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Introduccion I

Debido a las caracteristicas de sus patologias,

los pacientes con enfermedades raras se

enfrentan con asiduidad a enormes

dificultades que van desde la demora en el

diagnéstico, recursos socio-sanitarios ‘
insuficientes, retraso en el acceso a los

tratamientos necesarios o la limitada

informacién sobre los centros de referencia,

entre otras situaciones.

Por ello, el abordaje de las enfermedades raras &
es objeto de analisis y reflexion de forma

recurrente. Mediante el presente informe, se

pretende identificar aquellas areas en las que

los poderes publicos tendrian que priorizar sus

actuaciones para mejorar la situacion actual X\

de los pacientes con este tipo de patologias.

Ademads, se establecen como objetivos
prioritarios la equidad territorial y contar con
una financiacién suficiente, para lo que se
considera fundamental disponer de un

Registro Unico que permitiera evaluar costes
y resultados. P

%2 El presente documento, el tercero de
una serie, pretende identificar los
principales retos legislativos a los que

=N

hay que dar respuesta para mejorar la N
calidad de vida de estos pacientes y 4
sus familias.
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Formacion e informacion
global: profesional sanitario,
pacientes y ciudadania

La formacion de los profesionales sanitarios en el campo de las
enfermedades raras es uno de los pilares para mejorar la atencién
asistencial de las personas afectadas; ademads, debe ir reforzada por
campanas informativas y formativas dirigidas a los propios pacientes

y a la sociedad en general.

De este modo, se abordarian algunos de los principales problemas a los que se enfrentan los
pacientes: retraso en el diagnéstico, falta de informacién sobre las patologias y sus posibles
tratamientos, asi como situaciones discriminatorias de su vida cotidiana debidas al desconocimiento
general de los ciudadanos sobre este tipo de enfermedades.

1. Formacion de los Profesionales

Para obtener mejores resultados en el diagndstico y
seguimiento de la enfermedad, es importante que
la formacién de los profesionales sanitarios sea
activa y continuada, desde la fase académicay alo
largo de su carrera profesional.

En el ambito académico, es fundamental reforzar
los programas de estudios, tanto en el grado de
Medicina como en el postgrado, introduciendo, con
caracter optativo, asignaturas sobre enfermedades
raras y celebrando seminarios u otras actividades
formativas complementarias.

Seria conveniente promover acciones
conjuntas entre las instituciones
académicas, las sociedades cientificas, la
industria farmacéutica y las Asociaciones
de Pacientes

Durante la carrera profesional, cobra una especial
importancia la formacién pasiva que le permite al
profesional sanitario la posibilidad de informarse
con mayor profundidad sobre la enfermedad y
realizar un mejor seguimiento de la misma cuando
ya estd en contacto con el paciente.

En este aspecto, la Atencién Primaria deberia ser
uno de los objetivos primordiales, en tanto en cuanto
es la puerta de entrada del paciente al sistema
sanitario. Esto la convierte en el eslabén fundamen-
tal para obtener un diagnéstico certero y agil, y
una derivacion temprana al especialista. Su
refuerzo podria acelerar el acceso de los pacientes a
los recursos y a los tratamientos mas adecuados.

03

Las Consejerias de Salud juegan aqui un papel
fundamental tanto en la sensibilizacién sobre la
problematica asociada a las enfermedades raras
como en el refuerzo de los centros de atenciéon
primaria. Por ese motivo, resulta necesario negociar
con ellas posibles vias de financiacion y una mayor
presencia de las enfermedades raras en los progra-
mas formativos dirigidos a los profesionales
sanitarios.

Para la mejora del conocimiento sobre las enferme-
dades raras y los recursos disponibles es importante
proporcionar una informacién exacta y los mecanis-
MOS necesarios para que, tanto los profesionales
sanitarios como |0s pacientes, puedan apoyarse en
herramientas informaticas agiles y accesibles.

Por ultimo, la formacion de los profesionales debe
dirigirse no sélo a cuestiones médicas, sino también
al desarrollo de las habilidades de comunicacion,
teniendo en cuenta la especial situacion en la que
se encuentran las personas afectadas por las
enfermedades raras y su entorno familiar.

Para alcanzar estos objetivos, serfa conveniente
promover acciones conjuntas entre las institucio-
nes académicas, las sociedades cientificas, la
industria farmacéutica y las Asociaciones de
Pacientes que permitan despertar el interés de los
profesionales. En este aspecto, resulta fundamental
la sensibilizacién de la Administracion sobre la
formacion de los profesionales sanitarios para
promover e impulsar la colaboracién publico-priva-
da y flexibilizar la burocracia.
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2. Formacion de los Pacientes y de la Ciudadania

Los pacientes deben recibir en todo momento una
formacion asistencial sobre sus enfermedades, pero
es importante que también reciban informacion
acerca de los recursos y programas disponibles.

En este aspecto, las escuelas de pacientes se han
convertido en una pieza fundamental a la hora de
ofrecer a los afectados por las enfermedades raras y
sus familias la informacion, el apoyo y el acompa-
flamiento que precisan. A pesar de que las escuelas
de pacientes no estan implantadas en todas las
Comunidades Auténomas, en algunas, como es el
caso de Andalucia, donde se encuentra integrada
dentro de la Escuela Andaluza de Salud Publica, el
modelo se ha mostrado muy eficiente.

El beneficio y la labor que realiza la escuela de
pacientes de Andalucia gira en torno a varios ejes:
por una parte, por su cardacter multidisciplinar; por
otro, por el contacto directo que existe con las
Asociaciones de Pacientes; y, principalmente, las
propias experiencias que muestran claves sobre el
tratamiento idéneo para las personas afectadas por
enfermedades raras.

Mediante la participacién proactiva de los pacien-
tes en |os talleres practicos, se detectan sus necesi-
dades, se contribuye a la mejora de su calidad de
vida y se ponen de manifiesto aspectos que en
ocasiones pasan desapercibidos, pero que forman
parte de la vida cotidiana de esas personas y sus
familias. Como por ejemplo la adecuacién de sus
domicilios a su situacién especifica o los relaciona-
dos con el tratamiento farmacoldgico.

Este modelo de éxito de la Escuela Andaluza de
Pacientes se podria exportar a todo el territorio
nacional. De nuevo en este dmbito nos encontra-
mos con la necesidad de establecer unos parame-
tros cohesionados para todo el pais.
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En un sistema sanitario como el nuestro en el que
se busca que el paciente se sitle en el centro de las
acciones que se llevan a cabo, es fundamental que
también la ciudadania sea participe de la informa-
cion relativa a las enfermedades raras.

De nuevo en este ambito nos
encontramos con la necesidad de
establecer unos parametros
cohesionados para todo el pais

El desconocimiento generalizado de éstas es causa
de una relativa estigmatizacion de las personas
afectadas por este tipo de enfermedades y de
situaciones de discriminacion en el ambito social,
educativo y laboral.

La solucién pasa necesariamente por una mayor
implicaciéon de las Administraciones en la elabora-
cion o proyeccion de campafias informativas, que
normalicen la existencia de las enfermedades raras,
y que ofrezcan a la ciudadania las herramientas
necesarias para informarse sobre ellas.
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3. Colaboracion publico-privada: clinicos, pacientes,
industria farmacéutica y Administracion Publica

La legislacién vigente contempla la colaboracién
publico-privada en determinadas actividades. No
obstante, la conclusion 47.2. del grupo de trabajo
de Sanidad y Salud Publica de la Comision para la
Reconstruccién Social y Econdmica del Congreso de
los Diputados, aprobada por el Congreso de |os
Diputados en julio de 2020, proponia la prohibicidon
del patrocinio y de la formacion de los profesiona-

les sanitarios por parte de la industria farmacéutica.

Las iniciativas impulsadas, tanto por las Asociacio-
nes de Pacientes como por las Sociedades Cientifi-
cas, apoyadas por la industria farmacéutica, consti-
tuyen una herramienta de gran valor que, de
impedirse, provocaria una pérdida importante de
inversion en el sistema sanitario.

Supone una contradiccién favorecer la colaboracion
entre la industria y la Administracién Publica en el
ambito de la investigacion, por ejemplo, o para la
creacién de empleo, pero, al mismo tiempo, no
fomentar de forma suficiente la formacién de los
profesionales o en iniciativas dirigidas a mejorar la
calidad de vida de los pacientes.

Por ello, es importante hacer un ejercicio de
benckmarking para identificar iniciativas de colabo-
racion publico-privada en ambitos diversos que
hayan demostrado tener un impacto positivo.

PLAN ADO

El Plan de la Asociacién de Deportes Olimpicos
(Plan ADO) fue un ejemplo de colaboracién
publico-privada impulsado en 1988 en el que
administraciones publicas, medios de comunica-

cién, deportistas y corporaciones apostaron por
potenciar el talento deportivo en Espana.

Resultado

Incremento muy significativo de medallistas
olimpicos espainoles en 30 afios.

Teniendo en cuenta la situacion actual del sistema
sanitario y la necesidad de impulsar cambios
sustanciales en el futuro, la colaboracion publi-
co-privada es ineludible. Pero hay que ir mas alla.
Una nueva via de cambio se abre a través de las
organizaciones y grupos pro cambio que, no solo
estdn reclamando mejoras en la sanidad, sino
ofreciendo posibles soluciones. Seria el caso del
grupo de profesionales que reclaman la creacién de
una Autoridad Independiente de Evaluacién de
Practicas y Politicas Sanitarias, siguiendo el
modelo del NICE britdnico, que ya se conoce
como HISPANICE, o aquellos que reivindican un
consenso para la sanidad del Siglo XXI. Iniciativas,
en todo caso, en las que las enfermedades raras
deberian contar con un trato diferenciado.

4. Coordinacion entre los departamentos
de sanidad y politicas sociales

En Espafia nos encontramos con distintos entes
administrativos que buscan soluciones propias para
los problemas que afrontan, pero que, dentro de su
territorio y sus competencias concretas, funcionan
a modo de compartimentos estancos. En el ambito
de las enfermedades raras, resulta de especial
importancia una colaboracién mas estrecha entre
los departamentos de Salud y de Asuntos Sociales,
incluso fundir ambas areas en una sola estructura
politica-administrativa, para el desarrollo de las
politicas sociosanitarias que precisan los pacientes
con enfermedades raras.

El Ministerio de Sanidad podria contribuir a esa
colaboracién mas estrecha entre administraciones
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mediante la elaboracién de un protocolo multidis-
ciplinar de caracter nacional relativo al abordaje
de las enfermedades raras. Se trataria de un
protocolo que integrase las necesidades de la
Atencion Primaria, la importancia de la especializa-
cion, el rol de la enfermeria, el papel de los fisiote-
rapeutas, los trabajadores y servicios sociales, o la
asistencia psicoldgica tanto a los pacientes como a
sus familiares.

Se dispondria asi de una hoja de ruta comin a
todas las CCAA en beneficio de las personas
afectadas y en aras de la equidad. Para llevarla a
cabo, se deben tener en cuenta tres niveles de
coordinaciéon: macro, meso y micro.
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MESO

NIVELES DE
COORDINACION

MICRO

MACRO

La coordinacidn de las distintas entidades adminis-
trativas y el desarrollo de un protocolo comtn a
todo el territorio nacional supondria, ademas, un
primer paso para la necesaria revision y actualiza-

5. El rol del paciente

La participacion de los pacientes en el Consejo
Interterritorial del SNS es fundamental. Los pacien-
tes deben participar en la toma de decisiones de
todos los organismos implicados en la gestion de su
patologfa, de forma que sus actuaciones se adecuen
a las necesidades reales de las personas afectadas
por una enfermedad rara.

Las Asociaciones de Pacientes son la voz de esas
personas y por ello es importante no solo su partici-
pacion, sino que se tomen medidas de fomento de la
formacién, dentro de las asociaciones, que capacite a
sus integrantes para adoptar un papel activo en el
Sistema Nacional de Salud.
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B En el nivel macro el objetivo seria ese protocolo
basico de caracter nacional de politicas socio-
sanitarias sobre las que se hubiese llegado a un
acuerdo en el Consejo Interterritorial y en la
Conferencia Sectorial de Asuntos sociales y
Dependencia.

® En el nivel meso, que es el nivel territorial, nos
encontrariamos con el papel decisivo de las
CCAA y, en concreto, de las Consejerias de Salud
y Asuntos Sociales y Discapacidad, ademas de
otros entes territoriales como pueden ser las
diputaciones, los “Cosells territorials” y los
Cabildos. Este nivel de gestion intermedia es
trascendental para que ese protocolo basico
pueda desarrollarse de forma efectiva.

B El nivel micro giraria en torno a la gestion de
casos concretos.

cion de la Estrategia en Enfermedades Raras del
Sistema Nacional de Salud, reforzdndola y comple-
mentdndola.

De hecho, el Congreso de los Diputados aprobd el 30 de
septiembre de 2020 por unanimidad una Proposicién
no de Ley, ddndole al Gobierno un plazo de 12 meses
para regular la participacion de los pacientes en el
SNS, por lo que ya existe un marco legal para una
modificacion de la Ley de Cohesidén del SNS que haga
realidad una reclamacion histérica de los pacientes.

Por su parte, y de cara a esa posible modificacion
legislativa, es el momento de que las Asociaciones de
Pacientes desarrollen estrategias para definir cémo
debe materializarse esa participacion y trabajar para
que el mandato expresado en la Proposicion no de
Ley no quede finalmente en papel mojado.
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6. Dos objetivos: equidad territorial

y financiacion suficiente

La dispersién de las competencias entre los
distintos niveles administrativos repercute
negativamente en la equidad de nuestro
Sistema Nacional de Salud. Esa dispersion,

como hemos visto anteriormente, impacta en
la coordinacion sociosanitaria necesaria para
encontrar soluciones a los problemas de los
pacientes con enfermedades raras.

A esto se suma que la Red de Centros, Servicios y
Unidades de Referencia (CSUR) es reducida y en
ocasiones los Centros se encuentran a gran distan-
cia de los domicilios de los pacientes o incluso en
una Comunidad Auténoma distinta. Esto implica
que las personas afectadas por estas enfermedades y
sus familiares se vean obligados a trasladarse
regularmente para asistir a las visitas médicas o para
la obtencidn de sus medicamentos, con la carga
econdémica y psicoldgica que ello supone. No
podemos olvidar que, en muchas ocasiones, las
enfermedades raras derivan en situaciones de
discapacidad, lo que dificulta y encarece esos
traslados.

Todas estas circunstancias provocan graves situacio-
nes de inequidad en el acceso a los especialistas y a
los tratamientos para enfermedades raras; con el
consiguiente empeoramiento de la calidad de vida
de los pacientes. Cabe destacar igualmente que
estas situaciones se producen no solo entre las
distintas Comunidades Auténomas, sino, incluso,
dentro de una misma Comunidad.

Las desigualdades presupuestarias, ademds de la
multiplicidad de los procesos administrativos,
también tienen grandes consecuencias en el

diagndstico precoz y certero y contribuyen notable-
mente a la inequidad en el acceso a los tratamientos.

Uno de los ejemplos que refleja la importancia de la
coordinaciéon administrativa, y una dotacién presu-
puestaria suficiente para la obtencién de un
diagndstico certero, es el de la medicina personali-
zada de precision. En lo que se refiere a la agiliza-
cion del diagndstico certero, la medicina personali-
zada de precision ofrece un horizonte prometedor.
Sin embargo, las discrepancias relativas a la
financiacién entre las administraciones dificultan
su aplicacion.

En relacion con la financiacién de la sanidad y de
los servicios sociales, se precisaria establecer
compromisos entre el gobierno central, los gobiernos
autonoémicos y los entes territoriales. No se trata de
buscar soluciones de urgencia, sino de establecer
lineas de actuacién sociosanitarias, suficientemen-
te financiadas, que tengan un alcance a largo plazo.

Porque, ademas, esas politicas sociosanitarias
repercuten directamente en la labor que desempe-
fan los centros de salud de referencia de los pacien-
tes. Por una parte, el profesional médico tendra una
vision global de las necesidades del paciente en todos
los dmbitos; y, por otro, en los departamentos de
asuntos sociales se conocerian también las caracteris-
ticas y complejidad de las enfermedades raras.

Por todo ello, disponer de un modelo adecuado
de financiacién es una pieza clave para poder

impulsar politicas sociosanitarias efectivas y
corregir la inequidad a la que se enfrentan los
pacientes con enfermedades raras.

7. Registro unico y evaluacion

Es importante, por ello, conseguir datos concretos
sobre estas politicas, como el coste que implicaria su
implementacidn, el nimero de pacientes suscepti-
bles de beneficiarse de ellas, o cudl seria el retorno
en términos de resultados en salud, mejora de la
calidad de vida o nivel de integracion laboral de las
personas afectadas por enfermedades raras, entre
otras. Conocer estos datos permitiria a las Comuni-
dades Autdnomas establecer las bases para garanti-
zar una financiacién adecuada y suficiente para las
enfermedades raras, tanto para el ambito sanitario
como el ambito social.
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Si se creara un registro Unico coordinado que
permitiese, ademds, conocer el coste de la aplicacion
de un protocolo comdn, estariamos mucho mas
cerca de conseguir que ningun paciente aquejado
por una enfermedad rara se quedase atras. Este
registro, para conocer de forma real las necesidades
de los pacientes, deberia integrarse en el seno de
un registro de alcance europeo.

Se podria tomar como ejemplo el Plan Europeo de
Lucha Contra el Cancer, que incluye la elaboracién
de una red europea de registros del Cancer, asi como
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los aportes de la medicina personalizada y el Ademas, el registro al que nos estamos refiriendo
diagndstico molecular. Precisamente en los Ultimos repercutiria en dos aspectos fundamentales de las
meses el Consejo Interterritorial del Sistema Nacio- politicas socio-sanitarias: por una parte, credndose
nal de Salud estd trabajando en la actualizacion de partidas presupuestarias especificas destinadas a
la Estrategia en Cancer del SNS siguiendo el modelo mejorar la red de Centros de Referencia y, por otra,
europeo, un modelo que podria aportar solucién a cubriendo determinadas necesidades de los
muchas de las necesidades en torno a las enferme- pacientes, como pueden ser los desplazamientos,
dades raras. a través del Fondo de Garantia Asistencial (FOGA).

8. Conclusiones y recomendaciones

1 Para obtener mejores resultados en el diagndstico y seguimiento de la enfermedad, es impor-
tante que la formacidn de los profesionales sanitarios sea activa y continuada.

P Se recomienda la inclusién de asignaturas especificas sobre enfermedades raras en el curricu-
lum del Grado de Medicina de la Universidad en forma de asignatura optativa o de seminarios
postgrado.

EN La formacion de los profesionales debe dirigirse no sélo a cuestiones médicas, sino también al
desarrollo de las habilidades de comunicacion médico-paciente.

[} Se tiene que potenciar la figura de las Escuelas de Pacientes, siguiendo el modelo de la
Escuela Andaluza de Salud Publica, como herramientas de apoyo y formacién a los pacientes
y sus familiares.

LY Teniendo en cuenta la situacién actual la colaboracién publico-privada es ineludible para
garantizar la sostenibilidad del sistema sanitario. Esa colaboracion debe producirse entre
Sociedades Cientificas, Asociaciones de Pacientes, la Industria Farmacéutica y la Administra-
cion Publica.

(W La dispersién competencial entre los distintos niveles administrativos dificulta la coordinacién
entre los distintos departamentos en la elaboracién de politicas sociosanitarias y favorece la
inequidad territorial.

YAl Es preciso elaborar un protocolo multidisciplinar de caracter nacional, relativo al abordaje
de las enfermedades raras, para garantizar la equidad territorial.

.8 A raiz de la Proposicién no de Ley que insta al Gobierno a regular la participacién de los
pacientes en el SNS, las Asociaciones de Pacientes tienen la oportunidad de ver cumplida la
reclamacion histérica de ver reforzado su papel en el Sistema Nacional de Salud.

B Las Asociaciones de Pacientes deben participar de todo el proceso de gestion de las enferme-
dades raras y los medicamentos huérfanos.

i1} Una correcta financiacion de las enfermedades raras pasa por la creacién de un registro tnico y
coordinado que permita conocer el coste asociado a nivel estatal y autondmico. Con este
registro, ademas, se obtendria informacion que permitiria trabajar en dos aspectos fundamen-
tales de las politicas socio-sanitarias:
= a. Creando partidas presupuestarias especificas destinadas a mejorar la red de Centros de

Referencia.
= b. Cubriendo determinadas necesidades de los pacientes, como pueden ser los desplaza-
mientos, a través del Fondo de Garantia Asistencial (FOGA).
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Equipo multidisciplinar

El Observatorio lo compone un grupo
multidisciplinar de expertos. A todos ellos les une
un mismo interés, el de impulsar mejoras en la
calidad de vida de los pacientes con enfermedades
raras y sus familias.

Los expertos que conforman el grupo inicial son:

José Manuel Baltar Miguel Angel Calleja Manuel Macia Remedios Martel
Ex consejero de Jefe de Servicio de Jefe del Servicio de Farmacéutica y ex
Sanidad del Gobierno Farmacia Hospitalaria Nefrologia del directora general de
de Canarias. del Hospital Virgen de la Hospital Salud Publica de la
Macarena y ex Universitario Ntra. Junta de Andalucfa.
presidente de la Sra. Candelariay ex-
Sociedad Espafiola de vicepresidente de la
Farmacia Hospitalaria. Sociedad Espafiola

de Nefrologia (SEN).

Julio Sanchez Fierro Conxita Tarruella Francisco Zaragoza

Abogado y doctor en Presidenta de la Catedratico de

Ciencias de la Salud. Asociacion Esclerosis Farmacologia de la
Multiple Lleida y ex Universidad de Alcala.

portavoz de Sanidad
en el Congreso de los
Diputados.

Y Cariotipo
LEXION | ~#=  Larotipo

Consejeria de Salud y Familias
Escuela Andaluza de Salud Publica
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