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RESUMEN.

La ponencia presenta un andlisis de las politicesales en su incidencia en el
bienestar social de las personas afectadas pdetasninadas enfermedades poco frecuentes.
Se presenta la realidad del movimiento asociabeocoamericano, en general y, en Espafia de
manera particular, vinculado con las personas ylicton enfermedades poco frecuentes y
su influencia en el disefio de politicas de biemesiategracion social desde una perspectiva
global: sanitaria, social, investigadora, educatietc,. Un analisis de un movimiento
asociativo y de redes que desde una perspectiemational estd consiguiendo mejorar la
situacion de los derechos sociales de este cabegteliminar las desigualdades por las que
atraviesan las personas con enfermedades poceiftesuen iberoamerica.

Palabras clave:Enfermedad rara (ER) - Enfermedad poco frecudei®) - Tejido social -

Movimiento asociativo — Trabajo Social.

1.- La realidad del movimiento asociativo de enferedades poco frecuentes en
Iberoamérica.

El movimiento asociativo de enfermedades rarastem la actualidad una fuerza
evidente y cada vez con mayor intensidad aparecesemties sus reivindicaciones en los

distintos foros publicos sobre salud en diversdsgsa especialmente en algunos paises de



Iberoamérica y Espafia. Las enfermedades rarastiemaen de razas, ni de paises; pueden
presentarse en cualquier etapa de la vida y elguwesnlugar del mundo. Se estima que
afectan a 30 millones de personas en Europa y Wi@es de personas en Iberoamérica.

La Federacion Espafola de Enfermedades Raras (FEBER entidad con mayor
protagonismo en Espafia ya que acoge a 261 asomadjue trabajan por la defensa de las
personas que tienen alguna de las méas de 7.000nedf@des poco frecuente ya identificadas,
estamos hablamos de unos 3.000.000 de personsadafeen Espafia.

Por su parte, la Alianza Iberoamericana de Enfeatesl Raras (ALIBER) es una
organizacioén sin fines de lucro que nuclea a daesiorganizaciones de familiares y pacientes
de Enfermedades Raras (ER) o Enfermedades PocwoeRtes (EPoOF) que existen en
Iberoamérica.

En 2013, Afno de las Enfermedades Raras, la AsocddiGenes y la Federacion
Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) impulsamorcréacion de la | Alianza
Iberoamericana de Enfermedades Raras, con el \abjdgé compartir buenas practicas y
ayudar a mejorar la situacion de las miles de famijue sufren una ER en Latinoamérica.
Esta iniciativa surge de la necesidad observaddp@enes al tener que atender numerosas
consultas de informacion de paises hispanohabldatela misma situacion se encontraba el
Servicio de Informacién y Orientacion de FEDER, quela vez tenia que asumir mas
demanda de orientacién procedente de paises ibercamos. De esta forma, se puso de
manifiesto la imperiosa necesidad de establecervimae colaboracién conjunta entre los
paises de habla hispana que pudiera atender estanda.

Como antecedente, cabe destacar el Acuerdo allegerdn en 2012 la Fundacién
FEDER, la Federacion Colombiana de EnfermedadessR&ECOER) y la Fundacion
Espafola de Beneficencia de Guatemala. Acuerdo fgaeel inicio de este trabajo
colaborativo entre paises. Durante el transcursafite 2012 y a lo largo de 2013, FEDER
continué trabajando en esta proyeccion iberoanmioa establecié contacto con nuevas
Alianzas que estaban muy interesadas en adherirpgogecto. A finales de 2012 se
consolido el acuerdo con la Federacion Portugues&rdfermedades Raras (FEDRA), la
Organizacion Mexicana de Enfermedades Raras (OMER) Fundacion CRONICARE
Colombia.

A partir de este momento, D"Genes, junto con Eé#alzabalza, Directora de la
Fundacion Espafola de Beneficencia de GuatemalarJauerra, representante de Mundo
Marfan Latino, y Claudia Delgado representante BDER, empezaron a confeccionar el |

Congreso Iberoamericano de Representantes de Agoma de Enfermedades Raras. La
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ciudad de Totana (Murcia) acogi6, del 14 al 18 dtulwe del 2013, el | Congreso
Iberoamericano de representantes de asociacionesfelenedades raras, organizado por la
Asociacion de enfermedades raras D’Genes y la keider Espafiola de Enfermedades Raras.
Fueron cinco dias intensos de trabajo, de conontmige la realidad de estas patologias en
Europa e Iberoamérica, de intercambio de expaasny (lo mas importante) de
manifestacion de la necesidad de union; habia cagmitir juntos las necesidades del
colectivo de personas con un enfermedad rara eodinerica. El 18 de octubre de 2013, se
procedid a la constitucion de la | Alianza Iberodoana de Enfermedades Raras ALIBER y
a la eleccion del primer consejo directivo y quenéi como objetivo impulsar la Alianza,
ampliar el nimero de paises integrantes y unificatocolos de intercambio de experiencias
entre los distintos paises iberoamericanos.

La meta de esta Alianza es poner en comun la giuade los derechos y
desigualdades legales por las que atraviesan tasras con enfermedades raras en distintas
partes del mundo. Para ello, se trabaja conjuntsam@m otras entidades y gobiernos para
avanzar en los derechos y en la mejora de la catldavida de estas familias. El afio 2014 ha
permitido, por primera vez, la celebracion del Mandial de las Enfermedades Raras,
unificando un decalogo sobre el que se edificamefeansa de los derechos de las personas
con una enfermedad rara en Iberoamérica. Lisbogi@ael 3 al 7 de noviembre de 2014, el
Il Congreso Iberoamericano de representantes aéaagmes de enfermedades raras.

El movimiento asociativo que representa la AlialiExroamericana de enfermedades
raras (ALIBER) esta conformado en 10 paises. Espafe pais que mas entidades aporta
(FEDER: 231 entidades), seguido de Argentina (Filen Argentina de Enfermedades Poco
Frecuentes FADEPOF: 43 entidades), México (OrgammaMexicana de enfermedades
raras OMER: 27 entidades) y Portugal (FederaciortuBoesa de enfermedades raras
FEDRA: 16). En la actualidad ALIBER esta conformada las siguientes organizaciones

« Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDERARA

* Federacion Portuguesa de Enfermedades Raras (FEPRGRYUGAL

» Federacion Argentina de Enfermedades Poco Freu@m®EPOF) ARGENTINA

» Asociacion Todos Unidos por las Enfermedades Radasguay (ATUERU)
URUGUAY

« Organizacién Mexicana de Enfermedades Raras (ONMVERJICO

» Asociacion Colombiana de Pacientes con Enf. de sigpdisosomal (ACOPEL).
COLOMBIA



» Rarissima - Associacao Nacional de Doencas MeatR&ras BRASIL

« D’Genes Asociacion de Enfermedades Raras ESPANA

e Mundo Marfan Latino Venezuela

» Fundacion Ecuatoriana de Pacientes con Enf. desdtepdsosoma ECUADOR
* Fundacion Cronicare COLOMBIA

La labor que desarrollan las organizaciones simarde lucro en Iberoamérica y en
Espafia, a su vez, han contribuido a que las endlatles raras (ER) o enfermedades poco
frecuentes dejen de ser unas patologias olvidadasnjencen a considerarse una prioridad
politica, social y sanitaria en los sistemas Nadesde Salud de cada uno de los paises que
conforman el tejido asociativo de la Alianza Ibenesicana de Enfermedades Poco
Frecuentes (ALIBER) y el tejido asociativo de lal&&cion Espafiola. Sin olvidarnos que las
personas que viven el dia a dia las enfermedades yaus familias son los protagonistas de
la consolidacibn de un movimiento asociativo quelacavez mas se define como
especialmente activo en el ambito socio-sanitapolitico en donde se desarrolla.

Todas las organizaciones miembros, son organize€i®in animo de lucro de
pacientes y/o familiares. La mayoria de las mismasstran caracteristicas similares:

* Fundadas por los propios pacientes o sus familiares

 Nacen por la necesidad de generar un punto de minoug un espacio de
trabajo conjunto.

» Su funcion es relacionar a los nuevos pacientes stenpares y con los
especialistas adecuados.

* Ayudan a los pacientes en la accesibilidad a latarmientos brindandoles
informacion sobre la patologia y conocimiento s@we derechos.

* Buscan incidir las politicas publicas, generandmhias en los sistemas de
salud que beneficien la calidad de vida de lostafes.

En el nuevo paradigma de salud las organizaciomegpatientes tienen un rol
fundamental. Cada dia mas son reconocidas ponetouiento que tienen de las necesidades
de los afectados y la gran posibilidad de colabayacias al camino recorrido por cada una
de ellas, en los procesos necesarios que permitaer pas ER de una vez y para siempre
dentro de la agenda de salud de todos los paisgsajaindo mancomunadamente junto a los
profesionales de la salud en la contencién delepéej factor fundamental en las etapas del
diagndstico y tratamientos.

Los objetivos especificos de la Alianza son losisigtes.



v Divulgar experiencias de trabajo en el ambito deslsfermedades poco frecuentes.

<\

Crear un espacio de intercambio y reflexion permtsobre las EPoF.

v" Promocionar y divulgar proyectos y actividades gessigan un efecto multiplicador
del trabajo desarrollado a nivel local en cada p&is su entramado asociativo.

v" Poner en marcha acciones que permitan compartngcer los diferentes proyectos
en materia de accion social e incidencia politatare las EPoF.

v' Poner énfasis en la importancia del trabajo contdi@ado a nivel local, regional e
internacional como un elemento fundamental en leqbéda de soluciones de las
diferentes necesidades sociales existentes enbéicade las EPOF.

v Divulgar las experiencias innovadoras que contdinug la mejora de la calidad de
vida de las personas diagnosticadas con EPoF.

v' Sensibilizar a la ciudadania acerca de las cafsiitais y particularidades de estas
patologias.

v Difundir y promover la practica de la solidaridacelyejercicio del voluntariado en
beneficio de los pacientes, sus familias y cuidaslor

v' Apoyar proyectos de investigacion de métodos bidooéd clinicos, terapéuticos,
farmacoldgicos, o de cualquier otro tipo relacianadn las EPoF.

v Crear proyectos de informacion y asesoramientd amkito de las EPoF.

v' Fomentar la cooperacion internacional para el delar

v' Estimular y apoyar el establecimiento de una basdatios sistematizada sobre EPoF
a nivel internacional.

v" Promover la informacion y acciones a favor de Es@nas con Enfermedades raras a
fin de que estos puedan acceder a los medicaméntédganos y potenciar su
desarrollo.

v" Apoyar en forma directa a sus socios

v Defender en definitiva los derechos de las persafeasadas por EPoF.

2.- Politicas y medidas a favor de las personas cenfermedades raras.

El Pleno del Senado de Espafia en sesion del die Z8brero de 2007 aprobd el
Informe de la Ponencia de estudio encargada deankl especial situacion de los pacientes
con enfermedades raras y, especialmente, las nesedatatarias, educativas y sociales que
contribuyan a un adecuado tratamiento de los eofersn de sus condiciones de vida,
constituida en el seno de la Comisién conjuntaadédmision de Sanidad y Consumo y de la

Comisién de Trabajo y Asuntos Sociales.



La Ponencia celebrd su primera reunion el dia ékdlié de 2006, en la que se acordd
designar como coordinador de la misma al Senadigriacio Burgos Pérez (PP) y se examind
el plan de trabajo. A partir de dicha fecha seduerelebrando un total de 16 comparecencias
con representantes de los distintos sectores imajglgc La primera de ellas fue llevada a cabo
por D. Moisés Abascal Alonso, en aquel entoncessitkente de la Federacion Espafiola de
Enfermedades Raras (FEDER). Dicha comparecencard$ un “Plan de Accién para las
Enfermedades Raras”, con 10 ejes estratégicodukecam:

1. Conocer mejor la epidemiologia de las enfermedeatas.

2. Reconocer la especificidad de las enfermedades. rara

3. Desarrollar la informacién para los enfermos, losfgsionales de la sanidad y el
publico en general en relacion con esta enfermedad.
Formar a los profesionales de la salud para ideatifnejor las enfermedades raras.
Organizar el cribado y el acceso a los tests dgpdstico.
Establecer centros de referencia por grupos demeatiades raras.

Iniciar una politica nacional para el desarrolldaemedicamentos huérfanos.

© N o g A

Responder a las necesidades especificas de dependerias personas afectadas por
enfermedades raras.

9. Promover la investigacion sobre las enfermedadas.ra

10. Desarrollar colaboraciones nacionales y europeas.

Por otro lado, el hito mas importante sin dudaragiue la aprobacion de la Estrategia
en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de ®alugZD09, primer plan Nacional de
enfermedades raras en nuestro pais. Ese mismd Kfioigterio de Sanidad creaba el Centro
de Referencia Estatal de Atenciébn a Personas cderri@dades Raras y sus Familias
(CREER) de Burgos. En 2010 se celebr6 la primenaféfencia Europlan en Espafa, para
garantizar las Recomendaciones Europeas en larmeptacion de la Estrategia. En 2012 se
inicia el proyecto Spain RDR de la mano del lIIERpatir del cual, se suman, a los 4
registros autondmicos ya existentes, 11 registrés. iAsi como se impulsa la creacion de
numerosos registros de pacientes. En Junio deaéstdinalizara la financiacion de este
proyecto, y seran las propias CCAA las responsaldetarle continuidad.

En 2012, hay que sefialar también la creacion dassEMFyC, en colaboracién con
el 1IER, CREER y FEDER, del protocolo DICE-APERar@ facilitar el diagndstico,
informacion, mejorar la coordinacidon entre ateng@émaria y atencion hospitalaria y obtener

datos epidemioldgicos de estas enfermedades. ZQé&3declarado Afio Espafiol de las



Enfermedades Raras por el Consejo de Ministrosafidndespués se actualizaba la Estrategia
nacional de Enfermedades Raras y se celebrabguads Conferencia Europlan.

En 2014, se publica la actualizacién y concrec@taccartera de servicios comunes del
Sistema Nacional de Salud (SNS), que recoge um@raaromun de cribado neonatal para 7
patologias que deberadn ser cribadas en ébtierritorio nacional. A dia de hoy, en mas de
mitad de las comunidades autbnomas, aun no se eumpl

En lo que se refiere a investigacion, podemos dastgue el CIBERER cuenta ahora
con mas de 700 profesionales que integran 62 grdgasvestigacion, si bien Se ha perdido
un 41%, entre recursos humanos y de investigaci@ereral y seria imprescindible volver, al
menos, a los niveles de financiacion 1+D+i que téaisen el 2009. El dltimo avance ha sido
la aprobacion del Registro Estatal de Enfermed&dgas por el Consejo Interterritorial del
Sistema Nacional de Salud celebrado el pasado joanserterritorial del 14 de enero de 2015
y la designacion de ocho nuevos servicios y ungldéaeferencia (CSUR).

Se continla avanzando en la designacién de CSWRensbargo las dificultades de
derivacion entre comunidades autbnomas impidercedsa a la atencion en los Centros y
Unidades de Referencia.

En este largo camino ha habido avances, sin dudey [ cierto es que las
enfermedades raras siguen suponiendo hoy en diesafio para la salud publica

3.- Necesidades que presentan el colectivo paraigaaldad de oportunidades.

Los principales problemas de quienes padecen una deRacuerdo con las
afirmaciones de Palau (2010) y Saltonstall y S@it13), podrian ser los siguientes

3.1.- Falta de acceso al diagndstico correcto.

El periodo de tiempo que transcurre entre la ajdaride los primeros sintomas y la
consecucion de un diagnostico adecuado suponsagsti@aceptables, de los cuales se deriva,
ademas, un alto riesgo para la salud del paci@at®mbién durante ese periodo se dan, con
frecuencia, diagnosticos erroneos que conduceatantientos inadecuados; es el laberinto
del pre-diagndstico. El promedio de tiempo estimqde transcurre entre la aparicion de los
primeros sintomas hasta la consecucion de un ditigaces de 5 afos, aunque para el 20%
de los afectados esta demora puede llegar a supel@so los 10 afios. Muchos otros siguen
a la espera de un diagnéstico. Tanto es asi quie deedederacion, hemos contabilizado més
de 3.160 consultas de personas sin diagnostich@uacudido a nosotros en busca de ayuda.

Segun el Estudio ENSERIo (Estudio de necesidadei&mitarias de las personas con ER y



sus familias), mas de un 40% de las personas @uerntiun retraso diagndéstico no reciben ni

apoyo, ni tratamiento adecuado.

Las consecuencias del retraso diagnostico puedegraees tanto para la persona
como para su entorno familiar y social. De estanfgrla demora en obtener un diagnéstico
priva a las personas de intervenciones terapéutjpatunas para favorecer el abordaje de la
enfermedad. Todo ello, trae como consecuencia yoeeramiento clinico, asi como secuelas
fisicas, y en ocasiones intelectuales y psicol&gigae podrian haberse evitado o paliado con
un diagndstico precoz. Ademas, el retraso diagtmstierma las posibilidades de acceder a
las ayudas sociales a las que se tenga dereclnooSisi de grave, ¢a qué se debe este retraso
diagndstico?. Las principales causas de demoraamaia diagndstica son:

- La escasez de pruebas de deteccion precoz finasgad el Sistema Nacional de Salud.

- El desconocimiento de la especialidad genéticalggdpruebas diagndsticas adecuadas.

- Las dificultades para acceder a la informacion ses@ o localizar a otros profesionales
0 centros a quien consultar o derivar.

- La falta de coordinacion entre unidades asistaxigl profesionales de Atencion
Primaria y Atencion Hospitalaria.

- Las barreras para la derivacion de pacientes éististas Comunidades Autbnomas.

- El sistema de financiacion de las prestacionessdadpacientes en una Comunidad
Auténoma distinta a la de su lugar de residensiac@mo las dificultades para solicitar
pruebas a otros paises.

La utilidad de un diagnostico precoz completo mesieh poder garantizar un
tratamiento que asegure un adecuado prondsticd eldérmedad. No obstante, desde FEDER
se quiere poner de manifiesto que mas de 40% dedesonas con enfermedades poco
frecuente no dispone de tratamiento o el que rembes el adecuado.

Los retrasos existentes actualmente, en la decigi®nfinanciacion y precio,
imposibilitan el rapido acceso a los tratamienRexa hacernos una idea, bajo la designacion
de Huérfanos hay autorizados 81 MMHH por Agenciaopea del Medicamento (EMA),
mientras en Espafia tan so6lo 47 se encuentran ehdwerEL 40% de estos medicamentos
estan pendientes de comercializacion. La Agencpaitda de Medicamentos y Productos
Sanitarios ha aprobado los principios activos edeé8llos, luego 22, estan aun pendientes de
fijacién de precio y reembolso.

A pesar de los esfuerzos de informacion y formaqgida se han realizado por parte de
instituciones y sobre todo de organizaciones deepaes como la nuestra, las enfermedades

raras siguen siendo unas desconocidas para muafesipnales del ambito socio-sanitario y
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por la sociedad en general. Los recursos dedicadtss investigacion y atencion de las
enfermedades raras siguen siendo insuficientegggsion en muchos casos, poco eficiente.

3.2.- Falta de informacién

La falta de informacion es referida sobre la entgtad misma asi como sobre donde
poder obtener ayuda. En este sentido, es importdestacar la falta de profesionales
cualificados y especializados en ER. La ausenciaféeentes en muchos casos es, en efecto,
un problema determinante.

3.3.- Falta de conocimiento cientifico.

Esto origina dificultades para desarrollar lagdraientas terapéuticas, para definir la
estrategia de intervencién y —en definitiva— paefinit los productos y los mecanismos
meédicos apropiados.

3.4.- Problemas de integracion social, escolar ydeal.

Vivir con una enfermedad rara tiene implicacionegaslas las areas de la vida, tanto
en el centro escolar, como en la eleccién del poafoduro, el tiempo de ocio con los amigos
o la vida afectiva. Puede llevar a la estigmat@acial aislamiento, a la exclusién de la
comunidad social, a la discriminacion para la spsgm del seguro (de vida, de viaje, de
hipoteca, etc.) y, a menudo, a la reduccion de topolades profesionales, cuando esta
cuestidon es de gran relevancia.

3.5.- Falta de apropiada calidad del cuidado deskdud.

Combinando las diferentes esferas de conocimiet#osicos necesitados por los
pacientes de enfermedades raras, tales como fegietgta, nutricionista, psicélogo, etc., los
pacientes pueden vivir durante varios afios en citnas precarias sin atencién médica
competente, incluyendo intervenciones de rehabifita Permanecen excluidos del sistema
del cuidado sanitario, incluso después de habed®ohel diagnostico.

3.6.- Alto coste de los pocos medicamentos existentcuidado.

El gasto adicional de hacer frente a la enfermeéad{érminos tanto de ayudas
humanas como técnicas, combinado con la falta defices sociales y reembolsos, causa un
empobrecimiento total de la familia y aumenta dizcaénente la desigualdad de acceso al
cuidado para los pacientes de enfermedades raras.

3.7.- Desigualdad en la accesibilidad al tratamient al cuidado.

Tratamientos innovadores estan, a menudo, desigagdnudisponibles a causa de los
retrasos en la determinacion del precio o en lssaecde reembolso. De igual manera, hemos

de mencionar la falta de experiencia de los médic@stratan y la presencia insuficiente de



médicos implicados en las pruebas clinicas de mef@ades raras, asi como la ausencia de

recomendaciones sobre tratamientos consensuados.

4.- Medidas y politicas que el movimiento reivindi@ para mejorar las politicas

publicas orientadas al bienestar del colectivo.

El Decalogo de prioridades que le movimiento deet#fermedades raras reivindica en

Espafa, extensible al resto de paises es el siguien

1.- Impulsar un Plan de desarrollo e implementadil@ la Estrategia Nacional de ER.

1.1.- Impulsar un plan de implementacién de ladEstia Nacional de Enfermedades
Raras que incluya:
a. Tareas claras identificando a responsables paewaa de ellasObjetivos que
puedan ser medibles por indicadores claros
b. Plazos de cumplimiento para cada uno de los obgetiv
c. ldentificacién y asignacion de recursos humanaz)i¢és y econémicos para
cada uno de los objetivos garantizando su soshelaithi mediante partida
presupuestaria estatal
1.2.- Crear un Comité de Seguimiento y Evaluacikterao que emita un informe anual
del estado de situacion de los objetivos acordados.
1.3.- Difundir la informacion de los Planes Autonéos en la web del Ministerio de
Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad (MSSSI).
1.4.- Crear un comité en el MSSSI con dos reprasted de FEDER que coordine y
cohesione la implementacion y el desarrollo de pestas establecidas en la Estrategia a
nivel Nacional y autonémico.
1.5.- Generar un cuadro de mando que permita sageimiento de los indicadores.
1.6.- Solicitar a las CCAA la creacion de Plangsee#icos para las ER dotados de las
estructuras y fondos necesarios de acuerdo camitegos de la Estrategia.

2.- Garantizar la sostenibilidad del Registro Nawaby la adecuada codificacion de las ER
2.1.- Asegurar que el Registro Nacional de Enfeaded Raras sea una realidad donde
todas las CCAA e investigadores colaboren, garamiiase su sostenibilidad, para el
impulso de la investigacion en ER.

2.2.- Lograr el compromiso de participacién en eyiRtro Nacional por todas las CCAA.
2.3.- Integrar los codigos Orphanet en el sisteawonal de informacion sanitaria.
2.4.- Desarrollar en nuestro pais la Historia CHnElectrénica, permitiéndose la

utilizacion de SNOMED-CT vy la interoperabilidad Egpafia.
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3.-

5.-

2.5.- Impulsar que los sistemas de codificaciorstertes sean interoperables a nivel
europeo, con el horizonte de los cédigos Orpha.

Promover la Formacion e Informacion en Enferauss Raras

3.1.- Elaborar guias de Atencién a las ER con ungere biopsicosocial, por parte de
grupos de trabajo formados por profesionales, ptasey avalados por la Administracion
y que dichas Guias se pongan a disposicion def&iah primaria y especialistas.

3.2.- Promover dentro del catalogo de titulacione®ersitarias y no universitarias de
disciplinas sociosanitarias, materias obligatoriasoptativas relacionadas con los
conocimientos clinicos, sociales y educativos detdermedades raras.

3.3.- Impulsar la formacién interuniversitaria éendisciplinar de posgrado: inclusién de
contenidos en los masteres ya existentes de epmliggid y genética, atencion primaria,
psicologia general sanitaria y educacion. Formaa@pecifica especializada en la
atencion bio-psico-social en ER.

3.4.- Desarrollar un médulo especifico de ER gr@jrama MIR.

3.5.- Facilitar a los profesionales del ambito i la informacidén y acceso a consultas
especializadas y de genética con el fin de agitimastiones de especial necesidad en ER.
Por medio de desplegables en sus protocolos céinico

3.6.- Promover la Implantacién de los nimeros eemsfl16 de lineas de ayuda alas ER

con caracter gratuito.

.- Favorecer la Investigacion en Enfermedades Rara

4.1.- Recuperar e incrementar el nivel de finanérade la |+D+i a niveles de 2009.

4.2.- Fomentar la investigacion clinica en losticende referencia y CSUR. También en
este marco la investigacion social con participacié las organizaciones de pacientes.
4.3.- Explorar diferentes medidas de desgravacsmalfpara la 1+D+i en ambito nacional
y autonémico

Fortalecer, garantizar y agilizar el procedimi® de designacion de los Centros,

Servicios y Unidades de Referencia (CSUR)

5.1.- Ampliar la dotacion de recursos del CSUR jaaiizar el proceso de designacion.
5.2.- Reclamar que en los Presupuestos GenerdlEstdedo para el afio 2016 y siguientes
se contemple una partida presupuestaria espep#ieala asistencia sanitaria prestada en
los CSUR. Reactivacion de la partida especificlogé-ondos de Cohesién sanitaria para
el sostenimiento de la atencién prestada en losRCSU

5.3.- Incluir en los CSUR la figura de gestor deoaca
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5.4.- Crear e implementar en el sistema de eva@onade CSUR controles de calidad
externos y sus correspondientes planes de mejaral@poracion con las asociaciones de
pacientes. La satisfaccion del paciente y sus fasndebe ser un parametro fundamental
en la evaluacion.
5.5.- Mejorar los mecanismos de la financiacioiodegastos originados por los traslados
de los afectados (gastos conexos como viaje, aiejam manutencion y acompafiante si
proceden) y anticipar, en parte, el importe degbstos para sufragar los traslados.
5.6.- Creacion de una partida presupuestaria déctear estatal que garantice la
financiacion, -en parte o en todo- y siempre einte@so de los gastos originados por el
traslado del paciente y acompafiante si procedéo§yasnexos como viaje, alojamiento,
manutencion...).
5.7.- Fomentar la participacion de los Centros eferencia en las Redes Europeas de
Referencia.
5.7.- Establecer las rutas de derivacién entre Py CSUR para garantizar el acceso
en equidad e independientemente donde vivan lbergas.

6.- Implementar un modelo de Asistencia Integra¢ gi¢ respuesta a las personas con

enfermedades poco frecuentes
6.1.- Incluir, en atenciéon primaria, dentro de f[m®gramas de atencion al nifio sano
(autondémicos) signos y sintomas de alerta de sbhapbzER.
6.2.- Impulsar la formacion académica, continuadpacientes y familias, guias clinicas,
asi como implantacion del protocolo DICE APER etatta red atencién primaria a nivel
nacional.
6.3.- Garantizar el derecho a la segunda opiniogicaéen todas las CCAA y que dicho
derecho no se restrinja al ambito de la comunidédh@ama de residencia.
6.4.- Implementar mejoras en los informes meédig@a que contengan ademas del
diagnéstico, informacién sobre la sintomatologingpal de la enfermedad que se
diagnostica y las repercusiones que la misma pteder en el desempefio de las
actividades basicas de la vida diaria.
6.5.- Incorporar en la cartera basica de servimosunes del SNS:

a. La atencion psicolégica continuad@go limitada a supuestos post-
traumaticos) y la atencién de fisioterapia y relitagiéon continuadagno
limitada a supuestos en que se pueda recuperaovdidad funcional de

un miembro)
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7.-

b. La financiacion de pruebas genéticas de diagnogtca aquéllas ER de
cuyo diagnéstico se derive un tratamiento efectivo.

Impulsar el acceso equitativo a Medicamentoérftunos y Productos Sanitarios
7.1.- Reclamar que en los Presupuestos GenerdlEstdedo para el afio 2016 y siguientes
se contemple una partida presupuestaria espep#i@agarantizar un acceso en equidad a
los MH. Reactivacion de la partida especifica deHondos de Cohesidn sanitaria para el
acceso a MH.
7.2.- Promover la subvencién y financiacion de pobds sanitarios no reconocidos como
medicamentos (cosméticos para enfermedades deémiatd, y también productos
dietéticos, material de cura, etc.).

.- Fortalecer los Servicios Sociales: atencionscdpacidad y dependencia

8.1.- Promover la creacion de una Ley de Servismsales que establezca los criterios de
coordinacién entre los servicios de sanidad, log@es sociales, los servicios de empleo

y los educativos, que garantice la equidad de Esopas que viven en diferentes

comunidades y articule los derechos de cada peesoaabir apoyos y servicios para su

autonomia personal y su participacion en la conachi€Cuanto menor es la prevalencia
de las enfermedades mayor es la necesidad deaefarzoordinacion de recursos.

8.2.- Aprobar urgentemente los baremos de calificade la discapacidad siguiendo los

criterios de la CIF

8.3.- Unificar los procesos de valoracion de lzapscidad y la situacion de dependencia
para evitar informes contradictorios, ahorrar riej@ies de tramites y valorar de forma

mas eficiente la situacién de la persona, enteddigue la dependencia se manifiesta
habitualmente cuando existe un grado importangist@apacidad.

8.4.- Permitir urgentemente que los profesionagegadoracion de la discapacidad puedan

acceder a la historia clinica y se implanten tmigos CIE-10

.- Promover la inclusion laboral en enfermedadesmfrecuentes

9.1.- Eliminar del Real Decreto 1851/2009, que gectos requisitos para solicitar la
Jubilacion anticipada para trabajadores con disidpa: el requisito de tener un 45% de
discapacidad y la lista de enfermedades tasadastizrllo 2.
9.2.- Fomentar que el Estatuto de los Trabajademsga
a. La exigencia para que las empresas con una péastifierior a 50 trabajadores
implementen el procedimiento legal para poder hatettivo el derecho a la

adaptacion y/o cambios del puesto de trabajo.
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b. Un permiso anual retribuido para participar en vastdides que inciden
directamente en la mejora de la calidad de vida gersona afectada por una
enfermedad grave.

c. El reconocimiento de una disminucion progresiva galario cuando se
reduzca la jornada laboral para atender a un faménfermo

d. Modificar Estatuto Trabajadores art.37.3 b) paréemder la duraciéon del
permiso retribuido mientras permanezca la situactEn convalecencia,
desplazamiento u hospitalizacion de familiar aiéata

9.3.- Implementar en la Orden del 2 Noviembre da@d@ para valoracion del grado
discapacidad, la obligatoriedad de informar al c#alnte del reconocimiento de la
discapacidad, de la posibilidad que tiene de qule sfectie un informe que recoja las
capacidades o aptitudes que tenga la personatastecsu inclusion laboral.

9.4.- Modificar el Real Decreto 1148/2011 de 2%0oj@prestacion por hijo a cargo con
enfermedad grave) de forma que recoja expresamente:

a. Que la situacion protegida del articulo 2 contengpile el menor afectado por
enfermedad grave pueda estar escolarizado (ncesdhmspital o cuidados en
domicilio) si en el centro educativo esta recibmiab cuidados requeridos.

b. Que estos cuidados no sean exclusivamente de @andétlico-sanitario.

c. Que se elimine del art.7 la causa de extincionraatca del derecho por el
mero cumplimiento de 18 afios de edad. Como alteapdia de preverse la
prérroga siempre que se acredite la permanencia dausa que motivo el
reconocimiento de la prestacion.

9.5.- Impulsar un reconocimiento y bonificaciorcéispara empleadores que contraten a
cuidadores de afectados por E.R. que desempefigabsjo desde el propio domicilio
(Teletrabajo).
9.6.- Fomentar que los empleadores de personak.omue afronten sus bajas puedan
computarlas como sucede en las bajas por maternidad
9.7.- Establecer protocolos de actuacion coordimaanitarios, sociales y laborales para
garantizar el ejercicio del derechos al cambicaglaptacion de puesto de trabajo

10.- Favorecer la inclusion educativa
10.1.- Establecer protocolos de coordinacion eluseservicios sociales, sanitarios y
educativos para garantizar el derecho a la edutawifusiva
10.2.- Comprometer a las administraciones educgtvanivel estatal y autonomico, para

establecer directrices para la elaboracion de potde de actuacidon con alumnos con
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enfermedades poco frecuentes. La elaboracién d® dgicotocolo debe contar con el

asesoramiento especializado de las asociacionesespondientes a la patologia

determinada, y otros grupos de expertos.

10.3.- Regular y poner en marcha de un foro perniange profesionales del ambito

educativo que recopilen y compartan experiencidmignas practicas para la inclusiéon

educativa de alumnos con enfermedades poco freasigbbordinado por FEDER y con

representacion de la administracion educativa.
5.- Conclusiones

El concepto y la definicion de ‘enfermedad rarddesasados, fundamentalmente, en

criterios de prevalencia y gravedad. Las enfermesladras son aquéllas en las que hay
peligro de muerte o de invalidez cronica y bajadieccia (menos de 5 casos por cada 10.000
habitantes en Europa), segun indican la Comisidodaa (1999) y Posads als (2008).
Podemos encontrar otras denominaciones: enfermquamb frecuente, enfermedad
minoritaria, enfermedad invisible, enfermedad addd, enfermedad huérfana, enfermedad
poco comun, etc. En Iberoamérica el término mdzadio para referirnos a las enfermedades
raras es el término denominado enfermedad pocadnte. Los pacientes y las asociaciones
gue los apoyan ponen de manifiesto que es cruaiabctcuenta de que una enfermedad rara le
puede ocurrir a cualquiera, en cualquier etapadeda. Como dice la presidenta de AELIP,
Naca Pérez de Tudeldno es extrafio padecer una enfermedad rara. Raras ks
enfermedades, no las personas que las padd@®13). Desde la perspectiva médica, las
enfermedades raras estan caracterizadas por el ngnaero y la amplia diversidad de
desérdenes y sintomas que varian no sélo de erdach@e enfermedad, sino también dentro
de la misma patologia. La misma condicion puedertenanifestaciones clinicas muy
diferentes de una persona afectada a otra. Pardosmudesérdenes, hay una notable
diversidad de subtipos de la misma enfermedad.sS8ma que existen hoy mas de 7.000
enfermedades raras distintas, que afectan a lasnp@€ en sus capacidades fisicas, en sus
habilidades mentales y en sus cualidades sensoyiale comportamiento. Esta claro que, sin
investigacion, no hay futuro ni esperanza pararias de 7000 enfermedades raras que se
conocen. El verdadero reto de la investigacion efermedades raras es avanzar en el
descubrimiento de tratamientos y en la detecciomuivas enfermedades. Se estima que
entre el 6 y el 8% de la poblacién mundial estafégtada por alguna de estas enfermedades;
esto es, mas de 3 millones de espafioles, 30 nsllaee europeos, 25 millones de

norteamericanos, y 42 millones de personas en dbe¥oca. Agencia Europea de
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Medicamentos, hay entre 5.000 y 8.000 enfermedeatas distintas en la Unién Europea,
gue afectan a entre 27 y 36 millones de persona@m(zaciéon Mundial de la Salud, 2012)
Para abordar esta problematica es preciso un ata@eto global, con esfuerzos y
recursos coordinados de todos los agentes imp8cadal ambito estatal, autonomico y local:
autoridades, profesionales, industria farmacéutieadios de comunicacién, organizaciones de
pacientes y sociedad en general. Asimismo, seaegde una estrategia multiple que responda a
las consecuencias mas urgentes pero también qametisppe a la enfermedad, a través de la

prevencion y planificacion.
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