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PROLOGO

La situacion que plantean las enfermedades raras hay que abordarla como un proble-
ma de salud publica, dado el caracter crénico y discapacitante de las mismas, la necesi-
dad de una atenciéon multidisciplinar y el impacto negativo que produce sobre las per-
sonas afectadasy sus familias.

Resulta imposible disefiar una estrategia de salud publica especifica para cada enfer-
medad, dada la diversidad existente, su escasa frecuencia entre la poblacién, y el am-
plio desconocimiento sobre su etiologia, evolucion y tendencia, pero si debemos apos-
tar por un planteamiento conjunto, estableciendo politicas de coordinacién entre to-
dos los sectores implicados en la atencién a personas con enfermedades raras.

Desde el compromiso de la Consejeria de Sanidad y Dependencia con las personas afec-
tadas, sus familias, y el conjunto de la sociedad extremena, se vienen desarrollando di-
versas actuaciones que tienen como objetivo final aumentar la calidad de vida de las
personas que padecen estas enfermedades. Prueba de ello es la elaboracién de este
Plan Integral de Enfermedades Raras en Extremadura 2010-2014.

Enmarcado en la Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud, la
Comunidad Auténoma de Extremadura es pionera junto a Andalucia, en establecer un
Plan global sobre enfermedades raras basado en la atencion integral, multidisciplinary
coordinada entre los diferentes &mbitos (sanitario, social, educativo, laboral y asociati-
vo); y en el impulso a la investigacion, la formacidn y los sistemas de informacién, areas
fundamentales para conocer la etiologia y evolucion de estas patologias, y mejorar su
diagnostico y tratamiento.

Me complace senalar el caracter participativo y multisectorial de este Plan Integral en
cuya elaboracion han participado tanto afectados, como profesionales, sociedades
cientificas y administracion, estando representados todos los sectores relacionados
con las enfermedades raras. Esta metodologia ha permitido que las actuaciones plan-
teadas estén basadas en las necesidades detectadas y en los recursos disponibles, bus-
cando soluciones de mejora efectivas y eficientes.

Espero que el desarrollo de este Plan Integral de Enfermedades Raras en Extremadura
2010-2014 contribuya a incrementar el bienestar y mejorar la calidad y expectativa de
vida de los pacientes con enfermedades raras.

Maria Jesus Mejuto Carril
Consejera de Sanidad y Dependencia
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PRESENTACION

Me complace presentar el Plan Integral de Enfermedades Raras en Extremadura 2010-
2014 (PIER). Este Plan nace como respuesta a la necesidad de abordar el problema que
plantean un grupo de enfermedades que, a pesar de su baja frecuencia son, en su mayor
parte, graves e invalidantes: las enfermedades raras.

El diagnostico de una enfermedad rara afecta a todas las esferas de la vida de una perso-
na. Conlleva unimpacto emocional y psicoldgico, y, produce una serie de alteraciones tan-
to fisicas como sociales, escolares, laborales, econémicas, que de una u otra forma alte-
ran la calidad de vida del paciente y de las personas con las que convive. En base a ello, en
la elaboracion de este Plan Integral han participado representantes y expertos de todos
los ambitos implicados en la atencién a personas con enfermedades raras, resultando un
documento basado en el consenso y el compromiso de mejorar la calidad de vida de los
afectados.

Este caracter multidisciplinar hace necesaria la coordinacion efectiva entre todos los sec-

tores. Destaca como medida novedosa incorporada en el PIER, la disponibilidad de una

red integrada que permita garantizar una atencion global y adecuada a las personas afec-

tadas por enfermedades raras en la Comunidad Auténoma de Extremadura. Elemento

clave de esta red de atencion lo constituird un nodo de coordinacién, como dispositivo ad-
ministrativo protocolizado, agil y eficiente, que garantice la coordinacién de recursos en

todo el proceso, actie como referente para profesionales y pacientes y haga posible el ac-

ceso a un diagnéstico correcto en el plazo mas breve posible y la continuidad asistencial

delos pacientes con enfermedades raras.

Con el objetivo de abordar el problema que plantean las enfermedades raras de forma in-
tegral, en el Plan se definen diferentes areas de intervencién que abarcan la prevencion
primaria, la deteccién precoz, la asistencia integral, terapias, sistemas de informacion, la
formaciény lainvestigaciéon en enfermedades raras, la participacion comunitaria a través
de asociaciones de afectados, y la coordinacién e integracién interinstitucional. Todas
ellas son espacios prioritarios para la intervencion.

Deseo expresar mi agradecimiento a todos los que han participado en la elaboracion de
este Plan, por su inestimable colaboracion y esfuerzo, y a los que han facilitado que esta
tarea fuera posible, sin olvidar el trabajo tenaz de las asociaciones de pacientes en su lu-
cha hacia una normalizacién de las enfermedades raras en nuestra sociedad.

Junto a ellos, y con el trabajo diario de todos los profesionales implicados, avanzaremos en
mejorar la situacién de las personas afectadas por enfermedades raras en Extremadura.

José Luis Ferrer Aguareles
Director General de Planificacién, Ordenacion y Coordinacion
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INTRODUCCION

Existe un grupo de enfermedades “minoritarias”, de baja prevalencia, de caracter
crénico y discapacitante, que comportan un aumento de la morbi-mortalidad, co-
nocidas bajo la denominaciéon comun de enfermedades raras.

Las enfermedades raras (ER) son un grupo de patologias que carecen, en suinmen-
sa mayoria, de tratamiento curativo; por ello, el objetivo primordial de las adminis-
traciones publicas y del conjunto de la sociedad, debe ser aumentar la calidad de vi-
da de los pacientes, para lo que se hace necesario aunar esfuerzos y disponer de
una visién de conjunto de los problemas comunes a la gran mayoria de estos cua-
dros, los afectados y sus familias.

Desde hace afos, en la Comunidad Auténoma de Extremadura se llevan a cabo es-
trategias encaminadas al conocimiento y la superacién de las necesidades de los
afectados por ER. Se han desarrollado distintos programas como el de Prevencion
de Errores Congénitos del Metabolismo e Hipotiroidismo Congénito (integrado
posteriormente en el Plan de Prevencién de Discapacidades) y el de Diagnostico
Prenatal. Al comienzo de la década de los noventa, se implanta la Unidad de Refe-
rencia Regional de Prevencion de Minusvalias en Badajoz, con las Subunidades de
Metabolopatias, de Genética y de Deteccidn Precoz de Hipoacusia en recién naci-
dos, yenelano 2003, se crea el Centro Extremeno de Desarrollo Infantil (CEDI). A fi-
nales de 2008, se configura la Coordinacién Regional de Programas de Cribado en
el Sistema Sanitario Publico de Extremadura (SSPE).

Es evidente la imposibilidad de establecer una politica de salud publica especifica
para cada enfermedad rara, pero un planteamiento conjunto, y no para cada una,
podria ofrecer algunas soluciones, al permitir el establecimiento de politicas de sa-
lud coordinadas en los ambitos de la investigacion cientifica y biomédica, de la in-
formacion, de las prestaciones sociales y de la atencién sanitaria.

En el espacio europeo, destaca el Plan de Salud Publica de la Unién Europea con-
templando lainclusion de la atencién a las enfermedades raras como objetivo prio-
ritario de sus acciones. Ademas, se cuenta con la aprobacion del Plan de Accién en
Enfermedades Raras de la Unién Europea en 1999y del Reglamento sobre Medica-
mentos Huérfanos en 2000.

En Espanfa, el Sistema Nacional de Salud (SNS) se dota de una Estrategia de Enfer-
medades Raras, aprobada el 3 de junio de 2009 por el Consejo Interterritorial del
Sistema Nacional de Salud.
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En el &mbito de la Comunidad Auténoma de Extremadura, el Plan de Salud de
Extremadura 2009-2012 propugna desarrollar una atencién integral, integrada y
de calidad a las personas afectadas por enfermedades raras, basada en la continui-
dad asistencial a través de la gestion por procesos; la adecuacién de la oferta de ser-
vicios con criterios de equidad y accesibilidad a las necesidades de los afectados y
al desarrollo tecnoldgico; y la potenciacion de los sistemas de informacion, de la
formacion de los profesionales y de la investigacion en este ambito.

Dando cumplimiento al Plan de Salud, se elabora y pone en marcha el Presente
Plan Integral de Enfermedades Raras en Extremadura 2010-2014.

La concepcién integral del mismo, ha exigido contemplar todos los aspectos de las
enfermedades raras (prevencién primaria, atencién precoz, asistencia integral, sis-
temas de informacién, formacién, investigacién, participaciéon y coordinacion),
que pueden y deben ser abordados desde el Sistema Sanitario Publico de Extrema-
dura con el concurso de otras instituciones.



l. Proceso de Elaboracion del Plan

Integral de Enfermedades Raras







I. Proceso de Elaboracion del Plan
Integral de Enfermedades Raras

Dando respuesta a la propuesta realizada en el Plan de Salud de Extremadura
2009-2012, la Consejeria de Sanidad y Dependencia (CSD), a través de su Direccion
General de Planificacion, Ordenacion y Coordinacién, elabora el Plan Integral de
Enfermedades Raras en Extremadura 2010-2014.

Su elaboracion se planted, desde el inicio, en un espacio participativo, abiertoy de
colaboracion entre agentes (directivos, profesionales, asociaciones de afectados
por enfermedades raras y poblacion general), y con un método capaz de permitir
analizar de forma exhaustiva cuél es el punto de arranque, cudles son las necesida-
des de mejora, qué objetivos a medio plazo se pueden enunciar y como pueden
abordarse estas necesidades y problemas.

Al concretar las respuestas que debia ofrecer el PIER, se establecié como premisa
que el resultado final constituyera una herramienta que orientara las politicas de in-
tervencion a desarrollar por el conjunto de los sistemas publicos implicados (sani-
tario, laboral, educativo y social), y de la coordinacién de éstos con los de ambito
nacional, en aras de facilitar respuestas integradas, eficientes y con garantia de
continuidad.

Sesitud en primer plano la perspectiva de los ciudadanos afectados y la de sus fami-
liares, de ahi la importancia otorgada a que el proceso estuviera basado en promo-
ver la participacién activa de la comunidad en su elaboracién y la cooperacién mul-
tisectorial.

La elaboracion del Plan se estructuré en varias fases, partiendo de los postulados
enunciados por el Plan de Salud de Extremadura 2009-2012 y de la realizacién de
un analisis de situacién del problema'y el abordaje de las enfermedades raras en la
Comunidad Auténomay en el conjunto del Sistema Nacional de Salud.

En primer lugar, se constituyé un Comité Técnico con tareas de direccion, redac-
cion del Documento Base y coordinacién de todos los trabajos necesarios para la
elaboracién del PIER.

Elaborado el Documento Base, quedé constituido el Comité Institucional, forma-
do por la Consejeria de Sanidad y Dependencia, el Servicio Extremeno de Salud
(SES) y el Servicio Extremeno de Promocion de la Autonomia y Atencién a la Depen-
dencia (SEPAD), responsable de verificar la adecuacion de los documentos a las po-
liticas respectivas y de favorecer el proceso de elaboracién. Simultdneamente, se
conformd un Grupo de Trabajo, constituido por expertos en enfermedades raras

v



%éé PLAN INTEGRAL DE ENFERMEDADES RARAS EN EXTREMADURA 2010-2014

delos dmbitos sanitario, educativo, social, laboral y asociativo; partiendo del docu-
mento base, se analizé la situacion de las enfermedades raras en la Comunidad Au-
tonoma de Extremadura, se incorporé la informacion obtenida de los pacientes, fa-
miliares, usuarios y profesionales y se identificaron y priorizaron las areas de inter-
vencion del Plan.

Establecidas las areas de intervencion, el Grupo de Trabajo se encargd de revisary
elaborar los objetivos generales y especificos, asi como las lineas de actuacion nece-
sarias para el cumplimiento de los mismos.

Finalizado el trabajo, se elaboré un Documento de Debate que fue entregado para
su analisis a los Comités Técnico e Institucional. El documento definitivo, fue remi-
tido para su estudio y observaciones pertinentes al Consejo Asesor sobre Enferme-
dades Raras del SSPE, a expertos consultores, sociedades cientificas, colegios pro-
fesionales, asociaciones y federaciones de pacientes de enfermedades raras y Con-
sejerias de la Junta de Extremadura relacionadas con las enfermedades raras. Tras
el analisis de las aportaciones presentadas por todos estos agentes, el Comité Téc-
nico elaboré el Documento Propuesta del PIER 2010-2014.

El plano participativo del proceso se completé con la consulta al Consejo Extreme-
fo de Salud y al Consejo Cientifico Asesor del Sistema Sanitario Publico de Extre-
madura.

Las fases en las que se estructuré el proceso de elaboracion fueron las siguientes:
1. Elaboracion del Documento Base
Para su redaccion, se llevaron a cabo los siguientes procesos:

Analisis de situacion

Definicion del objetivo general del PIER

Definicion de las areas de intervencion prioritarias

Definicion de los objetivos especificos y de las lineas de actuacién corres-
pondientes

a
b
C
d

~— o ~

a) Analisis de situacion

En el analisis de situacion de la cuestion que nos ocupa, resultaba fundamental la
eleccion de los procedimientos adecuados que nos permitieran conocer la realidad
y proyectar las propuestas de mejora para el futuro.

b) Definicion del objetivo general del PIER

Se definié como el objetivo general del PIER el de “reducir la morbimortalidad atri-
buible a las enfermedades raras en la poblacién extremefna y garantizar una aten-
cién integral (biopsicosocial) e interdisciplinar al paciente, su familia y/o cuidado-
res desde la perspectiva de la equidad y la calidad en la atencion”.
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I. PROCESO DE ELABORACION DEL PLAN INTEGRAL DE ENFERMEDADES RARAS %

c) Definicién de las areas de intervencion

Con el horizonte del objetivo general del PIER y en base a los resultados obtenidos
en el analisis de situacién, se identificaron ocho areas de intervencion:

1. Prevencion primariay deteccién precoz.

Asistenciaintegral.

Sistemas de informacion.

Formacion.

Investigacion.

Terapias (medicamentos huérfanos, coadyuvantes y productos sanitarios).
Participacién comunitaria. Asociacionismo.

Coordinacion eintegracién interinstitucional.

ONOWUAWN

Todas ellas, constituyen espacios estratégicos prioritarios para la intervencion,
atendiendo al tipo de accién que se realiza. Cada una de las areas, cuenta con obje-
tivos especificos y éstos, integran lineas de actuacién concretas.

d) Definicion de los objetivos especificos y de las lineas de actuacion corres-
pondientes

Los objetivos especificos, de acuerdo con los problemas y necesidades detectados
y con los recursos disponibles, son expresados en términos concretos, mensura-
bles, monitorizables, cuantificables y modificables.

Para cada uno de los objetivos del PIER, se proponen unas lineas de actuacion con-
cretas, recogiéndose de esta manera las estrategias posibles a consolidar, aimpul-
sar o a abordar, expresadas, en algunos casos, como programas especificos.

Las lineas de actuacién, se corresponden con actividades generales que son nece-
sarias llevar a cabo atendiendo a los criterios organizativos de las diferentes Admi-
nistraciones, y estan sujetas a los cambios propios del devenir de nuevas situacio-
nesy conocimientos del problema.

La definicion de las mismas se basa en lo ya enunciado por el Plan de Salud, asi co-
mo en los resultados y conclusiones del analisis de situacion. Tienen en cuenta el
grado de eficiencia demostrada de las medidas, la sensibilidad del problema a las
intervenciones propuestasy su factibilidad.

Para cada linea de actuacion, se senala el principal 6rgano responsable o encarga-
do dellevarla a cabo (sin que ello signifique la exclusion del concurso de otros), y se
establecen los indicadores de sequimiento y de evaluacion. Estos indicadores per-
mitiran conocer si su implantacién se acompana del esperado desarrollo de las co-
rrespondientes actuaciones.
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2. Redaccion del Documento de Debate

Partiendo del Documento Base elaborado por la Direccién General de Planifica-
cién, Ordenaciény Coordinacion de la Consejeria de Sanidad y Dependencia, se ini-
ci6 la actividad del Grupo de Trabajo para la elaboracion del PIER. Este, fundamen-
talmente, centré su estudio en analizar, ratificar en su caso y complementar los dis-
tintos apartados del documento presentado, a la luz de la evidencia cientifica, los
recursos existentes y las propuestas formuladas desde otros ambitos del conoci-
miento y sociales.

Con los resultados de las sesiones mantenidas por el Grupo de Trabajo, se configu-
ré la propuesta del Documento de Debate, recogiendo las consideraciones del Co-
mité Institucional y de los 6érganos directivos de la CSD. El Comité Técnico lo redac-
t6 como Documento de Debate del PIER.

Dicho documento fue sometido a la consideracién de los expertos consultores, de
representantes institucionales (Administraciones Publicas, Agentes Sociales y
Organizaciones no gubernamentales), del Consejo Extremeno de Salud y del Con-
sejo Cientifico Asesor del Sistema Sanitario Publico de Extremadura. A todos ellos,
se les ofert6 la posibilidad de presentacién de enmiendas y cuantas observaciones
considerasen oportunas formular.

3. Redaccion del Proyecto del PIER

Analizadas las propuestas presentadas al Documento de Debate del PIER, fueronin-
troducidas las correspondientes modificaciones, revisada la redaccion y reevalua-

das las previsiones econémicas y los mecanismos de financiacion del conjunto de

actividades, transformandose asi el documento en el “Proyecto del Plan Integral de

Enfermedades Raras 2010-2014", presentado a la consideracién de la Consejera

de Sanidad y Dependencia para su elevacion y aprobacion al Consejo de Gobierno

dela Comunidad Auténoma de Extremadura.

4) Difusién e implantaciéon

Aprobado el Plan Integral de Enfermedades Raras 2010-2014, se pone a disposi-
cién de los gestores, profesionales, ciudadanos y a la poblacién en general en for-
ma de publicacién accesible en formatos papel y electrénico, y a través de la pagi-
na web institucional de la Junta de Extremadura, “www.juntaex.es”.

Todo el contenido del presente Plan esta ajustado y tiene en cuenta, sin excepcién,
la perspectiva de género, cuya inclusién en el marco del PIER se enmarca en la Ley
Organica 3/2007, de 22 de marzo, para la igualdad efectiva de mujeres y hombres,
amoldandose su redaccion alo dispuesto en la gramatica de la Lengua Espanola de
la Real Academia Espanola.
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Il. Analisis de situacion

1. LAS ENFERMEDADES RARAS: CONCEPTO Y DEFINICIONES

Las enfermedades raras, son aquellas patologias que tienen una prevalencia baja
(menor de cinco casos por 10.000 habitantes de forma global), con peligro de
muerte o de invalidez crénica, escasa informacion de la etiopatogenia de la enfer-
medad y/o necesidad de al menos un medicamento huérfano para su tratamiento.

Las enfermedades raras, que carecen en su mayoria de tratamientos efectivos, tie-
nen un origen desconocido en la mayor parte de los casos. Se manifiestan a cual-
quier edad, aunque la mayoria seinician en la edad pediatrica, y presentan una am-
plia diversidad de alteraciones y sintomas en funcién del grado de afectaciény de
su evolucion, presentando muchas dificultades diagnésticas y de seguimiento, asi
como multiples problemas sociales. Hay pocos datos epidemioldgicos y plantean
dificultades enla investigacion debido a la baja prevalencia.

Todo ello, puede conducir a que las personas afectadas no se beneficien de los re-
cursosy servicios sanitarios que necesitan.

a) Definicion del problema

No consta, a nivel mundial, una Unica definicién aceptada de enfermedad rara. La
Unién Europea (UE) define a las enfermedades raras, minoritarias, huérfanas o en-
fermedades poco frecuentes, como aquellas enfermedades con peligro de muerte
o de invalidez crénica que tienen una prevalencia menor de 5 casos por cada
10.000 habitantes. Esta definicién fue la adoptada por el 'Programa de Accién Co-
munitaria sobre Enfermedades Raras 1999-2003' y es utilizada también por la
Agencia Europea del Medicamento (EMEA) para la declaracién de medicamentos
huérfanos, asi como la gran mayoria de los estados miembros.

La Red Epidemiolégica de Investigacion en Enfermedades Raras (REpIER) incorporé
a la definicién la presencia de al menos una de las siguientes caracteristicas: escaso
conocimiento etioldgico, cronicidad, falta de tratamiento curativo o de baja accesi-
bilidad, importante carga de enfermedad o limitacién de la calidad de vida.

b) Tipologia

La Comision Europea estima que existen entre 6.000 y 8.000 enfermedades raras
diferentes, aunque tan sélo unas 100 se aproximan a las cifras de prevalencia que
establecen el limite para considerar una enfermedad como rara.
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Sin embargo, aunque se trata de enfermedades poco frecuentes, minoritarias de
forma aislada, en su conjunto son importantes ya que afectan aproximadamente
al 6 - 8% de la poblacion general. Es decir, existen entre 27 y 36 millones de perso-
nas afectadas en la Unién Europea, en Espana entre 2,5y 3 millones y en Extrema-
dura entre 60.000y 80.000 afectados.

¢) Caracteristicas generales

A pesar de su gran diversidad, estas patologias presentan una serie de rasgos co-
munes:

- Son enfermedades mal conocidas, lo que origina falta de informacion ade-
cuada alos pacientes y sus familias y retrasos en el diagnéstico.

- Existe una importante falta de sensibilizacion social respecto a estas pato-
logias por el desconocimiento que hay en torno a ellas.

- Enel 50% de los casos en los que se diagnostica una ER el pronéstico vital es-
td enriesgo.

- Un 80% son de origen genético y la mayoria seinician en la edad pediatrica.

- EI 65% de las patologias son graves, altamente discapacitantes, afectan ala
autonomia del paciente e implican un déficit motor, sensorial o intelectual
en la mitad de los casos.

- Adolecen la falta de tratamiento efectivo y de farmacos eficaces para la ma-
yoria de ellas (patologias huérfanas).

- Existe una gran dificultad para realizar estudios epidemiolégicos, diagnoés-
ticos clinicos, terapéuticos y cualitativos.

- Serequiere una estrecha coordinacién entre todos los dispositivos de aten-
cién sanitaria.

- Las personas afectadas por enfermedades raras necesitan medidas que
atiendan sus necesidades especiales en materia educativa, laboral y social,
lo que representa un alto coste socio-sanitario para el Estado y las Comuni-
dades Autonomas.

Uno de los principales problemas de las ER es la dificultad de encontrar un trata-
miento adecuado y farmacos eficaces para la mayoria de estas enfermedades con
tan poca prevalencia.

El coste de desarrollo de un medicamento en estos momentos se situa entre los
250 y los 500 millones de euros, y el periodo medio de desarrollo de un medica-
mento se estima entre 10y 14 anos. Por ello, se acuié el término de medicamento
huérfano, como aquel destinado a la prevencion, diagnéstico o tratamiento de en-
fermedades raras o de enfermedades graves mas comunes, pero que seria dificil-
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mente comercializado por falta de perspectivas de venta una vez en el mercado. La
aprobacion del Reglamento Europeo sobre Medicamentos Huérfanos del 6 de di-
ciembre de 1999 —Reglamento (CE) 141/2000—, cre6 una esperanza considera-
ble a los afectados por estas enfermedades en Europa.

2. ANTECEDENTES
a) Marco Europeo

En el periodo comprendido entre 1999-2003 se adopté en la Union Europea un Pro-
grama de Accién Comunitaria sobre Enfermedades Poco Comunes, que contem-

plé el desarrollo de estrategias y mecanismos de prevencién, intercambio de infor-

maciony respuesta en el campo de estas enfermedades, incluidas las genéticas. En

el mismo se especifica como enfermedad rara aquella que no afecta a mas de 5 per-

sonasde cada 10.000 en la UE.

Asimismo, se aprobé el Reglamento del Parlamento Europeo y el Consejo sobre Me-
dicamentos Huérfanos, en diciembre de 1999, con el fin de establecer incentivos
para el desarrolloy la comercializacion de medicamentos huérfanos.

En el afo 2000, se cred en la EMEA el Comité de Medicamentos Huérfanos (COMP)
y la legislacion farmacéutica se completé en 2003 con un procedimiento centrali-
zado obligatorio para la autorizacién de comercializacién de todos los medica-
mentos huérfanos en Europa.

En el V Programa Marco de Investigacion se incluyé por primera vez a las enferme-
dadesrarasy, tanto en el Sexto Programa Marco de Investigacion como en el Sépti-
mo, se considera como una prioridad de accién el desarrollo de nuevos diagnésti-
cosy tratamientos para enfermedades raras.

En la misma linea, las enfermedades raras se incluyen como una de las prioridades
del Programa de accion comunitario en el ambito de la salud publica (2003-2008)
de la UE que contempl6 el desarrollo de estrategias y mecanismos de prevencion,
intercambio de informaciéon y respuesta en el campo de enfermedades poco comu-
nes, y en el Libro Blanco de la Comision "Juntos por la Salud: un planteamiento es-
tratégico parala UE 2008-2013", también se identifican las enfermedades raras co-
Mo una accioén prioritaria.

La preparacion y ejecucion de actividades comunitarias en el ambito de las enfer-
medades raras exige una estrecha cooperacién entre los Estados Miembros y entre
los diversos agentes implicados. Con el objetivo de fomentar los intercambios en
experiencias, politicas y practicas pertinentes en la materia, la Comisién Europea
adopté la Decision de 30 de noviembre de 2009 por la que se establece un Comité
de Expertos de la Unién Europea en enfermedades raras.
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En el actual EUROPLAN sobre Enfermedades Raras participan 25 paises y se preten-
de que, a finales de 2011, los 27 Estados Miembros hayan desarrollado un plan o
estrategia a nivel nacional. Hoy en dia, hay varios paises europeos con planes o es-
trategias nacionales: Francia, Espana, Portugal, Bulgaria, Rumania, Grecia. Otros
como Irlanda estan en fases avanzadas de elaboracién de los mismos.

Marco Estatal

En Espana, en el ano 2000, se impulsaron las ER al incluirse como lineas prioritarias
en las convocatorias del Fondo de Investigacion Sanitaria (FIS) del Instituto de Sa-
lud Carlos Il (ISCIII) a tiempo que se establecian conexiones entre las asociaciones
de afectados, sociedades cientificas y los clinicos e investigadores.

El Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER), antiguo Centro de
Investigacion del Sindrome Toéxico y Enfermedades Raras (CISATER), tiene como ob-
jetivos principales el fomento y la ejecucion de la investigacion clinica y basica, for-
macion y apoyo a la referencia sanitaria e innovacién en la atencién de la salud en
enfermedades raras. Coordina las acciones de las doce Redes Tematicas de Investi-
gacién Cooperativa (RETICS) que surgieron relacionadas con las ER y aprobadas
por el FIS.

Entreellas, la Red Epidemiolégica de Investigaciéon en Enfermedades Raras, esta di-
rigida a desarrollar un programa de investigacion epidemiolégica para las ER en
nuestro pais, que aporte un mayor conocimiento epidemioldgico, clinico y tera-
péutico de la situacién de las mismas y una orientacion mas adecuada en el desa-
rrollo de actuaciones sanitarias.

Posteriormente, en noviembre de 2006, se cre6 el Centro de Investigacién Biomé-
dica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), centro de referencia cuyo fin es
coordinar e impulsar la investigacién biomédica sobre las ER en Espana, integra a
61 grupos de investigacion repartidos en 9 Comunidades Auténomas.

El Ministerio de Sanidad y Consumo publicé el Real Decreto 1030/2006, de 15 de
septiembre, por el que se establece la Cartera de Servicios Comunes del Sistema Na-
cional de Salud y el procedimiento para su actualizacién, en el que se incluyen las
enfermedades raras como una prestacién de caracter universal en el SNS y el Real
Decreto 1302/2006, de 10 de noviembre, por el que se establecen las bases del pro-
cedimiento para la designacion y acreditacion de los centros, servicios y unidades
de referencia del SNS en el campo de las ER, con objeto de crear una red nacional
de centros de referencia de manera coordinada con las Comunidades Autébnomas.
Se pretende asegurar una atencién de calidad a cualquier ciudadano residente en
Espafa, independientemente de su lugar de residencia, mediante un mecanismo
especifico de financiacién a través del fondo de cohesién sanitaria. En la actuali-
dad el proceso de designacioén ya esta en marchay se han designado varios centros
en el campo de diferentes patologias que cumplen el criterio de enfermedades ra-
ras.
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Enla misma linea, la Ley 39/2006, de 14 de diciembre, de Promocién de la Autono-
mia Personal y Atencion a las Personas en Situacién de Dependencia regula las con-
diciones basicas para garantizar la igualdad en el ejercicio del derecho subjetivo de
la ciudadania a la promocién de la autonomia personal y atencién a las personas
en situacion de dependencia, en los términos establecidos en las leyes.

Por ultimo, la iniciativa mas reciente en nuestro pais en relacion a la problematica
de las enfermedades raras, ha sido la peticién en abril del 2006 de una Ponencia al
Senado, constituida en el seno de la comisién conjunta de la Comisién de Sanidad
y Consumo y de la Comision de Trabajo y Asuntos Sociales, que durante un afno ana-
lizo la situacién de los pacientes con ER. La Ponencia puso de manifiesto la necesi-
dad de que todas las iniciativas autonémicas se coordinaran a través de un plan na-
cional que gestionara todos los recursos asistenciales.

El Pleno del Senado aprobé en febrero de 2007, el Informe de la Ponencia en el que
se instaba al Ministerio de Sanidad y Consumo y a otros departamentos la elabora-
cion de un plan de accién en el que participasen las Comunidades Auténomas, So-
ciedades Cientificas y Asociaciones de Pacientes, que favoreciese medidas entre las
gue podemos destacar la creacion de centros de referencia y el acceso a los medi-
camentos huérfanos.

El Sistema Nacional de Salud cuenta con los dispositivos tecnolégicos necesarios
para el diagnéstico y tratamiento de las enfermedades raras, con lo que la eviden-
cia cientifica permite en estos momentos.

La Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud comenzé su
elaboracién en el ano 2007 con la participacién activa en los Comités Técnico e
Institucional de redaccion, de todos los agentes implicados (instituciones naciona-
les y autondmicas, sociedades cientificas, expertos y federaciones y asociaciones
de pacientes). Se aprobé por el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Sa-
lud, el 6 de junio de 2009.

¢) Marco Autonémico

En la Comunidad Autébnoma de Extremadura, desde el aho 1983, ya identificamos
el desarrollo de programas como el de Prevencion de Errores Congénitos del Meta-
bolismo e Hipotiroidismo Congénito, integrado posteriormente en el Plan de Pre-
vencién de Minusvalias con un impacto evidente en la prevencién de las enferme-
dadesrarasy de sus consecuencias.

Al comienzo de la década de los noventa, Extremadura cuenta con una Unidad de
Referencia Regional de Prevencién de Minusvalias en el Complejo Hospitalario Uni-
versitario de Badajoz, con las Subunidades de Metabolopatias, de Genética y de
Prevencion de la Hipoacusia en Recién Nacidos.
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Enelafno 1996, se aprobd el | Plan Regional de Integracion de las Personas Discapa-
citadas de Extremadura, con vigencia hasta el ano 2000. El Il Plan tuvo como perio-
do de vigencia 2001-2004. Los mismos se concibieron como instrumentos para
mejorar la calidad de vida de las personas con discapacidad, tratando de consoli-
dary progresar en los objetivos de eliminacién de la discriminacién y mejora de la
calidad de vida, siempre abordando las causas y efectos de la desigualdad desde
una perspectiva global. Han contemplado medidas especificas como: integracién
comunitaria, prevencion, atencién temprana y rehabilitacion, educacién, forma-
cién einsercién laboral, facilitar un entorno comunitario accesible, promocionar la
formacién e investigacion, etc.

En 2003, se crea el Centro Extremeno de Desarrollo Infantil (CEDI), definido segun
el Decreto 54/2003, de 22 de abril, como 6rgano del Sistema Sanitario Publico de
Extremadura encargado de proporcionar la atenciéon que precisan todos los nifos
de la Comunidad Auténoma que presentan trastornos o disfunciones en su desa-
rrollo, independientemente del origen, tipo y grado de los mismos, o de los que es-
tan en una situacion de riesgo bioldgico, psicoldgico o social. Junto a su creacién,
se le encomienda la coordinacién de los recursos sanitarios existentes en Extrema-
dura, ya sean éstos de titularidad publica o privada concertada, y trabajar coordi-
nadamente con los recursos sociales, educativos y laborales, para abordar la aten-
cién desde un punto de vista integral y de forma multidisciplinar.

Posteriormente, en el ano 2004, se crea el Sistema de Informacion sobre Enferme-
dades Raras de Extremadura, con el objetivo de valorar la dimensién de estas en-
fermedades mediante el conocimiento de su incidencia y prevalencia en la Comu-
nidad Autébnoma, asi como el desarrollo de estudios epidemioldgicos tomando co-
mo base la informacion existente en dicho sistema. Funciona de forma operativa
desde enero de 2005, y esta integrado en la REpIER financiada por el Fondo de
Investigacion Sanitaria.

En 2006, se regulé el Marco de Atencion a la Discapacidad en Extremadura
(MADEX). EI MADEX se configura como el nuevo modelo de gestion de los servicios
de atencién existentes en la Comunidad Auténoma de Extremadura dirigidos a las
personas con discapacidad. Persigue como objetivo, la consolidacion de un siste-
ma de atencién que permita a todas las personas con discapacidad de la regién el
acceso a los recursos disponibles, garantizando unos niveles superiores de calidad
en la prestacion de los servicios. Promueve la creacién de un sistema de planifica-
cion, coordinacion y gestion de recursos, a través del cual la Administracion Auto-
némica constituye una red publica de atencién, en colaboracién con las entidades
publicas y privadas sin animo de lucro prestadoras de servicios, en aras de garanti-
zarlaigualdad en la atencién a todas las personas con discapacidad.
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Desde ese mismo ano, se impulsa la realizacién de un estudio de calidad de vida en
afectados de enfermedades raras con la colaboracién de la Federacién Espanola de
Enfermedades Raras, Delegacion en Extremadura (FEDER Extremadura), a fin de
evaluar el impacto enlavida de afectados y cuidadores.

En Extremadura, las ER son un importante problema de salud publica que produ-
cen una gran morbilidad y mortalidad prematura, ademas de un alto grado de dis-
capacidad y, por tanto, un deterioro significativo de la calidad de vida de los afec-
tadosy sus familiares. Dada la alta complejidad y la baja prevalencia de estas enfer-
medades, es preciso que se traten desde un enfoque global, con una estrecha 'y
efectiva coordinaciéon de las actuaciones entre los distintos recursos y niveles de
atencion, asi como una cooperacion entre Comunidades Autbnomas o a nivel esta-
tal, en el tratamiento y la investigacién de las mismas.

3. EPIDEMIOLOGIA DE LA ENFERMEDADES RARAS
3.1.Situacion de las enfermedades raras en Espana

La informacion que se refleja en la Figura 1, sobre la situacién de las enfermedades
raras en Espana, se obtiene del Atlas Nacional Provincial de Enfermedades Raras
1999-2003, editado por la REpIER.

Es una aproximacion a la prevalencia de las mismas en nuestro pais. Sin embargo,
no refleja toda la realidad de los casos existentes en Espafa en ese periodo de tiem-
po, ya que la fuente de informacién utilizada es el Conjunto Minimo Basico de Da-
tos (CMBD), es decir, el registro de altas hospitalarias proporcionado por las distin-
tas Comunidades Auténomas, en total, por 52 provincias espanolas. Este registro
s6lo muestra una parte de la realidad del problema de las enfermedades raras pe-
ro, a falta de otros sistemas de informacion mas adecuados, ofrece una vision im-
portante del conjunto de estas patologias.

Se observan patrones espaciales diversos en 8 de los 44 grupos de enfermedades
raras, entre los que destacamos de oeste a este en trastornos de glandulas tiroi-
deas, trastornos del metabolismo inmunitario, anemias hereditarias, nefritis y ne-
fropatias; de norte a sur en distrofias coroideas hereditarias; o centrados en terri-
torios concretos en trastornos del metabolismo de carbohidratos o proteinas y
otras enfermedades osteomioarticulares.
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Fiqura 1 Ratio Observados (todas las enfermedades raras) / Esperados (segin
9 poblacién, sexo y grupo de edad) por provincia 1999-2003

Ratio Observados/Esperados Observed/Expected Ratio
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Fuente: Atlas Nacional Provincial de Enfermedades Raras 1999-2003. REpIER.
Elaboracién: CSD. Direccién General de Planificacion, Ordenacion y Coordinacion.

3.2.Situacion de las enfermedades raras en Extremadura

Como se ha expresado, las caracteristicas tan peculiares de las enfermedades raras
ponen de manifiesto la situacion especial de estos afectados y la necesidad de ser-
virse de un sistema de informacién especifico, que sea util y permita conocer la si-
tuacién y la evolucién de estas enfermedades a todas aquellas personas, profesio-
nales o no, relacionados con la atencién a los enfermos afectados por estas patolo-
gias en Extremadura.

3.2.1. Sistema de Informacion sobre Enfermedades Raras de Extremadura.
Fuentes de informacioén

Extremadura cuenta con un Sistema de Informacion sobre Enfermedades Raras,
creado por Orden de la Consejeria de Sanidad y Consumo de 14 de mayo de 2004.

Entre sus objetivos destacan los de valorar la dimensién de estas enfermedades me-
diante el conocimiento de su incidencia y prevalencia en Extremadura, asi como el
desarrollo de estudios epidemiolégicos tomando como base la informacién exis-
tente en dicho sistema. El cumplimiento de estos objetivos contribuird a una mejo-
ra de la calidad de la atencion sanitaria y la planificacién de los recursos materiales
y humanos que pudieran contribuir a la mejora de la realidad actual de las enfer-
medades raras.
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Las fuentes de informacién utilizadas hasta la fecha son: consultas de atencién pri-
maria y hospitalaria del Servicio Extremeno de Salud (SES), Centro Extremeno de
Desarrollo Infantil, Coordinacién Regional de Programas de Cribado, Unidad de Ge-
nética Clinica del Hospital Materno-Infantil del Complejo Hospitalario Universita-
rio de Badajoz, Sistema de Informacién de Enfermos Renales en Tratamiento Renal
Sustitutivo de la Comunidad Auténoma de Extremadura (SIERTRS), Centro de Aten-
cién a la Discapacidad en Extremadura (CADEX) de Caceres y Badajoz, Servicios de
Farmacia Hospitalaria del SES, Federacion Espahola de Enfermedades Raras-
Delegacion de Extremadura, y otras fuentes, como son el Sistema de Informacion
de base poblacional sobre Cancer (SICaP), el Centro de Atenciéon a Minusvalidos Fi-
sicos (CAMF) de Alcuéscar, etc.

La condicion para que un caso se registre en este Sistema de Informacién es la de es-
tar diagnosticado de una enfermedad rara y residir de forma habitual en Extrema-
dura. Se podran recoger casos “sin diagnostico” y/o “pendiente de estudio” que
sean susceptibles de considerarse en un futuro como diagnosticados de alguna en-
fermedad rara. Lainclusién o no en el Sistema de Informacion de Enfermedades Ra-
ras dependera de los criterios cientificos del momento, y sera decidida por la Uni-
dad Central de dicho Sistema. Actualmente en el Sistema de Informacién sobre
Enfermedades Raras de Extremadura se trabaja con 2.349 enfermedades distintas
en continua revision.

A fecha de enero de 2010, en dicho Sistema de Informacion figuran 3.587 pacien-
tes registrados. De ellos 1.474 tienen confirmado el diagndsticoy 2.113 figuran co-
mo “sospechosos” a espera de ser confirmados. En cuanto a la variable sexo, del to-
tal de pacientes registrados no se especifica la misma en 25 casos. Entre los restan-
tes, se observa un mayor numero de casos en mujeres (51,51%) que en varones
(48,48%).

Fiqura 2 Enfermedades raras en Extremadura. Porcentaje por sexo.
9 Periodo mayo 2004 - enero 2010.
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Segun la fuente inicial de informacién de casos el principal notificador es la Unidad
de Genética Clinica del Complejo Hospitalario Universitario de Badajoz (29,11%), se-
guido del CADEX de Caceres (20,27%) y el CADEX de Badajoz (16,62%). Otras de las
fuentes notificadoras has sido FEDER-Extremadura y el SICAP.

Tabla 1 Enfermedades raras en Extremadura. Casos y porcentajes sobre el total

por fuente de informacioén inicial. Periodo mayo 2004 - enero 2010.

Fuentes de Informacion N°. de casos %

CADEX Badajoz 596 16,62
CADEX Caceres 727 20,27
Centro extremeno de desarrollo infantil 183 5,10
Consultas de atencién primaria y especializada 408 11,37
FEDER-Extremadura 173 4,82
Medicamentos huérfanos 186 5,19
Particular 3 0,08
Sistema de informacién de enfermos renales 209 5,83
Registro de mortalidad 17 0,47
SICAP 1 0,03
Unidad de genética clinica de Badajoz 1.044 29,11
Otras 40 1,12
Total 3.587 100,00

Fuente: CSD. Direcciéon General de Salud Publica. SES.
Elaboracion: CSD. Direccion General de Salud Publica. SES.

La enfermedad rara con mayor tasa de incidencia acumulada en el periodo 2004-
2010 corresponde a la Esclerosis Multiple (26,40/10° habitantes), sequida de
Espondilitis Anquilosante (16,87/10° habitantes). Tabla 2 y Figura 3.

Tabla 2 Enfermedades raras en Extremadura mas frecuentes. Casos, porcentajes

y tasa de incidencia acumulada. Periodo mayo 2004 - enero 2010.

0,
Enfermedades Raras N° de casos ca/;oss°('?,'§3t_°5‘§'7) Tasa/10° Hab.

Esclerosis mutiple 291 8,11 26,40
Espondilitis Anquilosante 186 5,19 16,87
Psicosis desintegrativa 154 4,29 13,97
Lupus Eritematoso Sistémico 85 2,37 7.71
Steinert, Enfermedad de 62 1,73 5,62
Ehlers Danlos, Sindrome de 61 1,70 5,53
Esclerosis Lateral Amiotrofica 59 1,64 5,35
Charcot Marie Tooth, Enfermedad de 57 1,59 517
Neurofibromatosis tipo | 56 1,56 5,08
Nefropatia por IgA 55 1,53 4,99
West, Sindrome de 43 1,20 3,90
Miastenia Gravis 42 1,17 3,81
Hipotiroidismo congénito 41 1,14 3,72
Graves, Basedow Enfermedad de 40 1,12 3,63
Cistin-Lisinuria 37 1,03 3,36

Fuente: CSD. Direcciéon General de Salud Publica. SES.
Elaboracion: CSD. Direccion General de Salud Publica. SES.
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Figura 3 Enfermedades raras en Extremadura mas frecuentes.
9 Tasas de incidencia acumulada. Periodo mayo 2004 - enero 2010.
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3.2.2. Datos del Conjunto Minimo Basico de Datos

El CMBD nos aporta informacion aproximada sobre la presion y frecuentacion hos-
pitalaria derivada de las enfermedades raras. Nos permite realizar una aproxima-
cién ala prevalencia de ER a través de los ingresos producidos en los hospitales ex-
tremenos en el periodo 2002-2003.

Al ser el CMBD un registro de altas hospitalarias, debe tenerse en cuenta que esta-
ran infra-representadas aquellas enfermedades que, por sus caracteristicas clini-
cas, no requieren hospitalizacion para su diagndstico o tratamiento.

Se dispone de datos referidos a los afnos 2002 y 2003. Durante este periodo se han
identificado un total de 5.105 casos de enfermedades raras que han ingresado en
algun hospital de la Comunidad Auténoma, 2.242 en el ano 2002y 2.863 en el afo
2003, lo que supone una media anual de 2.552 casos que ingresan por estas enfer-
medades. Estos casos han ocasionado 10.937 ingresos. En ambos anos, existe un
mayor numero de casos ingresados correspondientes a hombres.

Al contabilizar varios afos consecutivos, debe tenerse en cuenta, que también exis-
ten casos duplicados, es decir, que una misma persona puede haber ingresado por
una enfermedad rara varios anos distintos; no obstante, se eliminan los ingresos
sucesivos en el mismo hospitaly en el mismo afo.

Si analizamos las ER mas frecuentes por grandes grupos de enfermedad encontra-
mos que mayoritariamente el grupo de enfermedades del aparato digestivo ocupa
el 28,91% de los casos ocurridos en el ano 2002 y 31,15% en el siguiente afo. En
cambio, si analizamos las enfermedades raras mas frecuentes por sistemas afecta-
dos encontramos que existe un mayor numero de casos ingresados de trastornos
metabdlicos, el 35,75% de los casos ocurridos en el aho 2002 y 37,26% en el ano
2003.

La estancia media en el ano 2002 fue de 6,19 dias, encontrando que el complejo
hospitalario del area de Badajoz es el que mayor estancia media tuvo con 7,30 dias,
seguida del area de Plasencia, con 7,07 dias. En el ano 2003, la estancia media fue
de 5,95 dias, siendo el hospital de Plasencia el que mayor estancia media tenia con
7,61 dias seqguido del complejo hospitalario del area de Badajoz con 7,22 dias.

Atendiendo a los servicios clinicos mas demandados por las ER, encontramos que
en el periodo estudiado fueron el Servicio de Pediatria, 47,44% en el afno 2002 y
42.15% en el anho 2003, sequido del Servicio de Medicina Interna con 23,43% y
23,88% en el periodo estudiado respectivamente.
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Por ultimo, la tasa de letalidad en el ano 2002 fue de un 2,70%, aumentando a
2,96%enelano 2003.

3.2.3. Mortalidad de las enfermedades raras en Extremadura

Como expresa el Plan de Salud de Extremadura 2008-2012, las causas mas fre-
cuentes de mortalidad infantil en los Gltimos afios siguen siendo la prematuridad,
las enfermedades genéticas, los defectos congénitos y los accidentes, configuran-
dose como principales causas de discapacidad en el nifo. Asimismo, las enferme-
dades raras o de baja prevalencia, estan alcanzando una morbimortalidad en nues-
tro entorno cada dia masimportante.

3.2.4. Registro de metabolopatias en Extremadura

La Coordinacién Regional de Programas de Cribado cuenta con un registro de los
nifos a los que se les ha detectado un posible problema. Debe significarse que no
todos estan etiquetados, ya que segun las patologias estos nifos son derivados a
unidades asistenciales que no siempre pueden completar lainformacion.

Segun datos aportados por la Unidad de Genética Clinica del Complejo Hospitala-
rio Universitario de Badajoz, a fecha de 1 de julio de 2009 existen en Extremadura,
al menos 2.700 pacientes controlados con una enfermedad rara.

3.2.5. Malformaciones congénitas en recién nacidos del Estudio Colaborativo
Espanol de Malformaciones Congénitas

En base a lainformacion recogida en la Memoria del ano 2008 del Estudio Colabo-
rativo Espanol de Malformaciones Congénitas (ECEMC), varios hospitales del Siste-
ma Sanitario Publico de Extremadura han colaborado en la elaboracion del mismo
através de sus respectivos Servicios de Pediatria:

- Hospital Materno Infantil del Complejo Hospitalario Universitario de Badajoz.
-Hospital San Pedro de Alcantara. Caceres.

- Hospital Ciudad de Coria. Coria.

- Hospital General de Llerena. Llerena.

- Hospital Campo Araiuelo. Navalmoral de la Mata.

- Hospital Virgen del Puerto. Plasencia.

Segun datos recogidos en el ECEMC, durante el ano 2007 el niumero de recién naci-
dos en Extremadura con malformaciones congénitas fue de 117, es decir, el 1,65 %
delos recién nacidos en ese ano en la Comunidad Autdbnoma. Los casos estudiados
en el ano 2008 de los nifos nacidos en el 2007, aportaron como resultados los si-
guientes casos positivos (Tabla 6).
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Casos registrados de recién nacidos con enfermedades raras
Tabla 6 ~
en Extremadura en el ano 2007

Enfermedad N°. de Casos
Trisomia 21 5
Sindrome de Pfeiffer 1
Sindrome de Sorsby 1
Adispalsia urogenital 1
Sindrome de Millar-Dieker 1
Acrocéfalo-sindactilia de tipo no determinado 1

Total

Fuente: SES
Elaboracion: CSD. Direccién General de Planificaciéon, Ordenaciéon y Coordinacién.

3.2.6. Sistema de Informacion de Enfermos Renales en Tratamiento Renal Sus-
titutivo de la Comunidad Autonoma de Extremadura

El SIERTRS nos permite obtener datos relativos a todos los enfermos sometidos a
cualquiera de las modalidades de tratamiento sustitutivo de la funcién renal en la
Comunidad Auténoma, notificado por los centros existentes en la misma y acredi-
tados para dicho tratamiento.

Enlo que respecta a patologias consideradas como ER que cursan con enfermedad
renal crénica que obliga a recibir tratamiento renal sustitutivo, tanto en el Sistema
de Informacién sobre Enfermedades Raras como en el SIERTRS, a 31 de diciembre
de 2009 figuran 163 casos prevalentes de pacientes en tratamiento renal sustituti-
vo que padecen alguna enfermedad rara, incluso mas de una en varios de ellos.
Esto supone que, a esa fecha, alrededor del 14% del total de pacientes prevalentes
en tratamiento renal sustitutivo, presentan alguna ER.

3.2.7. Estudio sobre calidad de vida en afectados por enfermedades raras en
Extremadura

La Consejeria de Sanidad y Dependencia viene realizando a lo largo de los ultimos
anos un estudio de calidad de vida de los afectados por ER. Esta iniciativa parte de
un estudio piloto que se llevo a cabo en 2004 en 56 afectados por estas enferme-
dades, para lo cual se conté con la colaboracion de la Federacion Espanola de
Enfermedades Raras.

Es una medida necesaria en las evaluaciones de los resultados en salud. La evalua-
cion de calidad de vida en un paciente representa el impacto que una enfermedad
y su tratamiento tienen sobre la percepcion del paciente de su bienestar.

Se trata de un estudio observacional restrospectivo realizado mediante entrevista
personal a pacientes extremenos con mas de 18 anos registrados en el Sistema de
Informacion sobre Enfermedades Raras de Extremadura.
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El objetivo es evaluar la calidad de vida y el impacto econémico, en términos de cos-
tes directos sanitarios (hospitalizaciones consultas, farmacos, etc.), directos no sa-
nitarios (coste de los cuidadores) y costes indirectos (bajas laborales y perdida de
productividad), en los pacientes con ER.

El andlisis de 274 entrevistas de un total de 1.735 personas seleccionadas, entre to-
das las personas mayores de edad que a fecha de 31 de diciembre de 2004 figura-
ban registradas en la base de datos del Sistema de Informacion sobre Enfermeda-
des Raras de Extremadura con diagnéstico de alguna ER, reflejé las siguientes con-
clusiones:

- Las personas afectadas por ER presentan frecuentemente limitaciones y dis-
capacidades.

Sin embargo, la mayoria de los pacientes refieren sentirse en un estado de
salud bueno eincluso muy bueno.

La tercera parte de los afectados precisa de un cuidador.

La mayor parte de los cuidados recae en la familia.

Elevado consumo de recursos sanitarios por parte de los pacientes.

4. RECURSOS PARA LA ATENCION A LAS ENFERMEDADES RARAS EN EL
SISTEMA SANITARIO PUBLICO DE EXTREMADURA

4.1. Recursos sanitarios

Para la atencion integral al afectado por una ER, teniendo en cuenta que existen en-
tre 6.000 y 8.000 enfermedades y la variedad de necesidades asistenciales, se pre-
cisa contar con la intervencion de diferentes recursos. Estos recursos sanitarios in-
cluyen los equipos de atencion primaria, las unidades de apoyo a la atencion pri-
maria, los servicios médicos-quirirgicos y demas servicios hospitalarios, incluyen-
do laboratorios, unidades de genética e inmunologia y los servicios de rehabilita-
cion.

A continuacion, detallamos los recursos sanitarios con actividades mas especificas
dirigidas a la atencién de pacientes con enfermedades raras, con los que cuenta el
Sistema Sanitario Publico de Extremadura:

- Unidad de Genética Clinica del Complejo HospitalarioUniversitario de Ba-
dajoz.

- Consulta de Genética Clinica de la Unidad de Neonatos. Servicio de Pedia-
tria. Hospital San Pedro de Alcantara.

- Unidad de Coordinacién Regional de Programas de Cribado. La misma una
vez detectada la enfermedad deriva a los pacientes a:

* Servicios de Pediatria mas préoximos a la vivienda del nifo, en los casos de
Hipotiroidismo Neonatal Congénito.
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* Servicios de Pediatria mas préximos a la vivienda del nifo, en los casos de
Hiperplasia Adrenal Congénita.

* Servicios de Gastroenterologia Infantil del Hospital “San Pedro de Alcan-
tara” en Caceres o del Hospital Materno Infantil del Complejo Hospitala-
rio Universitario de Badajoz, en los casos de Fibrosis Quistica de Pan-
creas.

* Servicio de Hematologia del Complejo Hospitalario Universitario de Ba-
dajoz, en los casos de Hemoglobinopatias.

* Unidad de Gastroenterologia del Hospital Materno Infantil del Complejo
Hospitalario Universitario de Badajoz, en los casos de Fenilcetonuria.

* Unidad de Nefrologia Infantil del Hospital Materno Infantil del Complejo
Hospitalario Universitario de Badajoz, en los casos de aminoacidos en ori-
na.

* Servicios de Otorrinolaringologia de los hospitales de Caceres, Mérida o
Badajoz, en los casos de hipoacusias.

- Unidades de Inmunologia y Genética del Hospital “Infanta Cristina” de Ba-
dajozy del Hospital “San Pedro de Alcantara” de Caceres.

- Laboratorio de Genética del Hospital de Mérida.
- Comisién de Uso Compasivo del Servicio Extremeno de Salud.
- Centro Extremeno de Desarrollo Infantil.

Otro recurso relacionado con las ER, es la constitucién en diciembre de 2009, me-
diante Decreto 171/2009 de 24 de julio de creacién del mismo, del Consejo Asesor
sobre Enfermedades Raras del Sistema Sanitario Publico de Extremadura como 6r-
gano de asesoramiento técnico para la toma de decisiones en torno a este proble-
ma de salud y que ha participado de forma activa en la fase final de la elaboracién
del PIER.

Todos estos recursos, tienen el objetivo primordial de mejorar la atenciény calidad
de vida de los afectados por enfermedades raras, sus familias y/o cuidadores, para
lo que se hace necesario aunar esfuerzos y disponer de una visién de conjunto de
los problemas comunes a la gran mayoria de estas patologias.

4.2. Recursos de atencion social

Actualmente existe en Extremadura una red de recursos sociales que representan
un elemento de apoyo fundamental en la atencién integral del paciente con enfer-
medad rara, su familia y/o cuidadores desde un punto de vista social, laboral, psi-
coldgico, econdmico, rehabilitador, educativo, informativo, de alojamiento, ocioy
tiempo libre, etc.

Por un lado, el Sistema Publico de Servicios Sociales cuenta con un primer nivel de
atencion sustentado en los Servicios Sociales de Base (SSB), constituyendo una red
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que dispone de 80 SSB que cubren al 100% de la poblacién extremena, distribui-

dos por

todo el territorio.

En el nivel de atencién especializada se encuentran los Centros de Atencién a la Dis-

capacid

ad en Extremadura de Badajoz y Caceres, pertenecientes al SEPAD. Tienen

encomendada la valoracién de grado de discapacidad y orientacion, con el fin de
poder acceder al sistema de atencién especializada para personas con discapaci-

dad. Ad

emas, en los mismos se imparten tratamientos de:

- Atencién temprana.

Habilitacion funcional. Incluye tratamientos especificos, segun la necesi-
dad detectada:

* Fisioterapia

* Logopedia

* Terapia ocupacional
* Psicomotricidad

Fuera de este area de intervencion directa, también se realiza:
- Informacion sobre otros recursos.

- Derivacion a servicios concertados.

- Valoracion del grado de discapacidad.

Asimismo, disponen de otros dispositivos y servicios que constituyen un soporte

para los

1)

pacientes con enfermedades raras. Distinguimos:

Servicios que favorecen la permanencia del paciente en su propio domicilio
y mejoran la calidad de vida, promoviendo la mayor normalizacién posible
en sus dinamicas vitales y familiares. Ofrecen alternativas de tratamiento,
apoyo y permanencias temporales, con objeto de atender ademas, las nece-
sidades sociales, laborales y familiares de los cuidadores principales.

Entre los perfiles asistenciales se encuentran: personas mayores, personas
con discapacidad (dependiendo del recurso, los beneficiarios pueden ser
mayores o0 menores de 16 anos), personas con procesos de deterioro cog-
nitivo, personas con necesidades relacionadas con la Salud Mental y per-
sonas en situacién de Dependencia.

Actualmente son: Servicios de Estancias Diurnas y/o Centros de Dia, Servi-
cios de Estancias Temporales, Centros de Noche, Servicios de Ayuda a Do-
micilioy Centros Ocupacionales.

Servicios intermedios, que proporcionan un alojamiento alternativo a pa-
cientes en condiciones similares a su modo de vida habitual, cuando no
existe el soporte necesario en el medio socio-familiar, pero la persona tie-
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ne habilidades y capacidades suficientes, asi como autonomia en habili-
dades de vida diariay autogestion. Es el caso de las Viviendas Tuteladas di-
rigidas, entre otros, a personas con trastornos de salud mental, discapa-
cidad intelectual, o personas mayores.

3) Dispositivos Residenciales de apoyo limitado y/o extenso (depende del gra-
do de autonomia del usuario) para personas con discapacidad, en situa-
cién de dependencia o mayores.

Mencion especial merece, en la Comunidad Auténoma, la intensa labor de apoyo a
los pacientes con enfermedades raras y sus familiares desarrollada por diversas or-
ganizaciones no gubernamentales (asociaciones de enfermedades raras y otras
ONGs).

Entre sus principales objetivos destacan mejorar la calidad de vida del pacientey su
familia y ayudar a la adaptacion necesaria para paliar el impacto emocional que en
muchas ocasiones produce el diagndstico de una ER. Desarrollan servicios de infor-
macion (sanitaria, psicolégica, social, juridico-laboral), de prevencién, de apoyo
psicolégico, de voluntariado y ayuda mutua, econdmico (alojamiento, viajes, etc.),
de formacioén (a profesionales y voluntariado), de rehabilitacion, etc.

Finalmente, el Sistema Sanitario Publico de Extremadura cuenta con trabajadores
sociales ubicados en los dos niveles de atencién, tanto en los centros hospitalarios
como en los centros de salud y en determinadas unidades de apoyo de la atencién
primaria.

4.3. Recursos formativos
a) Formacion de Grado: Primer Nivel

Las ensenanzas oficiales del ciclo de Grado se regulan con un objetivo formativo
claro, que no es otro que el de proporcionar una formacién universitaria que atne
los conocimientos basicos y transversales relacionados con su formacién integral,
junto con los conocimientos y capacidades especificos orientados a su incorpora-
cion al Ambito laboral, por tanto seria necesario:

- Determinar las titulaciones universitarias que deban incluir en su itinerario
formativo, objetivos y contenidos sobre enfermedades raras.

- Analizar los objetivos y contenidos curriculares en relacion con las enfer-
medades raras de las diferentes titulaciones universitarias del ambito de las
ciencias dela salud.

- Definir con precision los objetivos y contenidos curriculares sobre enferme-
dades raras de manera que se garantice una formacién homogénea y equi-
tativa de todos los futuros profesionales.
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El Real Decreto 56/2005 de 21 de enero, desarrolla los estudios de postgrado inte-
grados en el ambito de la Universidad y la formacién especializada.

b) Formacion Postgrado y Formacién Especializada

Los estudios oficiales de postgrado tienen como finalidad la especializacion del es-
tudiante en su formacion académica, profesional o investigadora y se articulan en
programas integrados por las ensenanzas conducentes a la obtencién de los titu-
los de master o doctor.

Igualmente podran establecerse especialidades en Ciencias de la Salud para los li-
cenciados y diplomados sanitarios, asi como para otros titulados universitarios
cuando su formacion de grado se adecue al campo profesional de la correspon-
diente especialidad (formacion especializada).

Los Programas de Formacion de las Especialidades en Ciencias de la Salud son ela-

borados por la Comisién Nacional de la Especialidad. Una vez ratificados por el Con-
sejo Nacional de Especialidades en Ciencias de la Salud y previo informe de la Comi-

sion de Recursos Humanos del Sistema Nacional de Salud del Ministerio de Educa-

cién y Ciencia, son aprobados por el Ministerio de Sanidad y Politica Social. Seria

por tanto necesario, sensibilizar a estas Administraciones para que en los progra-

mas de aquellas especialidades que en algin momento de la actividad profesional

puedan relacionarse con afectados por enfermedades raras, se incluya formacion

especifica sobre este tema.

c) Formacion Continuada

La formacién continuada en el campo delas ER, reviste una importancia primordial
para todas las categorias del personal sanitario y no sanitario al objeto de que los
profesionales adquieran los conocimientos, habilidades y actitudes necesarias pa-
ra abordar las distintas fases de la enfermedad y mantenerlos formados e informa-
dos de los avances tecnoldgicos y cientificos en esta materia, asi como de los as-
pectos sociales, de apoyo y de necesidad de los distintos recursos.

La formacién continuada es una necesidad tanto mas intensa cuanto mas acelera-
dos y numerosos son los cambios en los conocimientos y en las técnicas aplicadas
al serhumano, y por tanto debe ir pareja con los avances cientificos.

En Extremadura, se desarrollan, aunque en escaso nimero, actividades de forma-
cién continuada en enfermedades raras dirigidas a profesionales sanitarios y en
ocasiones no sanitario, organizadas tanto por la Administracién sanitaria a través
de la Escuela de Estudios y Ciencias de la Salud, Escuela de Administracion Publica
y Gerencias de Area, como por otras entidades como Asociaciones y Federaciones
de pacientes con enfermedades raras de ambito autonémico, Colegios Profesiona-
les, etc.
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4.4.Recursos de investigacion

La principal herramienta planificadora de la investigacion y el desarrollo tecnolégi-
co en Extremadura, el Plan Regional de Investigacién, Desarrollo Tecnolégico e
Innovacién (PRI+DT+1), establece que es necesario fomentar una interrelacién en-
tre la investigacion basica y la clinica en Ciencias de la Salud, que suponga un au-
mento del potencial investigador para atender a un planteamiento mas eficiente y
eficaz de las necesidades de la sociedad. En este marco, se conceden anualmente
ayudas para el desarrollo de la investigacion en diferentes areas, siendo una de
ellas el Area de Calidad de Vida y Salud. En la evaluacion del Ill PRI+DT+1 (2005-
2008), aparecen trabajos relacionados con las enfermedades raras a través de dife-
rentes vias: proyectos de investigacién, becas predoctorales, becas postdoctorales
de especializacion en el extranjero, estancias breves de investigacion en el exterior,
asistencia a congresos nacionales e internacionales, y otros.

Por otra parte, en la Comunidad extremena se potencia la cooperacién en investi-
gacion con diferentes entidades, organismos e instituciones a través de:

Convenio Marco con la Universidad de Extremadura (UEXx).
Convenio con el Instituto de Salud Carlos lII.
Proyectos INTERREG IlIA:

* Instalacion y puesta en marcha de un aparato de tomografia por emi-
sion de positrones PET-CT.

* Diagnostico por imagen anatomo-funcional para Extremadura y Alen-
tejo (DIMAGEXAL).

* Cuidados paliativos en Alentejo y Extremadura (CPALEX).

Colaboracion con redes tematicas de investigacion (Red IRYSS, Funda-
cion CIEN).

- Fundacién de redes de relaciones con otras instituciones con mismos fines.
- Apoyo alos centros de excelencia: Universidad, etc.

4.5. Recursos de apoyo a afectados y familiares

Desde hace anos, la Consejeria de Sanidad y Dependencia tiene entre sus priorida-
des la puesta en marchay el impulso de medidas que contribuyan a mejorar la aten-
cién sanitaria y social y, con ello, la calidad de vida de los pacientes con enfermeda-
des rarasy sus familiares.

La concienciacion y sensibilizacion existentes en Extremadura sobre estas patolo-
gias por parte de la Administracion sanitaria y de las asociaciones de pacientes, ha-
cen posible el trabajo conjunto y coordinado, pues dadas las caracteristicas que
presentan, sélo desde la cooperacién entre ambas se puede dar respuesta efectiva
ala problematica de estos pacientes.
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Se pueden destacar como ejemplos de esta cooperacion, los siguientes:

a) Subvencién de proyectos desarrollados en el ambito de la participaciéon comuni-
tariaensalud

La Consejeria de Sanidad y Dependencia, a través de la Direccion General de Plani-
ficacién, Ordenacion y Coordinacién, publica anualmente en el Diario Oficial de
Extremadura una orden de convocatoria de subvenciones para la financiacion de
proyectos en el ambito de la participacién comunitaria en salud con objeto de ayu-
dar a las asociaciones y federaciones de pacientes, incluidas las que desarrollan su
actividad en relacién con las ER en la Comunidad Auténoma de Extremadura, en su
labor informativa, orientadora y complementaria a la que prestan los servicios pu-
blicos, tanto sociales como sanitarios.

b) Campana informativa “Unidos por las enfermedades raras”

Durante 2009, se desarrolla en la Comunidad Auténoma de Extremadura, una cam-
paha informativa sobre enfermedades raras, a nivel regional, en colaboracién con
las asociaciones de pacientes y familiares representadas por la Delegacion en
Extremadura de la Federacion Espainola de Enfermedades Raras, con objeto de in-
formary sensibilizar a la sociedad extremena en general y a los profesionales de los
ambitos sanitario, educativo y social sobre la existencia de las mismas, su impacto
en la vida de los afectados, las asociaciones de pacientes que trabajan en Extrema-
duray la necesidad del esfuerzo conjunto para luchar eficientemente contra este
problema de salud. Y asimismo, promocionar entre los profesionales de la salud, la
notificacion de los casos de enfermedad al Sistema de Informacion de Enfermeda-
des Raras de Extremadura, lo que permitira valorar la dimensién de estas enferme-
dades mediante el conocimiento de su incidencia y prevalencia en la Comunidad
Auténoma, asi como el desarrollo de estudios epidemiolégicos tomando como ba-
se la informacién existente en dicho sistema. Mediante la difusién de carteles en-
marcados y tripticos distribuidos a través de los centros sanitarios y educativos, ofi-
cinas de farmacias, universidades populares, colegios profesionales y asociaciones
de pacientes se divulga a los extremenos informacién clara y sencilla sobre las en-
fermedades raras y sus caracteristicas.

¢) Otros espacios de cooperacion

Por otra parte, desde la Consejeria de Sanidad y Dependencia, en coordinacién con
las asociaciones correspondientes, se presta apoyo cientifico-técnico, busqueda
de recursos a nivel estatal, o la celebracién de Jornadas y Congresos (Jornada sobre
Participacion Comunitaria en Salud, Congreso Europeo de pacientes, innovaciony
tecnologias, Forum Salud de Extremadura, etc.).
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5. MOVIMIENTO ASOCIATIVO. NECESIDADES Y PROBLEMAS DE LOS AFECTADOS
5.1. Asociaciones de afectados en Extremadura

Desde la solidaridad y el altruismo, enfermos, familiares y otras personas se aso-
cian constituyendo grupos de ayuda con la finalidad de paliar, en la medida de lo
posible, los efectos que determinadas enfermedades tienen sobre las personas
que las padecen y sus familiares, realizando un trabajo desinteresado, una accién
complementaria a la que prestan los servicios publicos, tanto sociales como sanita-
rios.

- Afecha de 1 de septiembre de 2009, en Extremadura existen 12 asociacio-
nes de afectados por enfermedades raras. La mayoria de ellas se encuen-
tran integradas en la Delegacién Extremena de la Federacion Espanola de
Enfermedades Raras (Asociacion Extremena de Retinosis Pigmentaria, Aso-
ciacion Extremena de Fibrosis Quistica, Asociacién Extremena de las en-
fermedades de Huntington, Asociacion de Ataxias de Extremadura, Aso-
ciaciéon Espanola de lucha contra las Hemoglobinopatias y Talasemias, Aso-
ciacion Espanola de Stickler y Asociacion XFragil de Extremadura), mante-
niéndose con un funcionamiento mas auténomo la Asociacion de Fenilce-
tonuria y Otros Trastornos Metabélicos (PKU y OTM) de Extremadura, la
Asociacion Extremena de afectados de Neurofibromatosis, la Asociacion
Extremena de Esclerosis Multiple, la Asociacién Extremena de Pacientes
con Espondilitis y la Asociacién de Padres de Nifios Autistas de Badajoz, sin
que ello signifique que no se lleven a cabo actuaciones conjuntas.

a) FEDER-Extremadura

El 7 de junio de 2002, se cred la Delegacién Extremena de la Federacién Espanola
de Enfermedades Raras como asociacion sin animo de lucro, de &mbito regional y
cuyo objetivo es mejorar la calidad de vida de los afectados a través de su integra-
cién social estimulando la normalidad, la igualdad de oportunidades y la corres-
ponsabilidad. Integra a 7 Asociaciones de Enfermedades Raras Extremenas.

Poco antes, en el ano 1999, se habia constituido en Sevilla, la Federacién Espafola
de Enfermedades Raras (FEDER) como una entidad sin 4&nimo de lucro.

La Delegacién en Extremadura de la FEDER tiene como objetivos la promocidn, de-
fensa e investigacion, directa o indirecta de las enfermedades raras o poco comu-
nes, asi como mejorar la calidad de vida de los afectados a través de su integracion
social estimulando la normalidad, la igualdad de oportunidades y la corresponsa-
bilidad.

Las actividades llevadas a cabo por FEDER-Extremadura desde su creacién, se pue-
densintetizar en:
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1) Actividades generales y de divulgacion:

Fomento del asociacionismo de afectados por ERy familiares.

Publicacién y distribucién de la revista de interés cientifico y social “Pape-
les de FEDER".

Elaboracién de folletos.

Desarrollo de diversas campanas informativas.

Elaboracién de articulos cientificos para revistas especializadas.
Participacién en cursos de formacién, entrevistas, jornadas, etc.

2) Actividades con afectados y familiares:

Atencién a pacientes de toda la Comunidad Auténoma de Extremadura.
Intercambio de informacién y coordinacién con las asociaciones adscritas
ala Delegacion Extremena.

Creacion de un Servicio de Informacién y Orientaciéon, con caracteristicas
especiales para que los afectados de Extremadura puedan contactar con
otros afectados a nivel regional, nacional e internacional. La orientacion es
individualizada y en todos los casos.

Oferta de equipo de atencidn a consultas (soportado por trabajadores so-
ciales).

Informacion sobre recursos.

3) Actividades con instituciones y profesionales:

Comunicacion fluida con las administraciones publicas en asuntos relacio-
nados con la problematica de las ER, en particular con la Consejeria de Sani-
dad y Dependencia (ver epigrafe siguiente).

Concienciacién y sensibilizacion de los colectivos profesionales, buscando
sinergias especialmente con los Colegios Oficiales de médicos, farmacéuti-
cos, enfermeros, psicélogos y trabajadores sociales, asi como con algunas
Sociedades Cientificas de la Comunidad Autonoma de Extremadura.

b) Asociaciones no incluidas en FEDER-Extremadura

Existe un conjunto de asociaciones relacionadas con las enfermedades raras, no in-
tegradas en FEDER-Extremadura, que son las siguientes:

Asociacion de PKU y OTM de Extremadura.

Asociacion Extremena de afectados de Neurofibromatosis.
Asociacion Extremena de Esclerosis Multiple.

Asociacion Extremena de Pacientes con Espondilitis.
Asociacion de Padres de Nifos Autistas de Badajoz.

5.2. Necesidades y problemas de los afectados y sus familias

El Sistema Sanitario Publico de Extremadura no ha sido ajeno a los cambios inhe-
rentes a la dindmica propia del entorno social en el que se encuentra. Es por ello
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gue se ha visto obligado a responder a los cambios que se han ido produciendo en
el escenario sanitario y social y a ajustarse a las nuevas realidades, a las necesidades
emergentesyalas demandasy expectativas que estas generan.

Durante los ultimos anos, se ha llevado a cabo un importante esfuerzo en la lucha
contralas enfermedades raras, reflejandose en un incremento de recursos tanto hu-
manos como materiales y en una mejora de la calidad de vida de los afectados. No
obstante, sigue siendo necesario mejorar la atencién que reciben los pacientes con
enfermedades raras y dar respuesta a los problemas y necesidades que derivan de
las mismas.

A continuacion, se detallan las necesidades y problemas detectados por los afecta-
dos por enfermedades raras y familiares, a través de las asociaciones y federaciones
de pacientes de enfermedades raras en Extremadura, en los distintos ambitos: sani-
tario, social y educativo.

a) En el ambito sanitario

Escasainformacién al paciente ysu familia sobre la enfermedady su ma-
nejo.

Demora en el diagnéstico de la enfermedad rara.

Escaso interés por el paciente una vez alcanzado el diagnéstico.

Necesidad de financiacién de medicamentos y productos sanitarios (ven-
das, cremas, colirios, material ortopédico).

Dificultad de acceso al medicamento de uso extranjeroy de uso compasivo.
Necesidad de una atencién multidisciplinar mediante una adecuada coor-
dinacién entre los distintos profesionales y la figura de un coordinador,
que actue como referente para el paciente y su familia a lo largo de todo el
proceso de atencién hospitalaria.

Necesidad de acortar los tiempos de espera en pruebas diagnodsticas y de
seguimiento de la enfermedad.

Necesidad de especialistas con formacién especifica y centros de referen-
cia para cada enfermedad rara o grupo de enfermedades.

b) En el &mbito social

Dificultad de reconocimiento de las enfermedades raras como enfermeda-
des crénicas susceptibles de acceso preferente a los servicios sociales.
Necesidad de adaptar la valoracién de las minusvalias e incapacidades a
las enfermedades raras.

Necesidad de atencién y apoyo psicoldgico para los afectados y las fami-
lias.

Necesidad de contacto y apoyo entre afectados y familiares a través del
apoyo al movimiento asociativo.
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- Informacién y formacion del profesorado sobre la enfermedad que pre-
senta el alumno afectado por enfermedad rara.

- Deteccién y valoracion de las necesidades educativas de los alumnos afec-
tados por enfermedades raras, ofreciendo la respuesta escolar adecuada.

c) En el &mbito educativo

6. PLAN DE,HUMANIZACI(')N DE LA ATENCION SANITARIA DEL SISTEMA
SANITARIO PUBLICO DE EXTREMADURAY LAS ENFERMEDADES RARAS

La humanizacion de la atencién sanitaria constituye una prioridad del Sistema Sani-
tario Publico de Extremadura, una vez que desde el mismo se garantiza una aten-
ciénintegral para todos los extremenos, con un grado de accesibilidad aceptabley
una elevada calidad técnica de las prestaciones.

Respondiendo a dicha prioridad, la Comunidad Auténoma de Extremadura se ha
dotado del Plan de Humanizacién de la Atencidon Sanitaria del Sistema Sanitario Pu-
blico de Extremadura 2007-2013 (PHAS). Mediante el mismo, se hacen explicitas
estrategias de mejora en la calidad de la atencién, en sus vertientes de confort, de
atencion personalizada, de calidad de trato, de informacién comprensible, de se-
guridad o de calidad estructural, entre otras.

Los procesos de atencion a las enfermedades raras, sin duda encuentran una con-
vergencia con la consecucion de los objetivos estratégicos generales enunciados
en el PHAS:

a) Ofrecerla adecuada atencién, comunicacion e informacion a los usuarios,
los pacientes y los profesionales del SSPE, mediante la mejora de las vias
de comunicacion entre si y de ellos con la Administracion sanitaria, au-
mentando el grado de satisfaccion de los ciudadanos por la atencién reci-
bida.

b) Potenciarla humanizacion en los procesos de atencion sanitaria mediante
la mejora de su accesibilidad, la supresién de las barreras organizativas y
administrativas innecesarias, la eficiencia y alta resolucién, el manteni-
miento de un trato afabley el uso adecuado de las nuevas tecnologias.

¢) Mejorar la calidad de la atencién y comunicacion entre los profesionales y
los usuarios del SSPE.

d) Aumentar el grado de satisfaccién derivado de la percepcion objetiva que
los usuarios del SSPE tienen de todo aquello que rodea a la atencién sani-
taria, mediante la mejora continua de las infraestructuras de los centros
sanitarios y de la hosteleria hospitalaria.

e) Fomentarlaimplicaciony participaciéon ciudadana en Sanidad y Salud.
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I1l. Objetivos y Areas de Intervencion

1. OBJETIVO GENERAL

Reducir la morbimortalidad atribuible a las enfermedades raras en la poblacién ex-
tremena y garantizar una atencién integral (biopsicosocial) e interdisciplinar al pa-
ciente, su familia y/o cuidadores desde la perspectiva de la equidad y la calidad en
la atencion.

2. AREAS DE INTERVENCION Y OBJETIVOS ESPECIFICOS

La elaboracion de un plan integral, como el que nos ocupa, exige contemplar to-
dos los aspectos de las ER, que pueden y deben ser abordados desde los Sistemas
publicos de la Comunidad Auténoma de Extremadura.

Si partimos del principio de que la salud no depende sélo de las actuaciones de los
servicios sanitarios, debemos favorecer un compromiso intersectorial en la salud.
El mantenimiento y mejora de la salud solo es posible si se actia sobre los diferen-
tes aspectos estructurales relacionados con el bienestary la calidad de vida, lo cual
hace necesaria la implicacién no sélo del sistema sanitario, sino también de otros
sistemas publicos, como el educativoy el social, en el abordaje de los problemas de
salud.

Ademas de este caracter multisectorial, la atencion a las personas afectadas por en-
fermedades raras debe ser una atencién integral, ya que se generan una serie de ne-
cesidades, no solo sanitarias, sino también en materia educativa, social y laboral
que precisan la atencién adecuada para conseguir una mejora de la calidad de vida
de estas personas.

Con el horizonte del objetivo general del PIER y en base a los resultados obtenidos
en el andlisis de situacion, se identifican ocho Areas de Intervencion prioritarias,
atendiendo al tipo de accion que se realiza. Son las siguientes: Prevencién primaria
y deteccidén precoz; Asistencia integral; Sistemas de informacién; Formacion;
Investigacion; Terapias (medicamentos huérfanos, coadyuvantesy productos sani-
tarios); Participacién comunitaria. Asociacionismo y Coordinacion e integracién in-
terinstitucional.

Cada una de las Areas de Intervencién, cuenta con objetivos especificos y éstos, a
su vez, integran lineas de actuacién concretas. En la Tabla 7 se expresan las ocho
Areas de Intervencion del Plan, con sus correspondientes Objetivos Especificos.
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Tabla 7

Areas de intervenciéon y objetivos especificos del PIER

Prevencién Primaria y deteccién precoz

OBJETIVOS ESPECIFICOS
1. Proporcionar informacién actualizada sobre enfermedades raras de interés para las personas afectadas,
profesionales implicados y sociedad en general, durante el periodo de vigencia del Plan.

2. Desarrollar estrategias de prevencion primaria que reduzcan la incidencia de aquellas enfermedades raras
susceptibles de las mismas, durante el periodo de vigencia del Plan Integral de Enfermedades Raras en Extre-
madura.

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

Asistencia Integral

OBJETIVOS ESPECIFICOS
4. Mejorar la asistencia sanitaria de los pacientes con enfermedades raras, favoreciendo la continuidad en la
atenciony la accesibilidad a los recursos necesarios.

5. Estructurar una red integrada que permita extender la atencidn especifica a las enfermedades raras en la Co-
munidad Auténoma de Extremadura, antes de finalizar el periodo de vigencia del Plan.

6. Potenciar la humanizacién en la asistencia sanitaria integral a los pacientes con enfermedades raras y fami-
liares durante el periodo de vigencia del Plan Integral de Enfermedades Raras en Extremadura.

Sistemas de Informaciéon

OBJETIVOS ESPECIFICOS
7. Incrementar el conocimiento epidemiolégico sobre las enfermedades raras en Extremadura durante el pe-
riodo de vigencia del Plan Integral de Enfermedades Raras en Extremadura.

8. Promover el desarrollo de un sistema integrado de informacion sanitaria en el ambito de las enfermedades
raras, antes de 2015.

Formacion

OBJETIVO ESPECIFICO

9. Impulsar la formacion en enfermedades raras de los profesionales implicados y cuidadores, durante el pe-
riodo de vigencia del Plan.

Investigacion

OBJETIVO ESPECIFICO
10. Fomentar y difundir la investigacion basica, clinica y traslacional sobre enfermedades raras, durante el pe-
riodo de vigencia del Plan.

Terapias (Medicamentos huérfanos, coadyuvantes y productos sanitarios)
OBJETIVO ESPECIFICO

11. Asegurar la disponibilidad de los medicamentos y productos sanitarios necesarios para el tratamiento de
las enfermedades raras.

Participacién comunitaria. Asociacionismo

OBJETIVOS ESPECIFICOS
12. Promover el trabajo conjunto y colaborativo del Sistema Sanitario Publico de Extremadura con el Sistema
Nacional de Salud.

13. Asegurar la participacion de los afectados y familiares de afectados por enfermedades raras en el desarro-
llo del Plan Integral de Enfermedades Raras en Extremadura.

Coordinacién e integracién interinstitucional

OBJETIVO ESPECIFICO

14. Coordinar las diferentes instituciones, con el fin de adecuar sus actuaciones a la atencion integral e inte-
grada de los pacientes con enfermedades raras en la Comunidad Auténoma de Extremadura, durante el pe-
riodo de vigencia del Plan Integral de Enfermedades Raras en Extremadura.
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IV. Objetivos Especificos {
y Lineas de Actuacion

Para cada uno de los objetivos especificos del PIER, se proponen unas lineas de ac-
tuacion concretas, recogiéndose de esta manera las estrategias posibles a consoli-
dar, a impulsar o a abordar, expresadas, en algunos casos, como programas espe-
cificos.

Asimismo, para cada objetivo se incluye un epigrafe de ejemplos de instrumentos
desarrollados en el contexto de las enfermedades raras.

Las lineas de actuacion, se corresponden con actividades generales que son nece-
sarias llevar a cabo atendiendo a los criterios organizativos de las diferentes Admi-
nistraciones, y estan sujetas a los cambios propios del devenir de nuevas situacio-
nesy conocimientos del problema.

Para cada linea de actuacién, se senala el principal érgano responsable o encarga-
do dellevarla a cabo (sin que ello signifique la exclusién del concurso de otros), y se
establecen los indicadores de seguimiento y evaluacién de resultados. Estos indi-
cadores permitiran conocer si su implantacion se acompana del esperado desa-
rrollo de las correspondientes actuaciones

1. PREVENCION PRIMARIA Y DETECCION PRECOZ

OBIJETIVO 1.- Proporcionar informacion actualizada sobre enfermedades ra-
ras de interés para las personas afectadas, profesionales implicados y socie-
dad en general, durante el periodo de vigencia del Plan.

Existe un déficit importante en el conocimiento médico y cientifico sobre la mayo-
ria de las enfermedades raras. Ello conlleva dificultades anadidas para alcanzar el
diagnéstico, altera la calidad de la atencion y acrecienta el sentimiento de aisla-
miento y vulnerabilidad de las personas afectadas.

Menos de 800 enfermedades raras disponen de un minimo de conocimiento cien-
tifico. En conjunto cerca de 7.000 enfermedades han sido identificadas, y aproxi-
madamente cinco nuevas patologias son descritas cada semana en el mundo, de
las cuales el 80% son de origen genético y el 20% restante se debe a causas infec-
ciosas (bacterianas o virales), alérgicas, degenerativas o proliferativas.

Las enfermedades raras afectan a cualquier persona siendo muy variable la edad
de aparicién de los primeros sintomas, ya que la mitad puede manifestarse en el na-
cimiento o durante la nifez, y la otra mitad en la edad adulta. Presentan, igual-
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mente, una amplia diversidad de alteraciones y sintomas que varian no sélo de una
enfermedad a otra, sino también de un paciente a otro que sufre la misma enfer-
medad en funcién del grado de afeccion y de evolucién. Una informacién exacta,
actualizada y en un formato adaptado a las necesidades de los profesionales y de
los afectados, es un elemento clave para mejorar el diagnéstico, la atencion y las
condiciones de vida de los afectados y sus familias; por esta razén, es necesario de-
sarrollar actividades de informacion y sensibilizacién en la Comunidad Auténoma.

A pesar de las campafas informativas desarrolladas por las asociaciones y por la
Consejeria de Sanidad y Dependencia, los enfermos y sus familiares, los distintos
profesionales implicados y la poblacién en general, en muchas ocasiones encuen-
tran dificultades para obtener informacion actualizada y orientarse dentro del sis-
tema sanitario y social.

En consecuencia, para mejorar la atencion a los pacientes se precisa tener acceso
en tiempo real ainformacion fiable, actualizada y pertinente sobre las distintas en-
fermedades raras, a recomendaciones de practica clinica validadas y actualizadas,
a identificar todos los servicios disponibles, con el fin de satisfacer las necesidades
informativas de todos aquellos usuarios relacionados con las ER.

LINEAS DE ACTUACION

1.1. Desarrollo y difusién de campanas informativas y de sensibilizacién sobre en-
fermedades raras, a la poblacién general y afectados.

Responsables:

Consejeria de Sanidad y Dependencia

Direccion General de Salud Pablica del SES

FEDER-Extremadura

Otras asociaciones de enfermedades raras en Extremadura

Evaluacion:
N©°, tipo y difusion de campanas informativas y de sensibilizacion realizadas sobre ER

1.2. Desarrollo de actividades de informacioén sobre las enfermedades raras (con-
cepto, caracteristicas, sistema de registro), dirigidas a todos los profesionales im-
plicados, y de forma especial alos del nivel de atencion primaria de salud.
Responsables:

Consejeria de Sanidad y Dependencia

Direccion General de Asistencia Sanitaria del SES

FEDER-Extremadura

Otras asociaciones de enfermedades raras en Extremadura

Evaluacién:

N°, tipo y beneficiarios de las actividades de informacion realizadas sobre ER
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1.3. Elaboracién de documentos sobre ER actualizados y basados en la evidencia
cientifica, y difusion de los mismos a los diferentes ambitos implicados.
Responsables:

Direccion General de Planificacién, Ordenaciény Coordinacién dela CSD

Direccion General de Salud Publica del SES

FEDER-Extremadura

Otras asociaciones de enfermedades raras en Extremadura

Evaluacion:

N° y tipo de documentos elaborados sobre enfermedades raras dirigidos a los diferentes
ambitos

N°y tipo de documentos enviados sobre enfermedades raras dirigidos a los diferentes am-
bitos

N° de entidades y/o centros de los ambitos sanitario, educativo, social y comunitario que re-
cibieron dichos documentos

1.4. Difusién del Plan Integral de Enfermedades Raras (PIER) a los profesionales, las
asociaciones de pacientesy ala poblacion general.

Responsable:

Direccion General de Planificacién, Ordenaciény Coordinacién dela CSD

Evaluacion:

N° de ejemplares impresos del PIER

N° de entidades y centros que recibieron el PIER

1.5. Informacién a los profesionales implicados sobre los recursos existentes en
Extremadura (sanitarios, sociales, educativos, asociativos, etc.) dedicados a la aten-
cién a personas con enfermedades raras, los servicios que ofrecen y vias de acceso.
Responsable:

Direccion General de Planificacién, Ordenaciony Coordinaciéon dela CSD

Direccion General de Asistencia Sanitaria del SES

Direccion General de Promocién de la Autonomia Personal y Atencién a la Dependencia del
SEPAD

Evaluacion:

N°y tipo de actividades informativas llevadas a cabo

N°y tipo de profesionales a los que se han dirigido las actividades informativas realizadas

1.6.Inclusion, en el entorno Web de la Consejeria de Sanidad y Dependencia, de in-
formacién especifica sobre enfermedades raras.

Responsables:

Direccion General de Planificacién, Ordenaciéony Coordinacion dela CSD

Direccion General de Gestion del Conocimiento y Calidad de la CSD

Evaluacion:
Existencia de lainformacién especifica en el entorno Web
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Ejemplos de instrumentos de informacién y divulgaciéon sobre enfermedades raras

e Campana informativa “Unidos por las enfermedades raras” de la Conseje-
ria de Sanidad y Dependencia y FEDER-Extremadura.

* Guiaderecursos disponibles elaborada por FEDER.

* Servicio deInformaciény Orientacién de FEDER.

* Bases de datos deinterés sobre enfermedades raras.

* Centros de enfermedades raras en Europay EEUU.

* Legislacion vigente e informacion referente a medicamentos huérfanos.

* Material didactico para enfermosy sus familiares.

* Sitios web deinstituciones y asociaciones.

* Forosdediscusion.

* Documentos de interés sobre enfermedades raras.

OBIJETIVO 2.- Desarrollar estrategias de prevencion primaria que reduzcan la
incidencia de aquellas enfermedades raras susceptibles de las mismas, du-
rante el periodo de vigencia del Plan Integral de Enfermedades Raras en
Extremadura.

En el caso de las enfermedades raras, son pocas las que permiten realizar una pre-
vencién primaria de las mismas. Los factores ambientales pueden ser causantes de
muchas malformaciones congénitas infrecuentes (teratdégenos) y de canceres in-
fantiles.

La mayor parte de las enfermedades raras son genéticas, pero pueden también pro-
venir de una exposicién ambiental en el embarazo o mas adelante, a menudo junto

con una predisposicion genética. En el caso de las enfermedades raras de origen ge-
nético, resulta importante poder realizar un asesoramiento genético adecuado,

que pueda permitir la prevencion primaria de las mismas.

La prevencién primaria de las enfermedades raras que por su etiologia se pueden
beneficiar de la misma, se llevara a cabo mediante medidas de salud publica en el
periodo previo a la concepcidny en el embarazo dirigidas a los principales factores
determinantes de la salud como nutricion, obesidad, alcohol, téxicos y contamina-
cibn ambiental. En este sentido, la Educacién para la Salud es una herramienta fun-
damental en la adquisicién de habitos saludables en la poblacion. Todo ello, junto
con la atencidn a las mujeres antes de la concepcién y en los primeros meses de la
gestacion en el manejo de enfermedades crénicas, como la esterilidad, la diabetes
y la epilepsia, constituye la base fundamental de la prevencion primaria en este gru-
po de patologias.
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LINEAS DE ACTUACION

2.1. Elaboraciéon y difusion de informacion sobre potenciales agentes teratégenos
alos ambitos sanitario, educativo, social, laboral y comunitario.

Responsables:

Direccion General de Salud Pablica del SES

Evaluacion:

N°y tipo de informacién elaborada

N° de entidades, centros, serviciosy beneficiarios finales

2.2. Potenciacion de las actuaciones de educacion afectivosexual y planificacién fa-
miliar dirigidas a poblacién adolescente, incluyendo aspectos especificos sobre en-
fermedades raras.

Responsables:

Direccion General de Asistencia Sanitaria del SES

Direccién General de Salud Publica del SES

Direccion General de Calidad y Equidad Educativa de la Consejeria de Educacion

Instituto de la Juventud de Extremadura

Evaluacion:

Coberturay actuaciones de los servicios incluidos en la Cartera de Servicios de Atencion Pri-
maria, relacionados con este tema

N° y tipo de actuaciones desarrolladas en este sentido desde la Direccion General de Cali-
dady Equidad Educativa.

2.3. Potenciacion de la administracion de acido félico, para prevenir las anomalias
congénitas del tubo neural y otras malformaciones, y del recordatorio a la mujer
de concertar una visita preconcepcional.

Responsable:
Direccion General de Asistencia Sanitaria del SES
Direccion General de Salud Publica del SES

Evaluacion:
Co