin de
identificar y analizar las iniciativas de informacion existentes sobre recursos,
de 4mbito nacional e internacional.

Ademds se recomienda posibilitar que la informacién sea accesible
tanto para los profesionales como para las personas afectadas de Enferme-
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dades Raras a través de herramientas existentes, entre otras, la base de datos
Orphanet.

La coordinacién y desarrollo de los registros de ER se va a llevar a
cabo a través del proyecto «Red Espaifiola de Registros de Investigacion
en ER» dirigido por el IIER cuyo objetivo principal es el desarrollo de un
registro nacional de ER.

Actualmente se estd trabajando en la codificaciéon de ER en el nivel
nacional a través del proyecto «Red Espafiola de Registros de Investigacion
en ER» dirigido por el ISCIII y en el que participan todas las CC.AA. En
el nivel internacional la codificacion de ER se esta trabajando a través de
la accién concertada EUCERD Joint Action en la que participa el MSSSI.
El trabajo de estos dos proyectos y el flujo de informacion que se establezca
entre CC.AA., ISCIII, MSSSI y las instituciones internacionales implicadas
favorecera la participacién en los grupos de trabajo de codificacion y clasi-
ficacién de ER.

Se recomienda reformular el objetivo especifico 1.3. (Apoyar y partici-
par en los grupos de trabajo en codificacion y clasificacién que trabajen en
este ambito a nivel internacional (Rare Disease Task Force Working Group
RDTF-WP) de la Direccion General de Sanidad y Proteccién de los Consu-
midores) ya que el grupo de trabajo internacional ha cambiado y también
hay grupos nacionales que estan trabajando en codificacion.

El tercer y dltimo indicadordel objetivo 1.3., que mide la participacion
de grupos de las CC.AA. en grupos de trabajo internacional, deberia ser
replanteado o eliminado, ya que no se trata tanto de que todas las CC.AA.
tengan representacion a nivel internacional, si no que ésta se produzca a
nivel nacional. Nivel a partir del cual los interlocutores adecuados transmi-
tirdn los acuerdos alcanzados al &mbito internacional.

Linea 2. Prevencion y deteccion precoz

Prevencion

Se estdn llevando a cabo acciones de sensibilizacion a profesionales y po-
blacién diana para realizar consultas preconcepcionales. Los profesionales
estan suficientemente formados para prevenir las enfermedades endocrino-
metabolicas en recién nacidos. Ademads la mayoria de las CC.AA. recogen
en otras estrategias en salud la recomendacion de atender a las mujeres an-
tes de la concepcidn y en los primeros meses del embarazo para el manejo
de enfermedades como diabetes o epilepsia y otros riesgos.
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Se recomienda el desarrollo y aplicaciéon de protocolos clinicos de
actuacion para profesionales de obstetricia y matroneria para atender
a las mujeres antes de la concepcion y en los primeros meses del emba-
razo para el manejo de enfermedades como diabetes o epilepsia y otros
riesgos.

Se recomienda seguir fomentando la difusiéon de informacidn rela-
tiva al potencial teratégeno de determinadas substancias y la utilizacion
de guias relativas a la prevencién pre y postnatal sobre potenciales tera-
tégenos.

Se recomienda reformular el indicador «Formacién de los profesiona-
les de AP en competencias para sensibilizar a las mujeres sobre la importan-
cia de concertar visitas preconcepcionales» para referir la sensibilizacién a
mujeres y hombres.

Deteccion precoz

Aunque las CC.AA. realizan acciones de sensibilizacién y formacién a pro-
fesionales de Atencién Primaria para potenciar su papel en el diagndstico de
sospecha de ER no estan claros los criterios sobre los que se deberia formar
estos profesionales.

Bajo porcentaje de CC.AA. refiere tener: criterios de derivacion esta-
blecidos para pacientes con diagnéstico de sospecha de ER, directorio de
servicios o expertos en ER y los servicios clinicos de expertos acreditados.
Dado que se ha identificado la existencia de problemas en este sentido, es
necesario establecer de forma generalizada los procedimientos de deriva-
cién de pacientes ante sospecha de ER, tanto dentro de la CA, como a otra
CC.AA., y para ello convendria contar con un directorio de servicios o ex-
pertos en ER y que los servicios clinicos estén acreditados.

En relacién al indicador referido a la acreditacion de estos servicios
clinicos es necesario definir si se refiere a la acreditacién en el &mbito na-
cional o en el &mbito comunitario o a favorecer la acreditacién nacional
desde la CA.

La mayoria de las CC.AA. dispone de un inventario de servicios y
pruebas de diagndstico prenatal y conocen los expertos de los que disponen.
Ademas se cuenta con circuitos de derivacion de gestantes con riesgo de ER
fetal establecidos y que son conocidos por los profesionales. También se esta
facilitando en la mayoria de las CC.AA. la creacion de comités de patologia
neonatal.

En cambio hay que mejorar la posibilidad de confirmacién diagndstica
en los casos de muertes fetales y en la IVE por el supuesto de malformacion
o grave dafio.
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Hay que considerar la idoneidad de los siguientes indicadores: claridad
en las competencias de los servicios que atienden ER en la CA y valoracion
de la utilidad de disefiar/implementar un Plan especifico de Genética para
homogeneizar la oferta de Unidades de Diagndstico Prenatal y/o para dis-
poner de protocolos de toma de muestras bioldgicas.

En relacién al cribado neonatal se recomienda reformular el objetivo
2.4. El documento marco sobre cribado poblacional es el inico documento
de consenso sobre cribado poblacional aprobado por la Comisién de Salud
Publica y junto con la Ley General de Salud Publica constituyen el marco
para el desarrollo de los programas de cribado por cuyo motivo se propone
reformular el objetivo actual y los indicadores correspondientes.

La mayoria de las CC.AA. dispone de un directorio de laboratorios
para realizar las pruebas de deteccién precoz de ER pero es necesario ho-
mogeneizar la oferta de estas pruebas y para ello conocer el ndmero y pro-
tocolo a seguir de dichas pruebas.

Hay que redefinir el indicador referido a la acreditacion de servicios o
unidades de genética. Aclarar si se refiere a la acreditacion en el ambito na-
cional o en el &mbito comunitario o si se refiere a favorecer la acreditacion
nacional desde la CA.

Se recomienda mejorar la disponibilidad de un inventario de servicios
y pruebas de asesoramiento genético multidisciplinar y de diagndstico gené-
tico preimplantatorio. También hay que mejorar en el desarrollo de proto-
colos de acceso a los servicios de genética de los potenciales portadores con
el fin de mejorar el acceso al diagndstico predictivo.

Ademads se recomienda redefinir el indicador referido a la creacién de
unidades de referencia y competencia en genética. Aclarar si se refiere a la
designacion en el ambito nacional o en el &mbito comunitario o si se refiere
a favorecer la designacion nacional desde la CA.

Linea 3. Atencidon sanitaria

Se estan realizando acciones de coordinacion entre Atencion Primaria,
Atencion Especializada y las unidades afines y de trabajo conjunto entre
pacientes y profesionales.

También se estd promocionando la continuidad asistencial entre edad
pedidtrica y adulta en las CC.AA.

Se recogen las necesidades/demandas de atenciéon de personas usua-
rias y profesionales a través de una evaluacién periddica de su grado de
satisfaccion.
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El objetivo 3.2 «Proponer al Comité de Designacién de CSUR del SNS
que estudie la posibilidad de establecer CSUR en el SNS para la atencion
de pacientes con ER» debe ser reformulado para dar cabida a la situacion
actual de los CSUR, ya que el Comité de Designacion de éstos se encuentra
actualmente avanzado en su labor en materia de centros para ER. Ademaés
hay que redefinir el indicador de este objetivo porque ya se dispone de un
listado de grupos de ER para ser abordados por CSUR en el SNS.

Linea 4. Terapias

Medicamentos huérfanos, coadyuvantes y productos sanitarios

Desde la aprobacion de la estrategia ha aumentado el porcentaje de medica-
mentos de uso compasivo y de medicamentos extranjeros autorizados por la
Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos Sanitarios y el 83% de los
medicamentos huérfanos autorizados en la Unién Europea son comerciali-
zados en Espafa y cubiertos por el SNS.

Ha habido baja respuesta a la peticién de informacién para valorar los ob-
jetivos 4.1, (Garantizar la accesibilidad en tiempo y forma de los medicamentos
huérfanos necesarios para el tratamiento de las Enfermedades Raras en todo el
territorio nacional), el objetivo 4.2 (Potenciar la investigacion y el desarrollo de
medicamentos huérfanos) y el objetivo 4.3. (Posibilitar y agilizar la transferencia
de resultados de investigacion y la vigilancia y seguimiento de la comercializa-
cién de nuevos farmacos) y los indicadores podrian no estar midiendo la conse-
cucién objetivo por lo que se recomienda elaborar otros indicadores.

Es necesario obtener informacién sobre el nimero y tiempos de acce-
so de medicamentos huérfanos solicitados y comercializados por parte de
la Agencia Espafola de Medicamentos y Productos Sanitarios (AEMPS),
asi como reformular los indicadores segin se indica en los comentarios. As{
como informacién relativa al niimero y tiempos de acceso de tratamientos
de uso compasivo o con medicamentos extranjeros solicitados y autorizados
por parte del MSSSI y CC.AA.

Es necesario fomentar la puesta en marcha de acciones especificas de
potenciacién de la investigacion y desarrollo de medicamentos huérfanos,
asi como de acciones dirigidas a la agilizacion de la transferencia de resulta-
dos y la vigilancia y seguimiento de la comercializacion de nuevos farmacos.

Ninguna CA ha analizado las necesidades de productos sanitarios,
coadyuvantes, materiales de cura y dispositivos médicos necesarios para el
tratamiento de las ER.
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Se recomienda continuar con el trabajo iniciado por el grupo de traba-
jo 3 «Necesidades de productos sanitarios y otros» de la Estrategia en Enfer-
medades Raras del SNS que ha elaborado un borrador de identificacién de
las necesidades de productos sanitarios, materiales de cura y otros productos
que finalizara con la elaboracién de un documento que recoja los criterios
de priorizacién de estas necesidades y una propuesta de recomendaciones
y prioridades.

Terapias avanzadas

Desde la aprobacién de la estrategia ha aumentado el nimero de ensayos
clinicos con medicamentos de terapias avanzadas autorizados por la Agen-
cia Espafiola de Medicamentos y Productos Sanitarios.

En el desarrollo de la investigacion en terapias avanzadas se recomien-
da promover la preparacién de investigadores con un perfil competitivo en
terapias avanzadas y promover en trabajo en red y la coordinacién a nivel
nacional de los distintos grupos que trabajan en estos temas.

No se ha recibido informacién sobre: las acciones informativas sobre
terapias avanzadas dirigidas a las asociaciones de pacientes y a los colecti-
vos profesionales implicados; las iniciativas para establecer un sistema de
evaluacion y seguimiento de terapias avanzadas; los criterios seguidos para
promover la creacién de unidades hospitalarias de terapias avanzadas y; los
centros hospitalarios de localizacién de las unidades en terapias avanzadas.

En general ha habido baja respuesta a la peticién de informacién sobre
terapias avanzadas. Los indicadores podrian no estar midiendo la consecu-
cion del objetivo por lo que se recomienda elaborar otros indicadores.

Rehabilitacion

Aunque hay disponibilidad de un inventario de servicios de atencién tem-
prana, rehabilitacion y logopedia para ER, la rehabilitacién dada no se basa
en la mejor evidencia cientifica disponible en lo que respecta a la mejora de
la calidad de vida y en relacién a los analisis de coste efectividad de los dife-
rentes procedimientos de intervencion asistencial. Asimismo podria ser de
utilidad dirigir las cuestiones especificas de rehabilitacién a ER o grupos de
ER concretas sobre las que preguntar cudles son las medidas de rehabilita-
cién que se llevan a cabo, la temporalidad y caracteristicas de las mismas. Por
ejemplo, preguntar sobre medidas de rehabilitacion especificas en el caso de
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la Fibrosis Quistica (enfermedad rara frecuente), enfermedades neuromus-
culares (grupo de ER frecuentes) 6 5/6 ER muy poco frecuentes.

Los programas sociosanitarios dirigidos a la poblacién infantil se inte-
gran a través de programas de atencion temprana. Las ER estdn integradas
en los programas de cuidados paliativos generales y en los programas de
logopedia generales.

Linea 5. Atencidon sociosanitaria

Coordinacion sociosanitaria, educacion y trabajo

No hay disponibilidad de un catdlogo actualizado de los recursos sociosani-
tarios y educativos disponibles, no se dispone de modelos de coordinacion
entre servicios sanitarios y servicios sociales ni de protocolos y/o modelos
asistenciales detallados para las ER. Tampoco se ha abordado la implanta-
cién de la figura o del modelo de gestion de casos. En cambio si se dispone
de aulas hospitalarias en la mayoria de las C.AA.

Aunque se han impulsado iniciativas de coordinacién y planificaciéon
conjunta entre centros educativos y sanitarios no disponemos de informa-
cién sobre la disponibilidad por el personal docente que atiende poblacion
infantil con ER de la informacidn sanitaria basica. Ademas la difusion de la
informacién no estd organizada y depende de la iniciativa del profesional
sanitario que atiende al nifio o de la propia familia de éste.

No se desarrollan iniciativas de coordinacién y planificacion conjunta
para la adaptacién de los puestos de trabajo ni iniciativas concretas para la
gestion de la reinsercion y la continuidad laboral de familiares de afectados
de ER.

El bajo nivel de consecucién de los indicadores que hacen referencia
a la coordinacidn sociosanitaria muestra una escasa relacioén entre los dis-
tintos agentes implicados en la atencion de las ER, lo cual hace necesario
reflexionar sobre la necesidad de fomentar de manera activa las iniciativas
a nivel sociosanitario, asi como la disponibilidad de inventarios o mapas de
recursos sociales y educativos existentes a nivel autonémico y nacional.

Es destacable el hecho de que ha habido 3 indicadores sobre los que
no se ha recibido informacién alguna, son aquellos que hacen referencia al
personal docente, adaptacion de los puestos de trabajo y reinsercién /conti-
nuidad laboral, es decir de aquellos aspectos que implicarian la necesidad de
dirigirse a otras fuentes para recopilar la informacién necesaria (consejerias
de educacion y trabajo, respectivamente).
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Es necesario hacer un mayor énfasis en los inventarios de recursos so-
ciales y educativos, y en la recopilacién de informacién detallada sobre los
mismos.

Ademds habria que replantearse que en el caso de los indicadores que
hacen referencia a competencias de otros departamentos, o bien se eliminan,
o bien se incluye entre las fuentes de consulta las respectivas consejerias
implicadas en cada uno de ellos.

Salud mental

En relacion a la salud mental no se dispone de un inventario de servicios
y acciones de soporte psicolégico para personas con ER. Tampoco se han
desarrollado iniciativas para facilitar el mantenimiento de las personas con
ER en su entorno como servicios de ayuda a domicilio, hospitalizacion a
domicilio, centros de dia, etcétera. En aquellos casos en las que existen, se
identifican iniciativas pensadas para ampliar la atencién més alld del colecti-
vo de poblacién diana de pacientes con ER.

No se dispone de informacién sobre disponibilidad de herramientas
para la capacitacion en cuidados sanitarios, apoyo emocional y fomento de
la autoayuda de las personas cuidadoras de pacientes con ER.

Calidad de vida

Bajo porcentaje de CC.AA. afirma realizar actividades de integracién en la
comunidad (actividades de ocio y tiempo libre) para las personas con ER.
Aungque se identifica un papel importante por parte de las sociedades cienti-
ficas y asociaciones de pacientes.

Ante la escasez de actividades de integracién en la comunidad para las
personas con ER, es necesario realizar un esfuerzo en la potenciacion de las
mismas por parte de las CC.AA. aprovechando la implicacion de sociedades
cientificas y asociaciones de pacientes en este proceso.

Campanas de sensibilizacion

Se realizan campaifias de sensibilizacién a profesionales de la salud y ciuda-
danfa en general hacia las Enfermedades Raras, contribuyendo a generar
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visibilidad y aumentar su reconocimiento aunque seria necesario recopilar
informacién sobre el nimero concreto de actividades y tipologia de las mis-
mas mas alld de su realizacion.

Asociacionismo y voluntariado

Se realizan acciones para promover el asociacionismo y el voluntariado y se
dispone de un inventariado de las asociaciones y federaciones que realizan
actividades en el 4mbito de las ER.

Las asociaciones de pacientes se incluyen en el disefio de iniciativas y
planes de acciones del dmbito social y de salud a través de diversos meca-
nismos: creacion de la figura del Coordinador de Asociaciones y Sociedades
Cientificas en el Servicio de Salud; creacién de una oficina del Defensor del
Usuario del Sistema Sanitario Publico; realizacion de entrevistas a demanda
de las asociaciones con los responsables de la administracion; participacion
en la elaboracion e implantacién del Plan de Salud y Plan Integral de En-
fermedades Raras y; participacion en grupos de trabajo con la Consejeria
de Sanidad.

No se ha recibido informacion sobre el papel que juegan las asociacio-
nes de pacientes en los 6rganos de participacion-decisién de los gobiernos
autondmicos en el dmbito de la salud de la Comunidad Auténoma.

Si existen iniciativas o convocatorias para gestionar ayudas (subven-
ciones, fondos, becas,...) para las asociaciones de pacientes con Enfermeda-
des Raras.

Atencion Integral a menores de tres anos

Hay disponibilidad de guias de actuacion, criterios diagndsticos, protocolos
de seguimiento consensuados y catdlogo de recursos completo y actualizado
para la atencidon temprana a menores de 3 afios.

Linea 6. Investigacion

No se dispone de un inventario de centros y grupos de investigacion en ER
en las CC.AA.
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Se estd impulsando los programas enmarcados dentro de la accién
estratégica en Salud, desarrollando unidades de apoyo a la investigacion
clinico experimental o de diagnéstico avanzado, desarrollando Consorcios
Asociados de Investigacion Biomédica en Red (CAIBER) y la acreditaciéon
de los Institutos de Investigacion Sanitaria, desarrollando el CIBERER,
impulsando la creacién de centros mixtos de investigacion entre institucio-
nes sanitarias ptiblicas con un enfoque traslacional, asi como de sistemas de
aprovechamiento compartido de infraestructuras y el desarrollo de platafor-
mas de servicios y unidades de apoyo a la investigacién (biobancos, anima-
larios y otros) y fomentando la cooperacion cientifica entre las instituciones
publicas (hospitales, universidades, CSIC y otros OPIs), centros tecnoldgicos
y empresas.

En general ha habido baja respuesta a la peticién de informacion. Los
indicadores podrian no estar midiendo la consecucién objetivo por lo que se
recomienda elaborar otros indicadores para evaluar los objetivos relativos a
la investigacién en ER.

Linea 7. Formacion

No se estd incidiendo sobre la problematica de las Enfermedades Ra-
ras en la formacion pregrado. Aunque se identifica un papel importante
por parte de las Sociedades Cientificas En cambio si se estdn llevando a
cabo acciones para profundizar en la nocién y manejo de las ER en la
formacién postgrado, priorizando el conocimiento acerca de la persona
enferma frente al de la enfermedad. Seria necesario recopilar informa-
cion especifica sobre las actividades de formacién en pregrado, postgrado
y formacion continuada, asi como de formacién a familiares, cuidadores
y voluntariado.

También se estdn llevando a cabo iniciativas de formacion conti-
nuada relacionadas con las ER en la Atencién Primaria y Atencién Es-
pecializada.

No se estd impulsando la formacién de las familias de personas con
ER, en cambio es una actividad mds potenciada en Sociedades Cientificas y
Asociaciones.

Tampoco se llevan a cabo iniciativas para facilitar el respiro de las per-
sonas cuidadoras.

Para concluir, la siguiente tabla muestra el grado de consecucion de los
objetivos y las recomendaciones derivadas de los resultados de la evaluacion
de los mismos:
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4.2. Conclusiones y recomendaciones generales

Aunque se debe seguir trabajando para alcanzar el cumplimiento de todos
los objetivos formulados en la Estrategia en Enfermedades Raras del SNS
tras los resultados de la evaluacion de la misma hay que sefialar especial-
mente las siguientes recomendaciones:

1.

60

Es necesario implementar acciones dirigidas a recopilar y difundir
la informacién y recursos disponibles sobre ER, tanto asistenciales,
sociosanitarios, educativos, servicios y acciones de soporte psicold-
gico y sobre centros y grupos de investigacion en ER, que sean ac-
cesibles tanto a personas afectadas de ER y sus familias como a los
profesionales sanitarios.

. Posibilitar que la informacion sea accesible tanto para los profe-

sionales como para las personas afectadas de Enfermedades Raras
a través de herramientas existentes, entre otras, la base de datos
Orphanet.

. Apoyar el desarrollo de la «<Red Espafiola de registros de Investiga-

cién en ER».

. Desarrollar y aplicar protocolos clinicos de actuacién para profe-

sionales de obstetricia y matroneria para la atencion de las muje-
res antes de la concepcion y en los primeros meses de embarazo
para el manejo de enfermedades como diabetes, epilepsia y otros
riesgos.

. Fomentar la difusién de informacion sobre el potencial teratégeno

de determinadas substancias y la utilizacién de guias relativas a la
prevencion pre y postnatal sobre potenciales teratégenos.

. Mejorar la formacién a profesionales de AP en el diagnéstico

de sospecha de ER y establecer los adecuados criterios de deri-
vacion. También se recomienda mejorar la disponibilidad de un
directorio de servicios clinicos y expertos para facilitar la deriva-
cion desde AP.

. Mejorar la posibilidad de confirmacion diagndstica en los casos de

muertes fetales y en la IVE por el supuesto de malformacién o grave
dafio.

. Homogeneizar la oferta de las pruebas de deteccion precoz de ER 'y

para ello conocer el nimero y protocolo a seguir de dichas pruebas.

. Mejorar la disponibilidad de un inventario de servicios y pruebas de

asesoramiento genético multidisciplinar y de diagndstico genético
preimplantatorio.
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10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.
23.

Desarrollar protocolos de acceso a los servicios de genética de los
potenciales portadores con el fin de mejorar el acceso al diagnds-
tico predictivo.

Analizar las necesidades de productos sanitarios, coadyuvantes,
materiales de cura y dispositivos médicos necesarios para el trata-
miento de las ER.

Promover la preparacién de investigadores en terapias avanzadas
y promover en trabajo en red y la coordinacién a nivel nacional de
los distintos grupos que trabajan en estos temas.

Promover que la rehabilitaciéon dada se base en la mejor evidencia
cientifica disponible en lo que respecta a la mejora de la calidad de
vida y en relacion a los analisis de coste efectividad de los diferen-
tes procedimientos de intervencion asistencial.

Desarrollar modelos de coordinacién entre servicios sanitarios y
servicios sociales y protocolos y/o modelos asistenciales detallados
para las ER. Abordar la implantacién de la figura o del modelo de
gestion de casos.

Mejorar la disponibilidad por el personal docente que atiende po-
blacién infantil con ER de la informacion sanitaria basica.
Desarrollar iniciativas de coordinacién y planificacién conjunta para
la adaptacién de los puestos de trabajo y para la gestion de la rein-
sercion y la continuidad laboral de familiares de afectados de ER.
Desarrollar iniciativas para facilitar el mantenimiento de las per-
sonas con ER en su entorno como servicios de ayuda a domicilio,
hospitalizacién a domicilio, centros de dia, etcétera.

Desarrollar herramientas para la capacitacion en cuidados sanita-
rios, apoyo emocional y fomento de la autoayuda de las personas
cuidadoras de pacientes con ER.

Desarrollar actividades de integracion en la comunidad (activida-
des de ocio y tiempo libre) para las personas con ER.

Promover la participacién de las asociaciones de pacientes en los
Organos de participacién-decision de los gobiernos autonémicos en
el ambito de la salud de la Comunidad Auténoma.

Incidir sobre la problemadtica de las Enfermedades Raras en los
ciclos formativos.

Impulsar la formacién de las familias de personas con ER.
Desarrollar iniciativas para facilitar el respiro de las personas cui-
dadoras.

Se recomienda reformular, al menos, los siguientes objetivos:
Objetivo especifico 1.3. Apoyar y participar en los grupos de trabajo en

codificacion y clasificacion que trabajen en este &mbito a nivel internacional
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(Rare Disease Task Force Working Group RDTF-WP) de la Direcciéon Ge-
neral de Sanidad y Proteccién de los Consumidores.

Objetivo especifico 2.4. Mejorar los programas de cribado neonatal de
ER, teniendo en consideracion la evidencia cientifica disponible, criterios de
equidad, coste efectividad de las pruebas y aspectos éticos, segtin el «Infor-
me sobre la Situacion de los programas de Cribado Neonatal en Espafia» de
la Comisién de Salud Publica del CISNS.

Objetivo especifico 3.2. Proponer al Comité de Designacion de CSUR
del SNS que estudie la posibilidad de establecer CSUR en el SNS para la
atencion de pacientes con ER.

Se recomienda reformular, al menos, los indicadores de los siguientes
objetivos:

Objetivo especifico 1.3. Apoyar y participar en los grupos de trabajo en
codificacion y clasificacion que trabajen en este &mbito a nivel internacional
(Rare Disease Task Force Working Group RDTF-WP) de la Direcciéon Ge-
neral de Sanidad y Proteccién de los Consumidores.

Objetivo especifico 2.1. Adoptar medidas que reduzcan la incidencia
de aquellas ER susceptibles de beneficiarse de programas de prevencion
primaria.

Objetivo especifico 2.2. Mejorar el diagnéstico precoz, incluido el
prenatal, potenciando el papel de la AP en el diagndstico de sospecha
de ER, facilitando el acceso y agilizando los procesos de derivacion a los
servicios clinicos con experiencia en la atencién a este tipo de enferme-
dades.

Objetivo especifico 2.3. Mejorar la atencién en caso de patologias diag-
nosticadas en periodo prenatal.

Objetivo especifico 2.4. Mejorar los programas de cribado neonatal de
ER, teniendo en consideracion la evidencia cientifica disponible, criterios de
equidad, coste efectividad de las pruebas y aspectos éticos, segtin el «Infor-
me sobre la Situacion de los programas de Cribado Neonatal en Espafia» de
la Comisién de Salud Publica del CISNS.

Objetivo especifico 2.5. Mejorar el acceso a pruebas diagndsticas clini-
cas y de laboratorio, asi como el apoyo a la implementacién y validacion de
nuevas técnicas y pruebas.

Objetivo especifico 2.6. Mejorar el acceso al asesoramiento genético
multidisciplinar

Objetivo especifico 3.2. Proponer al Comité de Designaciéon de CSUR
del SNS que estudie la posibilidad de establecer CSUR en el SNS para la
atencion de pacientes con ER

Objetivo especifico 4.1: Garantizar la accesibilidad en tiempo y forma
de los medicamentos huérfanos necesarios para el tratamiento de las Enfer-
medades Raras en todo el territorio nacional.
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Objetivo especifico 4.2: Potenciar la investigacion y el desarrollo de
medicamentos huérfanos.

Objetivo especifico 4.3. Posibilitar y agilizar la transferencia de resulta-
dos de investigacion y la vigilancia y seguimiento de la comercializacion de
nuevos farmacos.

Objetivo especifico 4.5. Potenciar la investigacion publica y privada en
terapias avanzadas y la aplicacion clinica de estas terapias para las Enferme-
dades Raras.

Objetivo especifico 6.1. Apoyar las iniciativas en la investigacion epide-
mioldgica, clinica, bésica y traslacional sobre Enfermedades Raras.

Objetivo especifico 6.2. Promover la priorizacion de los proyectos de
investigacion sobre ER y favorecer la solicitud de proyectos conjuntos de
ambito nacional e internacional.

Objetivo especifico 6.3. Mantener y mejorar las estructuras y los instru-
mentos necesarios para el desarrollo de la investigacion en Enfermedades
Raras.

Aunque han transcurrido sé6lo dos anos desde la aprobacién de la Estrategia en
Enfermedades raras del SNS en 2009 la evaluacion de la misma pone
de manifiesto la necesidad de reformular parte de sus objetivos y de los
indicadores de evaluacion. Por ello se recomienda llevar a cabo una actualizacion
de la Estrategia en Enfermedades Raras del SNS una vez haya sido aprobada
su evaluacion por el Consejo Interterritorial del SNS.
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La Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud
fue aprobada por el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de
Salud en Junio de 2009. Fue el resultado del trabajo de coordinacién

y consenso entre instituciones, profesionales y pacientes. El Consejo
Interterritorial del Sistema Nacional de Salud establecié que la
estrategia debia ser evaluada por primera vez a los dos afios de su
aprobacion.

E120 de octubre de 2009 se constituy6 el Comité de Seguimiento y
Evaluacion de la estrategia, formado por el Comité Institucional y por
el Comité Técnico de la misma. El objetivo encomendado al Comité
de Seguimiento y Evaluacién fue establecer el sistema de seguimiento
y evaluacidon de la Estrategia. Una vez acordado el plan de trabajo se
cred la Secretaria Técnica dependiente de la Subdireccion General

de Calidad y Cohesién del Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e
Igualdad, que da soporte al Comité de Seguimiento y Evaluacién en el
proceso de evaluacion.

Una vez finalizados los trabajos de recogida de informacidén y anélisis
de los datos la Secretaria Técnica y el Comité de Seguimiento y
Evaluacién han elaborado este informe de evaluacién aprobado por
el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud el 20 de
diciembre de 2012.

Es preciso resaltar que estos dos afios de trabajo conjunto entre
sociedades cientificas, asociaciones de pacientes, Comunidades
Auténomas, el Ministerio de Economia y Competitividad y el
Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad, orientados a hacer
efectiva la implantacion de la Estrategia en Enfermedades Raras del
SNS, han conseguido aunar los esfuerzos dirigidos a la mejora continua
de la atencidn en este tipo de enfermedades, y con ello mejorar la
calidad de los servicios prestados a las personas con enfermedades
raras y sus familias en todo el territorio nacional.

| GOBIERNO  MINISTERIO
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