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La Memoria de Actividades 2004, ha sido elaborada con la colaboracion

de todo el equipo de la Federacion en Espafia.

Sede Central y Delegacion Andalucia

Sevilla 95 498 98 92 andalucia@enfermedades-raras.org
Delegacion Catalunya

Barcelona 93 205 60 82 catalunya@enfermedades-raras.org
Delegacion Madrid

Madrid 91 533 40 08 madrid@enfermedades-raras.org
Delegacién Extremadura

Badajoz 92 425 23 17 extremadura@enfermedades-raras.org
Delegacion C. Valenciana

Alicante  valencia@enfermedades-raras.org

Linea de Informacién y Orientacion 902 18 17 25
www.enfermedades-raras.org
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1. MENSAJE

DEL PRESIDENTE
]

Se publicara después de la Asamblea del 2 de abril de 2005 O
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2. LAS
ENFERMEDADES RARAS

EN ESPANA
=/ /7

Mas de 3 millones de personas sufren en Espania,
una de las mas de 6.000 Enfermedades conocidas
como Raras o poco frecuentes.
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¢ Qué son las Enfermedades Raras (ER)?

Bajo esta denominacion se conocen al conjunto de patologias de baja prevalencia, es decir
aquellas enfermedades que afectan a 5 personas de cada 10.000 habitantes. La inmensa
mayoria de las ER conllevan una invalidez cronica y algunas de ellas reducen drasticamente
la esperanza de vida.

Una enfermedad es considerada como rara si afecta a menos de 185.000 personas en la
Unién Europea. En Espafia se define como aquella que afecta a menos de 20.000 personas.
En nuestro pais se calcula que Entre el 4 y el 6 % de la poblacion padece enfermedades
raras, a lo que hay que sumar las familias de estas personas, en las que en gran manera
repercute la enfermedad.

La literatura médica recoge de 6000 a 8000 Enfermedades Raras, cada una de ellas con una
gran diversidad de manifestaciones.

¢,Cudl es la situacion de un paciente con una ER?

Aparte de las circunstancias especificas de cada patologia, las personas que padecen
enfermedades raras sufren, entre otros, problemas como:

m Desconocimiento del origen de la enfermedad, desconcierto y desorientacion en el
momento del diagnostico.

Desinformacion sobre cuidados, complicaciones posibles, tratamientos y ayudas
técnicas que puedan facilitar su vida.

Desinformacion sobre especialistas
Inexistencia de centros de referencia.
Falta de protocolo de la enfermedad.
Falta de ayudas econdmicas.

Falta de cobertura legal para fomentar la investigacion sobre genética, ensayos
clinicos y nuevos tratamientos.

Aislamiento y falta de contacto con otras personas afectadas.

Falta de medicamentos especificos para tratar la enfermedad.
B Rechazo social y perdida de la autoestima.
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Actualmente, hay pocos datos epidemioldgicos y dada la baja frecuencia de los casos, se
plantean aun mayores dificultades para la investigacion.

Debido a la falta de tratamientos curativos, el principal objetivo en el tratamiento de los
afectados con ER es el aumento en su calidad de vida. Por ello, la Federacion Espafiola de
Enfermedades Raras FEDER ha venido, desde su fundacion, representando a la comunidad
de pacientes con enfermedades minoritarias, actuando sobre los problemas que les son
comunes a ellos y a sus familias.

¢Son graves las ER?

“Las E.R. o de baja prevalencia, representan globalmente un
grupo importante en lamorbimortalidad de nuestro entorno”.

La realidad de las ER es muy diversa pueden ser congénitas o adquiridas, y provocan
discapacidades fisicas, psiquicas, sensoriales o pluridiscapacitantes, siendo la mayoria
cronicas, degenerativas e invalidantes.

Frecuentemente, las enfermedades raras son a la vez severas y cronicas. Mas de la tercera
parte de ellas tienen un prondstico probable o seguramente malo. Sdlo el 20% de ellas no
tienen repercusion sobre la esperanza de vida. La esperanza de vida es inferior a cinco afios
para el 30% de los enfermos e inferior a 30 afios para el 50% de los enfermos.

Las discapacidades generadas por las ER son criticas pues solamente el 1,5% de las
enfermedades no entrafian ninguna discapacidad. Para las otras enfermedades, el 32,5% de
ellas presentan afectaciones reales pero que son compatibles con una vida normal, el 28,4%
imponen una actividad restringida tanto profesional como doméstica, el 27,% entrafia una
actividad reducida o ralentizada, el 9,1 % una pérdida total de autonomia domestica y el
0,5% exige un confinamiento en cama permanente.

Las Enfermedades Raras son la causa del 35 % de los decesos que sobrevienen antes de
un afio, del 9,5 % de los que ocurren entre uno y cinco afios y del 12,5 % de las muertes
entre los 5 y los 15 afios de edad.

¢, Qué es la Federacion de Enfermedades Raras?

“Las enfermedades raras, por el gran impacto personal y familiar,
han de incluirse en los asuntos prioritarios de la agenda politica,
como asunto prioritario a desarrollar”
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La Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) es una organizacion sin animo
de lucro, que integra a organizaciones de pacientes con patologias minoritarias y representa
su voz. En FEDER trabaja un grupo de personas profesionales y voluntarios, con el
proposito de ayudar a los pacientes y a sus familias a conseguir una mejor calidad de vida.

FEDER se creo el 17 de Abril de 1999, fruto de la iniciativa de un grupo de Asociaciones de
pacientes afectados por Enfermedades de Baja Prevalencia. Uno de los objetivos de
FEDER ha sido el conseguir un Estatuto propio para las Enfermedades Raras, de tal manera
que se puedan equiparar los derechos de los afectados por estas enfermedades a los del
resto de afectados por enfermedades comunes. Asi mismo, la Federacion pretende fomentar
la investigacion sobre Medicamentos Huérfanos que por definicion son los destinados a
combatir las E R y sindromes minoritarios.

Actualmente, FEDER es el punto de referencia en nuestro pais para todas las personas
afectadas por enfermedades poco comunes, muchas de ellas gravemente discapacitantes,
que pueden causar deficiencias motoras, psiquicas, mentales o plurideficiencias, de las
cuales el 80% de ellas son congénitas.

En cada una de sus acciones FEDER promueve la sensibilizacion de la sociedad respecto a la
integracion social que demandan los pacientes con ER para mejorar su calidad de vida.

¢,Cuéles son los objetivos de FEDER?
- Lograr el reconocimiento a nivel nacional de las Enfermedades Raras.

Concienciar a las Administraciones publicas sobre la necesidad de un Plan
Nacional para las abordar las ER como un problema de salud publica.

Promover mejoras en la atencién médica y social que reciben los afectados.

o= Exigir la designacion de Centros de Referencia Diagnostico y Terapéuticos a nivel
nacional, para cada enfermedad o grupo de enfermedades.

- La creacién de Centros de Atencion al Afectado en el que se ofrezca
informacion, apoyo social y psicoldgico y se ponga en contacto con otros
afectados.

o= Seguir la implantacion y desarrollo del Reglamento de los Medicamentos

Huérfanos, promover iniciativas de investigacion y garantizar el acceso a las
nuevas terapias, sin discriminacion.
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- Fomentar el didlogo con los profesionales de la salud y las partes interesadas.

- Fomentar y apoyar las iniciativas que impulsen la prevencion, la investigacion
genética, epidemioldgica, clinica y terapéutica de estas enfermedades, impulsando
la colaboracion con los investigadores.

= Impulsar los programas de formacion en ER.

= Crear redes de pacientes y redes de profesionales

_f'-

Defender los derechos de los afectados, reconociendo que el paciente es el centro
del sistema de salud y que sea cual sea la rareza de su enfermedad y su origen
social o cultural tiene derecho a:
B Ser escuchado, apoyado y atendido, respetando su dignidad y su
integridad fisica y mental.
B Acceder a la informacion.
B  Una esperanza razonable en una terapéutica futura.
B Acceder a los cuidados y prestaciones sociales en todo el territorio
nacional.

= Divulgar el Servicio de Informacion y Orientacion de ER U
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3. FEDER
EN ESPANA

“Gracias al trabajo de FEDER, cada vez mas, los pacientes con
Enfermedades Raras son reconocidos, como un colectivo
muy importante dentro del mundo de la Discapacidad”
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En 2004 FEDER se ha constituido como una organizacion compuesta por 84 asociaciones de
pacientes, que actla en nombre de un colectivo cercano a las 20.000 personas, entre familiares
y afectados por enfermedades minoritarias. Segun datos oficiales del ultimo afio, la Federacion
cubre mas de 400 patologias, a través del trabajo desarrollado por sus miembros.
Las asociaciones de E R han sido desde su creacion, la razon de ser de FEDER. En su nombre,
FEDER realiza una continua labor de reivindicacion de sus derechos y acttia como interlocutor
ante la sociedad espafiola para crear conciencia del problema de sanidad publica que suponen
las patologias de baja prevalencia.
Adicionalmente, FEDER es también la representante de todos los pacientes individuales, que al
no existir ninguna asociacion para su patologia se encontrarian, de otra forma, aislados y sin
ninguna voz en la sociedad.
En 2004 se han integrado en FEDER 10 nuevas asociaciones en todo el &mbito nacional.
Los nuevos miembros de FEDER durante el 2004

m Asociacion Sanfilippo Espafia

m Asociacion Espafiola de Anemia de Fanconi

m Asociacion Familias Aragonesas con Pacientes de Sindrome de Tourette y Trastornos
Asociados

m Asociacion Valverdefa de la Enfermedad de Andrade

m Asociacion Malaguefia contra el Sindrome de Fatiga Crénica
B Asociacion Catalana de Esclerosis Lateral Amiotrofica

m Asociacion Sindrome de Williams

m Asociacion X Fragil de Madrid

m Asociacion Espafiola de Sindrome de Crigler Najjar

B Asociacion de Afectados de Osteonecrosis

De esta manera, al cierre del afio, la distribucion de las asociaciones de FEDER en Espafia era
la siguiente:
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Distribucion geografica de los miembros de FEDER

Canarias &
T g I

—>2

14

Con el objetivo de conseguir una accion mas eficaz, FEDER se ha integrado en diversas
plataformas de pacientes, que le han ayudado a desarrollar una actuacién mas global en la
representacion y defensa de los afectados por ER Q.
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FEDER es miembro de las siguientes organizaciones:

EURORDIS
European Organisation for Rare Diseases

CERMI

Comité Espafiol de
Representantes de Personas
Con Discapacidad

'RMI

COMITE ESPANONI

IVE REPRESENTANTE=
DE FERSONAS

CON DISCATPACIIDAL

FORO ESPANOL DE PACIENTES .
. foro espafiol de pacientes

CONSEJO ESTATAL DE LA DISCAPACIDAD
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4. FEDER
EN EUROPA

Alrededor de 27 a 35 millones de personas en los 25 Estados
Miembros de la Unidén Europea estan afectadas

por Enfermedades Minoritarias. En la mayoria

de los paises la situacion de desproteccion

en que se hallan los pacientes es similar.
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La Federacion ha estado presente en Europa a través de EURORDIS, la Organizacion
Europea para las Enfermedades poco frecuentes. El activo papel de FEDER en el Comité
Ejecutivo de EURORDIS le ha permitido intervenir en las diversas acciones desarrolladas en
favor de los derechos de los pacientes con ER.

Nuestra organizacion es miembro del Grupo Ad Hoc del Consejo de Alianzas Nacionales, en
donde ha hecho diferentes aportaciones, entre las que se encuentra su colaboracion en la
elaboracion de los estatutos. Adicionalmente, FEDER moder6 una de las mesas redondas
de la Conferencia de Concienciacion en Cork, en Irlanda.

Adicionalmente, durante el 2004 FEDER ha traducido al espafiol mdltiples documentos para
la pagina Web de EURORDIS, al tiempo que ha hecho una primera revision del texto del
Plan de Accion de Enfermedades Raras Ill (PARD III), documento que seré publicado en el
2005.

Pertenecer a la Junta Directiva de EURORDIS, ha supuesto para FEDER estar al dia en
todas las normativas e iniciativas europeas que afectan a las ER, y estar en estrecha
relacion con las federaciones y asociaciones de ER de otros paises de Europa y organismos
europeo involucrados en este campo. En definitiva, ha abierto nuevos horizontes y
fortalecido nuestra capacidad de conocimiento y concienciacion a nivel nacional.

La importancia del movimiento europeo por las Enfermedades Raras

EURORDIS es una red de mas de 200 asociaciones de pacientes de 18 paises, que
actualmente agrupa a mas de 300 grupos de pacientes y representa cerca de 1000
enfermedades raras.

Hasta ahora, EURORDIS ha conseguido realizar con éxito varios proyectos financiados por
la Direccion General de Salud (PARD I, II, ll), la Direccion General de Investigacion
(EuroBioBank), y ha organizado tres conferencias europeas sobre enfermedades raras
(Paris, 2003, Barcelona, 2002, Copenhagen, 2001).

Fruto del intenso trabajo adelantado por la organizacion, en 2004 se ha conseguido que la
Comision Europea convocara la subvencion dentro del nuevo Programa Marco de Salud
Publica, mencionando especificamente y especialmente a las Enfermedades Raras.
Simultdneamente se ha logrado el anuncié de la Conferencia Europea en Enfermedades
Raras, que tendra lugar los dias 20 y 21 de junio de 2005, bajo la presidencia Europea de
Luxemburgo. La Conferencia ha sido considerada como un importante evento, al ser la
Unica en materia sanitaria que se desarrollara durante la presidencia luxemburguesa.
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En una perspectiva a largo plazo la organizacion tiene previsto proponer al Consejo de
Ministros y al Parlamento Europeo unas recomendaciones consensuadas, llamadas “ley
blanda”, sacada de una consulta amplia, similar a la que conseguida anteriormente para el
tabaco, cancer o enfermedades sanguineas. La aplicacion de estas recomendaciones en
todos los paises miembros seria vigilada posteriormente por la Comision Europea.

El Proyecto Paracelsus de EURORDIS

Este proyecto representa un gran paso hacia adelante por su alcance y enfoque en la
participacion de las partes interesadas y como resultado su alta implicacion en la busqueda
de una politica de salud publica para las Enfermedades Raras.

Por ello, EURORDIS ha propuesto organizar la Conferencia Europea de Enfermedades
Raras en Luxemburgo en junio de 2005. Esta conferencia reunira alrededor de 300
representantes de la Comision Europea, Parlamento Europeo, pacientes de los paises
miembros profesionales de la salud y la industria

Los resultados serdn ampliamente difundidos. Este acontecimiento aumentard la
concienciacion sobre la problemética de las ER y lanzard a las Enfermedades Raras a la
agenda politica pablica a nivel de la Comunidad y a nivel Nacional 4

“FEDER ha trabajado intensamente en los programas europeos junto con EURORDIS,
en coordinacion con otros paises de la UE. El Plan de Accién Europeo sobre ER (2000-2003),
apoyado por la Union Europea, la participacion en el COMP, Comité de Medicamentos
Huérfanos, y la aprobacion de la ley del Medicamento Huérfano
han sido algunos de los objetivos alcanzados”
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5. LOS PROYECTOS

DE FEDER EN EL 2004
]

“La cohesién del movimiento asociativo en el campo de las
Enfermedades Raras es especialmente clave, al conseguir los fines
que aisladamente cada asociacién, no podria alcanzar”.
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Area de Investigacion

La investigacion es el elemento fundamental para detectar las causas, incidencias, factores
de riesgo y tratamientos y para mejorar la calidad de vida de los afectados y familiares.

En 2004 la Federacién ha aumentado su colaboracion con los grupos de investigacion,
participando como asesor en diversos proyectos adelantados por las redes tematicas de
investigacion como la Red Epidemiolégica de Investigacion en Enfermedades Raras
(REpIER), el IIER y el IMSERSO.

La intervencion de FEDER en el Comité de Medicamentos Huérfanos de la Agencia Europea
de Evaluacion de Medicamentos (EMEA) ha sido uno de los factores que han facilitado el
que actualmente los pacientes espafoles tengan un mejor y mas transparente acceso a la
informacion en este campo.  Desde la introduccion en Europa de la legislacion sobre
medicamentos huérfanos, mas de 250 productos se estan desarrollando y alrededor de
veinte estan ya en el mercado, lo que supone una ayuda potencial para mas de 250.000
personas en Europa. Las organizaciones de pacientes, entre ellas FEDER, han sido los
responsables de este progreso.

La colaboracién con la Red epidemioldgica para la Investigacion de Enfermedades Raras,
REpIER, ha sido uno de los rasgos mas significativos en el ambito cientifico de la
Federacion. FEDER ha colaborado con el Nodo REpIER de Extremadura en un estudio
piloto sobre Calidad de Vida relacionada con la Salud (CVRS), costes sanitarios,
necesidades terapéuticas y recogidas de muestras biologicas. Proximamente se editara un
libro con los resultados del estudio.

En el mes de julio de 2003, FEDER mantuvo reuniones telefonicas con los investigadores del
grupo de calidad y carga de enfermedad del proyecto REpIER para establecer la logistica del
Estudio sobre Calidad de Vida relacionado con la Salud y la participacion de las
Asociaciones miembros. Dada la magnitud del estudio y para no incurrir en errores y gastos
se vio necesario realizar un estudio preliminar con 50 afectados pertenecientes a todas las
Asociaciones con el objetivo de evaluar los cuestionarios y definir la dificultad en su
cumplimentacion. Tras este estudio se decidio trabajar de forma gradual, empezando por las
Asociaciones que utilizaban protectores solares, hidratantes y productos de necesidad no
financiables por la seguridad social, empezando con la siguientes asociaciones (Sjogren,
Neurofibromatosis, Ictiosis, Porfirias, Nevus gigante congénito, Epidermolisis bullosa y
Esclerodermia). Por causas ajenas a FEDER los estudios se han retrasado, comenzando de
nuevo en Julio de 2004. Actualmente se estan manteniendo reuniones individualizadas entre
los investigadores y cada una de las Asociaciones participantes.

FEDER en su memoria de 2003 reivindicaba la existencia de un Registro de enfermedades
raras, esto se ha aceptado y concretado por parte de la Comunidad Extremefia con la
creacion desde la Consejeria de Sanidad y Consumo de un REGISTRO OFICIAL de casos
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de E.R. mediante ORDEN de 14 de Mayo de 2004 (DOE N° 59 de 25 de Mayo) por la que se
crea el Sistema de Informacion sobre E.R. en la Comunidad Autonoma de Extremadura,
Unico registro oficial en Europa sobre estas patologias. Este sistema de informacion tiene por
objeto cubrir las necesidades informativas que permitan conocer la incidencia, prevalencia,
historia natural y otros aspectos de las E.R. Propuesta que se esta trabajando a nivel
Nacional.

En el mismo periodo, FEDER ha continuado la colaboracion y coordinacion con el Instituto
de Enfermedades Raras, participando activamente en el Comité de Etica y en el Comité de
Asociaciones.

Dentro del Area de Investigacion, se cuenta ademas el campo de formacion en ER a
profesionales de la salud. En este ambito, la intervencion de FEDER ha sido cada vez mas
valorada, y por lo tanto se han multiplicado los cursos y conferencias en los que
representantes de la Federacion han aportado su punto de vista sobre la problematica de los
pacientes. De esta manera, es evidente como FEDER ha conseguido consolidarse como un
punto de referencia, también, ante los profesionales de la salud.

La investigacion sera una de las lineas prioritarias que orientaran el desarrollo de FEDER en
el medio y largo plazo.

Area de Comunicacion y Sensibilizacion

La presencia de las ER en los medios de comunicacion ha sido diaria, especialmente en el
mundo digital. Ante el grave problema de desproteccion sanitaria en que se encuentran los
afectados por las ER, los medios se han mostrado paulatinamente mas receptivos a
trasladar a la sociedad espafiola las mdiltiples reivindicaciones de la Federacion en la
defensa de los derechos de los pacientes.

FEDER ha participado en programas de television, de radio, especiales de prensa tanto en el
ambito nacional como regional, representando siempre a los 3 millones de pacientes que
sufren en silencio las dificultades de vivir con una Enfermedad Rara.

Por otra parte, FEDER ha desarrollado actividades de comunicacion, para sensibilizar a la
Administracion Publica, a los profesionales de la salud y a diversos colectivos sobre la
necesidad de establecer un Plan de Accidn Integral en favor de los Pacientes con ER. Las
actuaciones han sido coordinadas en cada comunidad auténoma por las delegaciones de la
Federacion.

En el mes de febrero de 2004, tuvo lufar el Il Congreso Internacional de Medicamentos
Huérfanos y Enfermedades Raras, uno de los foros mas importantes del sector en Espafia,
en los ultimos afios. El evento organizado por el Colegio Oficial de Farmacéuticos de Sevilla
y FEDER, sirvi6 de escenario para que los pacientes reclamaran, una vez mas, la necesidad
de un plan nacional de accion para los mas de 3 millones de personas afectadas. A lo largo
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del Congreso, los propios pacientes y sus familiares contaron sus experiencias y el dia a dia
de su enfermedad, al tiempo que pidieron un incremento de los fondos para la investigacion
genética, epidemioldgica, clinica y terapéutica en este tipo de enfermedades y subrayaron la
necesidad de participar en el Comité Consultivo del Consejo Interterritorial de Salud.

En noviembre del mismo afio, se realiz6 la segunda edicion de las “Jornadas Andaluzas de
familiares y pacientes afectados por E R” que reunieron en un mismo lugar a mas de 150
personas, entre asociaciones, pacientes, expertos de la salud, politicos y medios de
comunicacion. A través de las jornadas, FEDER consiguio fijar la atencién publica sobre las
barreras que experimentan los afectados. Durante la semana que acogio el encuentro, los
principales medios de comunicacion difundieron reportajes, noticias y documentales sobre la
precaria calidad de vida de los pacientes de una ER, invitando a la reflexion sobre las
necesidades urgentes de los enfermos.

En el marco de las Jornadas, la Consejera de Salud de la Junta de Andalucia anuncié la
firma de un convenio de colaboraciéon con FEDER para impulsar proyectos que ayudasen a
la integracion sanitaria y asistencia social de los enfermos. El convenio sera firmado en
2005.

Adicionalmente, es importante destacar la actuacion conjunta de FEDER con otras
plataformas de pacientes con discapacidad. Es el caso de la Fundacion ONCE, con la cual
FEDER colaboro para realizar un proyecto especial sobre ER, en el reportaje se reflejaron
patologias como Esclerodermia, Esclerosis Tuberosa, Paraparesia Espastica Familiar,
Aniridia e Inmunodeficiencias Primarias.

FEDER ha sido un activo colaborador en la publicacion de las Guias de Familia sobre ER
para difundir informacion sobre patologias como Porfirias, Neurofioromatosis y
Esclerodermia, llevada a cabo por el IMSERSO.

La péagina Web de FEDER ha sido en el 2004 uno de los medios de difusion mas
importantes en el campo de las ER en Espafia. Cada dia la pagina web registrd cientos de
visitas. A través de la pagina de la Federacion, las asociaciones de pacientes han
aumentado su capacidad de hacerse visibles en la red. Para los miembros, FEDER ha
desarrollado un servicio de publicacion de eventos y noticias importantes en la pagina de
inicio.  Esta iniciativa que ha contado con una gran acogida entre los usuarios ha permitido
el difundir, de forma rapida y sencilla, cientos de seminarios, programas, reuniones y
actividades que de otra manera se quedarian con una restringida convocatoria.

La Revista “Papeles de FEDER" ha alcanzado en el 2004 los 4500 ejemplares por trimestre.
La distribucion de nuestra publicacion corporativa se ha realizado en todo el territorio
espafiol, llevando las reivindicaciones de la comunidad de pacientes a los representantes de
la sanidad puablica, la red de profesionales de la salud, investigadores, medios de
comunicacion, universidades, centros hospitalarios, organizaciones de discapacidad,
asociaciones miembros y al amplio nimero de personas interesadas en el campo de las ER.
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Area de Apoyo a las Asociaciones

La creacion de redes de pacientes y el apoyo a las asociaciones constituyen un eje esencial
de la gestion de FEDER. Por este motivo, se han continuado realizando actividades de
asesoramiento y apoyo a las entidades, especialmente en lo correspondiente a su creacion y
mantenimiento.

Entre las actividades estuvieron:
Orientacion sobre actividades en el &mbito de accion social
Asesoramiento en materia de valoraciones de discapacidad y pensiones
Tramites ante organismos publicos
Apoyo en la elaboracion de subvenciones y justificacion
Colaboracion en la organizacion de Jornadas y otros eventos de sensibilizacion
Apoyo en la elaboracion de publicaciones
Apoyo en encuentros de pacientes
Orientacion en los Planes de actuacion de la asociacion
Acompafiamiento en presentaciones y ponencia sobre las ER

En cada delegacion se han creado y coordinado Grupos de Apoyo y Grupos de Ayuda Mutua
para acompafar y orientar a las personas afectadas directa o indirectamente por patologias
raras.

El equipo de Trabajo Social ha colaborado con las asociaciones, valorando sus necesidades,
atendiendo sus inquietudes y orientando a las asociaciones en la bisqueda de facilitarles el
éxito de sus proyectos. En el marco de éste programa, FEDER ha realizado el envio
sistematico de noticias e informacion de interés, aprovechando las ventajas del trabajo en
red (correo electronico).

De otra parte, la Federacion ha desempefiado un importante apoyo para las Asociaciones en
la localizacion de afectados, el contacto con especialistas y la busqueda de recursos
sanitarios.

Asi mismo, con el animo de hacer crecer el movimiento asociativo, la pagina Web de FEDER
ha acogido mdiltiples convocatorias para crear nuevas asociaciones de pacientes con
enfermedades que hasta ahora no tenian ninguna organizacion de referencia.

Y es que los pacientes que se encuentran aislados, sin ninguna asociacion, son uno de los
publicos principales de FEDER. Para ellos, se ha disefiado un Servicio especial de
Informacion y Orientacion (SIO) en el que se les facilita contacto con otros pacientes,
informacién con especialistas, organizaciones @ cualquier otro recurso que el equipo social
tenga a su alcance y considere de utilidad para el paciente. Entre las facilidades también se
encuentra el apoyo en las solicitudes de segundas opiniones y derivaciones de afectados.
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Area de Nuevos Proyectos

En la actualidad y siguiendo el trabajo comenzado en afios anteriores, se esta haciendo una
Encuesta sobre los Recursos Hospitalarios para las Enfermedades Raras en Andalucia con
la colaboracién de todo el tejido asociativo de FEDER.

Esta iniciativa tiene como objetivo identificar a los especialistas medicos en cada una de
estas enfermedades. Los datos obtenidos seran de gran utilidad para los pacientes
afectados por una patologia de baja incidencia no sélo en esta Comunidad Auténoma sino
en el resto de Espafia.

Asimismo y en coordinacion con las delegaciones de Extremadura y Andalucia, se ha
iniciado el proyecto de codificacion de las necesidades sociales y educativas de las personas
con ER, utilizando para ello la Clasificacion Internacional del Funcionamiento, de la
Discapacidad y de la Salud, que proporcionara un lenguaje unificado con el que estandarizar
los datos.

De forma complementaria, se han comenzado a desarrollar actividades de orientacion
laboral. Este servicio, que todavia se encuentra en una fase inicial, nace con la idea de
consolidar su funcionamiento en el 2005.

Area de Incidencia Politica

FEDER ha realizado un arduo trabajo de reivindicacion ante la Administracion Publica en
nombre del inmenso colectivo que representa. Las peticiones han sido elevadas a nivel
autonémico, nacional, asé como ante el Consejo Interterritorial de Sanidad.

Entre las principales propuestas de FEDER se encuentran:

W La necesidad de disefiar un Plan Nacional para los pacientes con E R de acuerdo
con la especificidad de estas patologias

La creacion de Centros de Referencia por enfermedad o grupo de enfermedades

La mejora en la precariedad de la asistencia sanitaria

La mayor accesibilidad a los Medicamentos Huérfanos

El disefio de una politica real de apoyo a la Investigacion en E R

La urgencia de un sistema de registro nacional de pacientes con ER para conocer la
real incidencia y prevalencia de las ER, entre los mas importantes.

Finalmente, es de destacar que la trayectoria de FEDER le ha posibilitado ser consultada en
calidad de experta, en diversos planes de ordenacion y coordinacion sanitaria, como ha sido
el caso en el Plan de Salud de Extremadura 2005-2008 U
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6. EL SERVICIO DE )
INFORMACION Y ORIENTACION
SOBRE ENFERMEDADES RARAS (SIO)

“Gracias por su ayuda y dedicacion. Conocer a otras personas
con mi misma enfermedad, ademas de permitirme compartir
experiencias, me ha dado nuevas esperanzas. Gracias una vez mas”.

Comentario de un usuario de SIO

S1®

Sorvioio de Infizrmeeidn ¥ Crienineilin
schws Bnfrrsderdes Bares

902 18 17 25

‘HABLA CON NOSOTROS,
QUEREMOS ORIENTARTE”
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El Servicio de Informacién y Orientacién es un servicio gratuito que tiene el objetivo de dar
respuesta a dos de las principales necesidades de los pacientes con E R: la falta de
informacion y el aislamiento que supone una enfermedad desconocida.

¢ Qué puede ofrecer el SIO?

m Contribuir al mejor conocimiento y difusion de las patologias minoritarias con informacion
concreta.

B Potenciar las asociaciones de pacientes que existen y ayudar a la creacion de nuevas
asociaciones.

® Informar sobre centros de referencia, especialistas u otros recursos.

B Proporcionar atencién directa a pacientes que tengan patologias raras y no exista una
asociacion que les represente

m Facilitar el contacto de pacientes con la misma patologia, creando REDES DE
PACIENTES

m Elaborar informes para la Administracion y autoridades competentes para que se
contemple la necesidad de atencion sobre casos detectados por FEDER.

A través del Servicio de Informacion y Orientacion (SIO), el equipo de profesionales de

Trabajo Social conectados en red se comparten una base de datos sobre recursos,

profesionales, centros y servicios médicos especializados en sindromes de baja prevalencia,

tanto en Espafia como en otros paises colaboradores. A partir de esta estructura

organizativa se consigue desarrollar una compleja red de informacién disponible para todos

aquellos afectados y sus familias.

El SIO ha continuado siendo una herramienta fundamental para FEDER, en su propdsito de
fortalecer la creacion y el fortalecimiento de nuevas redes de pacientes con enfermedades
raras.

En 2004, estos han sido los principales datos del SIO...

Se publicaran después de la Asamblea del 2 de abril de 2005 O
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7. LA

COLABORACION INSTITUCIONAL
]

FEDER reclama el derecho de los pacientes con ER
a la participacion y consulta en el desarrollo de
las politicas médicas y sanitarias que les afectan.

Pagina 27 de 46 Memoria Anual de Actividades 2004



D
%..\ Federacion Espafiola de Enfermedades Raras

"

Para la realizacion de los proyectos e iniciativas FEDER ha contado con la colaboracion de
organismos publicos y privados tanto a nivel nacional como autondmico. Gracias a este
respaldo y trabajo en conjunto, se han conseguido mejores resultados en los proyectos de
FEDER.

En este mismo apartado, la Federacion ha contado con la inestimable colaboracion de
Universidades y escuelas de estudios en ciencias de la salud organizando cursos dirigidos a
profesionales de Atencion Primaria. Estas actividades han tenido como objetivo la
orientacion sobre la sospecha diagndstica, el seguimiento al paciente con una ER, entre
otros. La difusion de las acciones formativas han servido para que la Federacion entre en
contacto con diversos Servicios de Pediatria, Neurologia, Medicina Interna, Servicios de
Rehabilitacion de Hospitales, asi como a Sociedades Cientificas, en distintos lugares de
Espana.

Por otra parte, en el Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER), FEDER ha
participado en los Comité de Etica y Comité de Asociaciones de pacientes.

De igual forma, se han estrechado los lazos de colaboracion en el area de gestion social con
el Ministerio de Sanidad y Consumo y por supuesto, el IMSERSO.

Finalmente, sin desconocer el largo camino que aun falta por recorrer en el mejoramiento de
la calidad de vida de los pacientes, todas estas colaboraciones le han permitido a FEDER
avanzar en su objetivo de aumentar la concienciacion sobre las necesidades socio sanitarias
de los afectados.

En el 2004, la Federacion ha sumando un afio mas como miembro del CERMI, ha
participado en las siguientes comisiones:

Comisién de Accesibilidad D. Francisco Rodriguez (AEPEF)

Comision de Relaciones CERMIS Autondmicos

Comisién de Admisién de Nuevos Socios y Normativa

Comisién de la Mujer con Discapacidad Dfia. Pilar de la Pefia Garcia Tizon(AESS)
Comisién de Accion contra la Discriminacion Diia. Pilar Pefia (AESS)

Comision de Vida Auténoma y Discapacidad Severa Dfia. Teresa Baltad (ASEM) y Ana
Séanchez (ALDEC)

Comision de Promocion de la Salud D. Moisés Abascal (ADAC), Dfia. Isabel Campos (A.
A. ATAXIAS CASTILLA LA MANCHA) y Dfia. Sonia Eschabacher (AEE)
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Comision de Asuntos Europeos Dfia. Rosa S. de Vega (A. E. ANIRIDIA)

Comision de Proteccion Social Diia. Manuela Perez Perez (AEE)

Ademas, la colaboracion con otras instituciones sociales le ha permitido a FEDER contar con
alumnos en practicas, formar a sus técnicos y voluntarios y, en definitiva, mejorar la gestion
de la entidad 4
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8. VOLUNTARIOS

DE FEDER
]

Por su inestimable ayuda,

Por su trabajo incondicional

Por su esfuerzo y dedicacion,

a todos nuestros voluntarios gracias.

El equipo de voluntarios de FEDER ha facilitado el aumento de su capacidad de actuacién. Con
su trabajo desinteresado, la Federacion ha multiplicado las posibilidades de servicio hacia los
pacientes. Entre los voluntarios se cuentan estudiantes y profesionales de diversas areas
(medicina, psicologia, derecho, trabajo social, informatica) quienes, sensibilizados con la realidad
de las ER, han decidido sumar su esfuerzo para hacer realidad la mision de la organizacion.

Por su inestimable ayuda a todos ellos gracias.
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9. EQUIPO HUMANO

DE FEDER
=

Un agradecimiento especial a todo nuestro equipo humano,
pues han sido quienes dia a dia han construido
este gran proyecto llamado FEDER
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La estructura y las delegaciones de FEDER siguieron consolidandose a lo largo del
territorio espafiol. Esta fue la organizacion de la Federacion en el 2004.

SEDE Y DELEGACIONES FEDER 2004

Junta Directiva

Sede Central
Nelly, Daniel, Claudia

D. D. D. D. D.
Andalucia Catalunya Extremadura Madrid C.A.
Valencia
.Angel, Nelly, - — u Pilar, Vanesa, "
Daniel, Elena, Ester, Elia, Neus Me José, Estrella Nieves Nicolas
Claudia
; . . | H

Esevilla TBarceIona ®Badajoz " Madrid Alicante
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10. ORGANO
DE GOBIERNO

“Para conseguir una auténtica integracion, hay que

fomentar medidas sociales y sanitarios de apoyo a los
pacientes y las asociaciones que compensen las desventajas
gue tienen por padecer enfermedades poco frecuentes”
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A la edicion de esta Memoria la Junta Directiva de FEDER, ratificada en la Asamblea
General Extraordinaria del 2 de octubre de 2004 en Madrid, estaba conformada de la
siguiente forma:

CARGO PERSONA

Presidente Moisés Abascal Alonso

Asociacién ADAC

Vicepresidente Rosa Séanchez de la Vega

Asociacion Espariola de Aniridia

Secretario Francésc Valenzuela i Benavente

Asociacion Catalana para la Neurofibromatosis
Tesorero José Luis Torres Benitez

Asociacion Andaluza de Fibrosis Quistica
Vocal Emilio Martin Alonso

Asociacion Andaluza de Sindrome de Tourette
Vocal Pilar de la Pefia Garcia Tiz6n

Asociacion Espafiola de Sindrome de Sjogren
Vocal Antonio Pefia Torres

Asociacion de Pacientes de Huntington de la
Provincia de Cadiz

Vocal Isabel Calvo

A. d’ afectats per Retinosis Pigmentaria a Catalunya
Vocal Jacinto Sanchez Casas

Asociacion Espafiola de Esclerodermia

Monica Merino

A. Gaucher

Los miembros de la Junta Directiva, son representantes de organizaciones de pacientes con
ER miembros de la Federacion. Sus cargos son voluntarios y cada uno de ellos ha sido
elegido democraticamente por votacion.
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En el ambito autonémico las delegaciones han contado con la valiosa colaboracion de los
delegados, quienes de forma desinteresada, han apoyado el crecimiento de la Federacion en
cada Comunidad:

 DELEGACIONES ]

D. Extremefa M° José Sanchez Martinez
Asociacion Espariola de Esclerodermia
D. Madrid Pilar Pefia Vasquez
A. Madrilefia de Tourette
D. Andaluza Angel Gil Fernandez
A. Espafiola de Paraparesia Espastica
Familiar
D. Catalana Ester Chesa Octavio
Associacio d'Afectats de Siringomiélia.
D. Valenciana Nicolas Beltran Sogorb
SIMA
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11. INFORME

ECONOMICO
=
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12. AGRADECIMIENTOS
=
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Desde FEDER queremos agradecer el apoyo de La Administracion publica nacional, asi como al
conjunto de Administraciones Autonémicas, que han colaborado con las delegaciones de FEDER

en Andalucia, Catalufia, Extremadura y Madrid.

Asi mismo, damos las gracias a las

Fundaciones y organizaciones del ambito privado que han contribuido a que la mision de FEDER
sea hoy una realidad. Por su valiosa ayuda, la comunidad de pacientes reitera su

agradecimiento.

A continuacion, presentamos la lista de éstas organizaciones

Ministerio de Trabajo y Asuntos Sociales

SEBIEIMI&DEEYEU oE

05 OCIALES,
I.llNiSTER!O FlllLllﬂl’ DISCAPACIDAD
% VASINTOS S0CHLES _—

Consejeria de Sanidad
Junta de Extremadura

Consejerva de
AL Sanidad Y Consumo

Universidad de Barcelona

sl UNIVERSITAT DE BARCELONA

555

ANYS LB
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Consejeria de Familia y Asuntos Sociales  Consejeria de Sanidad
Comunidad de Madrid Comunidad de Madrid

"

L4

Sanidad
¥ Consumo

Consejeria de Gobernacion Servicio Andaluz de Empleo
Junta de Andalucia

4 \\ £\ Senvicio Andaluz de Empleo

' CONSEJERIA DE EMPLED

Consejeria de Igualdad y Asuntos Sociales. Junta de Andalucia

Ayuntamiento de Barcelona

=)

0 Ajuntament de Barcelona

Generalitat de Cataluia

i gencat

Wi gencal. net
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Diputacion de Badajoz

Instituto Catalan de Servicios Sociales

Fundacién Inocente Inocente
FUNDACION

iNOCENTE

Fundacién Auris 4

I

F UND A C

AURIS 4

www.fundacioauris4.org
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GENZYME

genzyme

Real e llustre Colegio Oficial de Farmacéuticos de Sevilla
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13. ¢COMO

ENCONTRARNOS?
=
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Puedes llamar al
902 18 17 25

Escribir a
feder@enfermedades-raras.orq

Visitar la pagina
www.enfermedades-raras.org

Central y delegaciones

Sede Central y D. Andalucia

Sevilla 95 498 98 92 andalucia@enfermedades-raras.org

D. Catalunya

Barcelona 93 205 60 82 catalunya@enfermedades-raras.orq
D. Madrid

Madrid 91 533 40 08 madrid@enfermedades-raras.org

D. Extremadura

Badajoz 92 4252317 extremadura@enfermedades-raras.org

D. C. Valenciana

Alicante  extremadura@enfermedades-raras.org
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14. ANEXOS
]
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ARTICULOS DE FEDER

m Problematica y necesidades de los afectados por una Enfermedad Rara. Las
Propuestas de FEDER. M2 José Sanchez, Estrella Mayoral, Jacinto Sanchez.

m El Paciente y el Médico ante una E R. M2 José Sanchez.

m Enfermedades Raras y discapacidad”. Il Congreso virtual sobre discapacidad y derecho
en el nuevo milenio. FUTUEX (Fundacion tutelar de Extremadura). M@ José Sanchez
Estrella Mayoral, Jacinto Sanchez, Enrique Galan.

m Enfermedades Raras: Situacion y Entorno Social de la mujer. M2 José Sanchez y Pilar
de la Pefia Garcia-Tizdn.

m Colaboracion en el libro “Enfermedades Raras: Un enfoque préactico” editado por el
Instituto de Salud Carlos IIl, en el capitulo “Movimiento Asociativo”. Moisés Abascal y M2
José Sanchez.

m Colaboracion en el libro “Las E R en Andalucia” Editado por la Junta de Andalucia, en el
capitulo “Formacion en E R". M@ José Sanchez. Y “Asociaciones de enfermos y
afectados por Enfermedades Raras”. Moisés Abascal y M2 José Sanchez.
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