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INTRODUCCION

¢Qué son las enfermedades raras?

El concepto de “Enfermedad Rara” (ER), “Enfermedad Poco Frecuente” (EPF) o “Enfermedad
Minoritaria” (EM) esta basado, fundamentalmente, en criterios de prevalencia y gravedad. La
Organizacion Mundial de la Salud (OMS) las define como aquellas en las que hay peligro de
muerte o de invalidez cronica y baja incidencia (menos de 5 casos por cada 10.000 habitantes
en Europa).

Desde la perspectiva médica, las ER estan caracterizadas por el gran namero y la amplia
diversidad de desérdenes y sintomas que varian no sélo de enfermedad a enfermedad, sino
también dentro de la misma patologia. La misma condicion puede tener manifestaciones
clinicas muy diferentes de una persona afectada a otra. Hay, en efecto, una notable diversidad
de subtipos de la misma enfermedad. Desde datos de la Agencia Europea de Medicamentos,
hay entre 5.000 y 8.000 enfermedades raras distintas en la Unién Europea (UE), que afectan a
los y las pacientes tanto en sus capacidades fisicas, como en sus habilidades mentales. El 85%
de las enfermedades raras son crénicas, el 65% son graves e invalidantes, y muchas de ellas
degenerativas, y en casi un 50% de los casos, afectan el prondstico vital de quien la tiene.

Se estima, desde la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), datos de 2012, que existen mas
de 3 millones de personas afectadas en Espana, 30 millones en los 25 paises europeos, 25
millones de norteamericanos, 42 millones de personas en Iberoamérica y alrededor de 400
millones en todo el planeta, esto es, entre el 6 y el 8% de la poblacion mundial.

0

¢Qué caracteristicas principales definen las anomalias congénitas?

La OMS define las anomalias congénitas como “anomalias estructurales o funcionales, como
los trastornos metabdlicos, que ocurren durante la vida intrauterina y se detectan durante el
embarazo, en el parto o en un momento posterior de la vida”.

Desde la plataforma digital especializada en contenidos de salud, Efesalud?, se recoge que
entre un 3 y 5 por ciento de los recién nacidos a nivel mundial tiene algin tipo de anomalia
congénita que, de forma individual, cumple con la consideracion de enfermedad rara en base a
su frecuencia.

Por su parte, Eva Bermejo, coordinadora del Estudio Colaborativo Espanol de Malformaciones
Congénitas (ECEMC) del Centro de Investigacion sobre Anomalias Congénitas (CIAC), precisa en

1 http://www.efesalud.com/defectos-congenitos-recien-nacido,
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relacion a este dato que “este porcentaje global de defectos congénitos no es nada
despreciable, pero a su vez si consideramos la frecuencia de cada uno de ellos,
individualmente, evidentemente entran dentro de la categoria de enfermedades raras, que son
aquellas que afectan a menos de 5 por cada 10.000 habitantes [...] Podemos decir que la
mayoria de los defectos congénitos cumplen con la definicion de enfermedad rara, pero
también que muchas de las enfermedades raras ya se manifiestan en el momento del
nacimiento y, por tanto, son congénitas”.

Concretamente, en Espana, alrededor del 27% de las muertes ocurridas antes de cumplir los 5
anos de edad son debidas a defectos congénitos, segin datos de la OMS.

C CIF G91018549 Declarada de utilidad Publica el 26 de Marzo de 2010
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Actualizacion del estudio ENSERio.

Durante el ano 2017 se han actualizado los datos recogidos en el 2009 para el primer estudio
ENSERiIo. En esta nueva recogida de informacion, se han obtenido resultados desagregados por
tipos o grupos de patologias.

(2]

Metodologia cuantitativa: técnica de encuesta.

En el presente Informe se analizan, de manera especifica para el grupo de patologias anomalias
congeénitas, los resultados de la encuesta empleada para la realizacion del estudio ENSERio de
2017, aplicada a las personas con EPF y sus familias, asi como también a entidades
representativas de un gran numero de enfermedades.

El cuestionario se aplicd entre octubre de 2016 y marzo de 2017. Para conseguir una muestra
adecuada y representativa, se utilizaron los recursos de FEDER, del CREER y del SpainRDR del
Instituto de Salud Carlos Ill, a través de sus redes corporativas, pero también de
comunicaciones en reuniones, congresos y asambleas.

En este punto es importante destacar que un gran nimero de personas participantes -aunque
no se puede determinar exactamente su cuantia- provinieron del grupo de pacientes
registrados del SpainRDR del Instituto de Salud Carlos Il (aproximadamente 5.000).

El universo del estudio ENSERIo lo constituyen las personas detectadas a través de sus diversas
fuentes de informacion por los registros autonémicos de ER de Espana y centralizadas por el
SpainRDR, e incluye la peninsula, Baleares, Canarias y las ciudades auténomas de Ceuta y
Melilla. La muestra total seleccionada es de 1.576 personas, aunque esta muestra varia en
algunas variables por la no respuesta, es decir: en algunas variables no todas las personas
informantes dieron respuesta a la pregunta y esto determina el nimero total de respuestas.
Segln estos parametros sociodemograficos, para un nivel de confianza del 95,5%, y una
prevision maxima de heterogeneidad (P=Q=50), el margen de error para el conjunto de los
datos es de +/- 2,58%.

El Estudio ENSERio afirmaba en su Capitulo 2, que “los datos por tipos de enfermedades
presentan también algunas limitaciones. La primera de ellas tiene que ver con el hecho de que
no existe —como se senala mas adelante- un consenso unanime acerca de qué enfermedades
deben situarse en cada uno de los grupos o, dicho a la inversa, acerca de cual es el grupo al
que corresponde cada enfermedad. El criterio para situar las enfermedades que finalmente
forman parte de la muestra en los grupos correspondientes fue el del CIE-10".

La segunda limitacion es la circunstancia de que hay algunos grupos de patologias
infrarrepresentados, por no disponer de respuestas suficientes por parte de personas con
determinados tipos de patologias. En este sentido, las comparaciones entre patologias son
exclusivamente validas para la muestra recogida en este estudio, tratando de ofrecer una
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primera aproximacion a la realidad de este colectivo, por grupos de patologias, a través de la
informacion obtenida.

0

Técnicas de analisis.

Se realiz6 un analisis descriptivo de los datos obtenidos, a partir de las variables del
cuestionario, para observar las grandes tendencias de la situacion y de las necesidades de las
personas con enfermedades poco frecuentes de tipo anomalias congénitas en Espana, para lo
cual se han utilizado la distribucion de frecuencias y el analisis de estadisticos univariables.
Esto permitid6 un analisis mas especifico de necesidades y dificultades de estas patologias,
atendiendo a su posicidon respecto al resto de grupos de patologias.

% Porcentaje de enfermedades raras de la clasificacion “anomalias congénitas” en la
actualizacion del estudio ENSERio.

Grupo Anomalias Congénitas | 394 de 1576 encuestas recogidas 25% del estudio

Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017.
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DETECCION DE NECESIDADES:

ENFERMEDADES RARAS DEL GRUPO ANOMALIAS CONGENITAS

PERFIL SOCIODEMOGRAFICO

A fin de realizar un analisis fidedigno de la realidad de las personas con una patologia del grupo
de anomalias congénitas, es necesario conocer el perfil sociodemografico estudiado
(especialmente si se tiene discapacidad o no, la edad y el sexo de las personas con este tipo de
patologias), por ser variables que influyen en las necesidades que presenta el colectivo.

Discapacidad

Grafico 1. % de personas con anomalias congénitas con algun tipo de discapacidad.

En relacion a la muestra analizada en la actualizacion del estudio ENSERIo, el porcentaje de
personas con este tipo de patologias que afirmd tener algun tipo de discapacidad, fue del 85%.

Discapacidad

15%

No discapacidad

H Si discapacidad

Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017
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Tabla 1. N° de personas con el grupo de anomalias congénitas, por tipo de discapacidad

Tipos de discapacidad

300

250

200

150

N° de personas

100

50

Motora Intelectual De la visién De la audicion Psiquiatrica

De entre las personas que declararon tener algun tipo de discapacidad, la mas comun entre las
anomalias congénitas era la motora (66%), seguida por la intelectual (mas de la tercera parte
de este colectivo: 39%), la visual (18%), la psiquiatrica (12%) y, finalmente, la menos comdin: la

auditiva, con un 6%.

Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017

Mas de la mitad de la poblacion, el 62% de las personas con anomalias congénitas raras,
declararon tener muchas o bastantes dificultades para desarrollar actividades de la vida diaria.

Og CIF G91018549 Declarada de utilidad Publica el 26 de Marzo de 2010
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En relacion a esta circunstancia, las necesidades que presenta el colectivo son diferentes a las
de otros grupos de patologias.

Edad

Grafico 2. % de personas con anomalias congénitas, por edad
Las enfermedades raras del tipo anomalias congénitas se caracterizaba por un perfil
fundamentalmente joven y, concretamente, de menores, quienes representaban la mitad de la
muestra recogida para esta poblacion.

Por su lado, las personas mayores de 50 anos representaban una décima parte (11%) y el resto
de personas en edad adulta, entre 18 y 50 anos, el 39%.

Edad

Hm Menores de 18
m 18-30
11% m 31-50

‘ m Mayores de 50

Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017
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Sexo

Grafico 3. % de personas con anomalias congénitas, por sexo.

Como en otros grupos de patologias, existia entre las anomalias congénitas un porcentaje
mayoritario femenino, representando el 59% de la muestra y superando, de esta forma, la
mitad de la poblacion. Este dato se corresponde con el patron comudn de las enfermedades
raras que, tal y como recoge la Actualizacion del estudio ENSERio, se basa en un mayor
porcentaje global de mujeres (61%).

Sexo

| Varon
Mujer
99%
Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017
C ‘ CIF G91018549 Declarada de utilidad Publica el 26 de Marzo de 2010
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SATISFACCION CON LA ATENCION SANITARIA

La actualizacion del estudio ENSERio recogia una pregunta especifica para las personas con
enfermedades poco frecuentes y sus familias acerca de la satisfaccion (o insatisfaccion) con la
atencion sanitaria.

El estudio concluye que algo mas de un tercio, el 36% de las personas con patologias del tipo
anomalias congénitas, afirmaban estar insatisfechas con la calidad de la atencion sanitaria.

Por otro lado, pese a que los mayores porcentajes de esta poblacion se concentraron en las
valoraciones negativas de la atencion a su patologia (1 de cada 4), no estuvo entre los grupos
mas criticos y con apreciaciones mas negativas (un 17% la valoré como “buena” y un 4% como
“muy buena”, siendo este Ultimo de los porcentajes mas altos en este ambito).

% Centros de Servicios y Unidades de Referencia (CSUR)

Por su parte, y en relacion al conocimiento sobre los Centros, Servicios y Unidades de
Referencia del Sistema Nacional de Salud (CSUR)2 para la atencion de su patologia especifica,
el grupo de anomalias congénitas no destacaba por ser un gran conocedor de dichos centros,
siendo conocidos por menos de la mitad de esta poblacion especifica (36%). En esta misma
linea, se encontraba a una distancia de casi el doble de personas respecto al grupo de
patologias circulatorias o respiratorias (65% y 60%, respectivamente) que conocian CSUR para
su patologia y que, ademas, presentaban valoraciones positivas sobre los mismos.

% Diagnéstico y tratamiento.
v Acceso al diagnostico

En la actualizacion del estudio ENSERio se recogian resultados por encima del 75% para todos
los grupos de patologias acerca del acceso a un diagnostico.

En el caso de las anomalias congénitas, se indico en un 92% de la muestra analizada en el
estudio disponer de diagndstico.

2 El Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad define:

Centro de Referencia: Centro sanitario que dedica fundamentalmente su actividad a la atencion de
determinadas patologias o grupos de patologias que cumplan una o varias de las caracteristicas establecidas
en el Real Decreto 1302/2006 (https://www.boe.es/boe/dias/2006/11/11/pdfs/A39503-39505.pdf)

Servicio o Unidad de Referencia: Servicio o unidad de un centro o servicio sanitario que se dedica a la
realizacion de una técnica, tecnologia o procedimiento o a la atencion de determinadas patologias o grupos de
patologias que cumplan una o varias de las caracteristicas establecidas en el Real Decreto 1302/2006,
aunque ademas ese servicio o unidad atienda otras patologias para las que no seria considerado de referencia.

| C CIF G91018549 Declarada de utilidad Publica el 26 de Marzo de 2010
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Cabe senalar, a pesar de la baja proporcion, que un 8% de las personas con anomalias
congénitas analizadas afirmaron tener diagnéstico pero sin confirmar, siendo uno de los cuatro
grupos de patologias con mayor porcentaje de diagnostico no confirmado.

Aun presentando una cifra mayoritaria de acceso al diagnéstico, los datos revelan que en este
grupo de patologias un 42% de la muestra habia sufrido demora en dicho acceso. Entre las
consecuencias mas senaladas de esta demora destacaban, fundamentalmente, no recibir
ningln apoyo, ni tratamiento y el agravamiento de la enfermedad y de sus sintomas, ambos
senalados aproximadamente por una cuarta parte de la poblacion estudiada que habia tenido
demora en el diagnostico (24%).

Grafico 4. % de personas con anomalias congénitas que habia sufrido demora en el
diagnostico.

Demora en el diagnéstico

58% _
LINY No
Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017
C | CIF G91018549 Declarada de utilidad Piblica el 26 de Marzo de 2010
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Y Acceso al tratamiento

Como se ha senalado previamente, el hecho de no disponer de un diagnéstico confirmado
suponia un obstaculo para el acceso a tratamiento y apoyos. En el caso de las anomalias
congénitas, la proporcion de poblacion que no pudo acceder a tratamiento y apoyos fruto de la
demora en el diagnostico fue una cuarta parte de la poblacion.

Aun accediendo al tratamiento, este podria ser inadecuado. En el grupo de anomalias
congénitas, el porcentaje de personas que afirmaron disponer de un tratamiento adaptado a su
patologia fue un 39%.

Desde la perspectiva contraria, un 20% indic6 disponer de un tratamiento inadecuado y uno de
cada cuatro afirmé no tener ningln tipo de tratamiento para su patologia. De este modo, por
tanto, casi la mitad de las personas con este tipo de patologias no disponia de tratamiento, o no
se adaptaba a su patologia.

Tabla 2. % de personas con anomalias congénitas, por acceso al tratamiento.

Acceso al tratamiento

(4]
o

[ I ]
o W

Porcentajes

—
o

—
o O

Si, dispongo Inadecuado No dispongo

Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017
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La relacidon entre el tipo de patologias y la cobertura de los productos sanitarios es
especialmente patente en el caso del grupo de anomalias congénitas. A pesar de que no se
presentaban cifras de mas de un 20% de la poblacion con problemas para acceder a los
mismos, comparativamente se presentaban distancias entre grupos, denotando diferencias en
el acceso a los mismos. El grupo de anomalias congénitas se presentaba como el segundo
grupo, tras las patologias de tipo respiratorio, que menor cobertura senalaba tener para los
productos sanitarios. En este sentido, un 16% indic6 no tener ningun tipo de cobertura.

Ademas, una cuarta parte senalo6 tener estos productos totalmente cubiertos, siendo también el
segundo grupo, detras de las patologias de la piel y subcutaneas, que senalaron con menor
frecuencia tener una cobertura total de los medicamentos.

De esta manera, puede concluirse que se encontraba en una situacion menos favorable que
otros tipos de patologias respecto a la cobertura de estos recursos.

0

Tabla 3. % de personas con enfermedad poco frecuente que no tienen ninguna cobertura de
los productos sanitarios, por tipo de patologias.
Ninguna cobertura de los productos sanitarios
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Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017
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vy  Cobertura de los medicamentos.

En cuanto a la cobertura de las medicinas, los datos recogidos en la actualizacion del estudio
ENSERiIo indicaban que este grupo también se encontraba en una situacion menos favorable
respecto al resto de tipos de patologias.

Aun existiendo pocos casos de personas con enfermedad poco frecuente en todos los grupos
de patologias que senalaran que no se cubrian los medicamentos, en ningdn caso, el mayor
porcentaje de personas que indicaron no tener ningun tipo de cobertura de los medicamentos
fue el de anomalias congénitas.

0

Tabla 4. % de personas con enfermedad poco frecuente que no tienen ninguna cobertura de
los medicamentos, por tipo de patologias.
Ninguna cobertura de los medicamentos
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Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017
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Desde la otra perspectiva, un 19% afirmé tener totalmente cubiertas las medicinas y, el mayor
porcentaje, un 40%, indicé que debia pagar las medicinas de forma parcial. Esto Gltimo se
corresponde con el patron comun que siguen las enfermedades raras ya que, en términos
generales, la mayor parte de la muestra que analizd el estudio indicé que tenia que pagar al
menos una parte por sus medicamentos.

PRESTACIONES

En la actualizacion del estudio ENSERio se constataba que el mayor porcentaje de personas
con enfermedad poco frecuente no reciben ninguna de las prestaciones que se recogian en la
encuesta. El 54,7% afirmaba no recibir prestacion familiar por hijo a cargo con discapacidad, ni
prestaciones contributivas y pensiones no contributivas por invalidez.

En el caso del grupo de las anomalias congénitas, pocas personas declararon percibir
prestaciones contributivas® y pensiones no contributivas® por invalidez (3% y 4%,
respectivamente).

No obstante, fue de los grupos donde mas prestaciones por hijos menores de 18 anos o
menores a cargo con discapacidad percibian. Las personas con este tipo de patologias que
afirmaron recibir esta prestacion fueron el 37% de este colectivo especifico, esto es, mas de la
tercera parte. Fueron, ademas, el segundo grupo que mas recibia este tipo de ayuda, tras las
patologias de tipo mental (38%), en estrecha relacion con la circunstancia de que este grupo
esta conformado en su mayoria por menores.

3 Prestaciones contributivas: Son prestaciones econémicas y de duracién indefinida, aunque no siempre, cuya
concesion esta generalmente supeditada a una previa relacion juridica con la Seguridad Social (acreditar
un periodo minimo de cotizacion en determinados casos), siempre que se cumplan los demas requisitos
exigidos (Ministerio de Empleo y Seguridad Social).

4 Prestaciones no contributivas: Son prestaciones econémicas que se reconocen a aquellos ciudadanos que,
encontrandose en situacion de necesidad protegible, carezcan de recursos suficientes para su subsistencia en
los términos legalmente establecidos, aun cuando no hayan cotizado nunca o el tiempo suficiente para alcanzar
las prestaciones del nivel contributivo (Ministerio de Empleo y Seguridad Social).

| C CIF G91018549 Declarada de utilidad Publica el 26 de Marzo de 2010
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Tabla 5. % de personas con enfermedad poco frecuente que reciben prestaciones por hijos o
menores a cargo con discapacidad, por tipo de patologias.

Percepcion de prestaciones por hijos 0 menores a cargo
con discapacidad
40

30 -
25 |-
20 |
15 —
10 — - = =

Porcentajes

Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017

0

SITUACION ECONOMICA

Recogia la actualizacion del estudio ENSERio que las enfermedades raras suponian un fuerte
impacto sobre el presupuesto de las familias que conviven con ellas.

En el caso del grupo de patologias analizado, el impacto econémico que tenia una anomalia
congénita sobre el presupuesto suponia, en su mayoria, alrededor del 10% y el 40% del gasto
familiar.

El 54% del colectivo, mas de la mitad, senalé encontrarse en ese tramo de gasto para su
patologia, no estando entre los grupos analizados que mas gastaban en la enfermedad.

C | CIF G91018549 Declarada de utilidad Publica el 26 de Marzo de 2010
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Una cuarta parte indicé dedicar un gasto de menos del 10% del presupuesto familiary un 4%, el
menor porcentaje, mas del 40%.

0

Tabla 6. Impacto econémico que supone tener una patologia del grupo anomalias congénitas
en el presupuesto familiar.
Impacto econémico de la patologia sobre el presupuesto
familiar
60%
50%
40%
g
8
S 30%
g
20% +——
10% +——
0%
Menos del 10% de gasto Entre el 10% y el 40% del gasto Més del 40% del gasto
Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017

Subjetivamente, las personas con anomalias congénitas raras percibian su situacion econémica
como “buena” o “muy buena” en un 23% de los casos, aproximadamente una cuarta parte de la
poblacion estudiada, siendo la opcidon mas escogida por este grupo.

C | CIF G91018549 Declarada de utilidad Publica el 26 de Marzo de 2010
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AMBITO EDUCATIVO

Los datos de la actualizacion del estudio ENSERio en relacion al tipo de centro educativo y el
nivel de educacion alcanzado no presentaron relacion significativa por tipos de patologias. Cabe
mencionar, ademas, que esta pregunta fue contestada por el 185 personas de las 394 que
habia para este grupo, representando el 47% de la poblacion, esto es, un porcentaje similar a la
poblacion menor de 18 anos (50%).

No obstante, a continuacion, se presenta un “mapa” de los tipos de escolarizaciéon de menores
con enfermedades poco frecuentes para el grupo de anomalias congénitas, para aquellos que
contestaron a la pregunta, cuyos porcentajes eran muy similares al del resto de patologias,
salvo en el caso de los centros de educacion especial, donde habia un mayor nimero de
personas escolarizadas que en el porcentaje medio del colectivo general (24% frente a un 17%).

0

Grafico 5: % de personas escolarizadas con anomalias congénitas, por tipo de escolarizacion

Tipo de escolarizacion

B Centro de educacién especial

m Centro ordinario

m Centro ordinario con apoyo

m Centro ordinario con aula especifica
m Centro ordinario preferente

m Escolarizacion combinada

Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017
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Por otro lado, y en relacion a la percepcion de discriminacion en el ambito educativo, si existe
correlacion estadistica entre esta y el grupo de patologias. Concretamente, las anomalias
congénitas destacan como el grupo con mas percepcion de discriminacion en este ambito. El
27% de las personas con este tipo de patologias senalaron haber sentido discriminacion de
forma frecuente, -continuamente” o “a menudo”.

Por su parte, un 28% indicaron haber sentido discriminacion alguna vez. De esta forma, y
tomando como conjunto todos estos datos, el 55%, mas de la mitad del colectivo, se habia
sentido discriminado en el campo de la educacion.

AMBITO LABORAL

La actualizacion del estudio ENSERio mostraba los datos acerca del porcentaje de personas
empleadas por cada uno de los grupos de patologias. En el caso de las anomalias congénitas,
menos de una cuarta parte de la poblacion senal6 tener empleo.

Ademas, existia una relacion estadisticamente significativa entre el tipo de patologias y el
acceso al empleo. Las anomalias congénitas representaban el tercer grupo que menor tasa de
empleo tenia entre el colectivo de personas con enfermedades poco frecuentes (el 18% de las
personas con anomalias congénitas declaraba tener empleo), tras las mentales y las sin
diagnoéstico.

Grafico 6. % de personas con anomalias congénitas con empleo.

Acceso al empleo

Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017

En este sentido, presentaban una diferencia porcentual de 20 puntos (proporcionalmente la
mitad) respecto al grupo con mejores tasas de acceso al empleo recogidas en el estudio.
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Tabla 7: % de personas con enfermedad poco frecuente con empleo, por tipo de patologia

Personas empleadas con EPF
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Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017

En cualquier caso, y desde una mirada global, ninguno de los tipos de patologias estudiados
alcanzaba la mitad de personas empleadas.

También se identificaba en el estudio una relacion entre el coste de oportunidad laboral y el
grupo de patologias, donde las anomalias congénitas destacaban como uno de los tipos de
patologias con mas costes. De esta manera, el 21% de las personas con este tipo de patologias
declararon tener barreras laborales con motivo de su enfermedad, aproximadamente 1 de cada
5 personas.
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Tabla 8. % de personas con enfermedad poco frecuente con costes de oportunidad laboral, por
tipo de patologias
Coste de oportunidad laboral
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Fuente: Actualizacion estudio ENSERio, 2017
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DISCRIMINACION

En la muestra estudiada en la actualizacion del estudio ENSERio, se constataba la existencia de
relacion significativa entre el grupo de patologias y la percepcion de discriminacion.
Especificamente para las anomalias congénitas, donde mas se evidenciaba esta relacion era en
el ambito educativo, indicando previamente que era el grupo que mas percibia una
discriminacion frecuente, en las relaciones sociales, la vida cotidiana y, aunque en menor
medida, en el acceso arquitectonico y el ambito sanitario.

Las anomalias congénitas se sentian discriminadas de manera habitual en el terreno de las
relaciones sociales en el 30% de los casos, posicionandose como el segundo grupo con mas
sensacion de discriminacion en la esfera de las interacciones y las relaciones sociales. En total,
teniendo en cuenta a aquellas personas que se habian sentido discriminadas alguna vez - el
36%- el porcentaje asciende al 66% del total del colectivo.

El mismo porcentaje de la poblacion analizada afirm6 sentirse discriminada de forma frecuente,
también, en aspectos de la vida cotidiana. Ademas, un 41% declaré sentir discriminacion
alguna vez, ascendiendo al 71% la percepcion de discriminacion, en términos generales. En
este sentido, es el segundo grupo, también, con mayor porcentaje de personas que se habian
sentido discriminadas en este ambito.

Aunque en menor medida, también existia un significativo porcentaje de personas con
anomalias congénitas que habian percibido algin tipo de discriminacion en el ambito sanitario:
43% del colectivo, siendo casi la mitad de la poblacién estudiada.

Finalmente, y en relacion al acceso arquitecténico, un 35%, 1 de cada 3 personas
aproximadamente, declard alguna sensacion de discriminacion, ya fuese “continuamente”, “a
menudo” o “alguna vez”, constituyendo mas de la tercera parte de la poblacion analizada.

| C CIF G91018549 Declarada de utilidad Publica el 26 de Marzo de 2010
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CONCLUSIONES

£ Perfil sociodemografico de las personas con enfermedades poco frecuentes de tipo
anomalias congénitas

El perfil del colectivo perteneciente a este grupo de patologias estaba relacionado con un alto
porcentaje de menores en comparacion con otros grupos (la mitad de la poblacion estudiada).

Por otro lado, el 85% de la poblacion, la mayoria, afirmaba tener alglin tipo de discapacidad,
especialmente motora (66%) aunque también un porcentaje considerable tenia discapacidad
intelectual (39%). Cabe mencionar que se trata de los grupos con mayor porcentaje de
discapacidad intelectual, que afirmaba tener mas de la tercera parte de la poblacién analizada.

Asimismo, mas de la mitad afirmé tener dificultad para desarrollar actividades de la vida
cotidiana, a pesar de no ser de los grupos con una percepcion mas negativa de su estado de
salud.

0

Satisfaccion con la atencion sanitaria y conocimiento de CSUR

Pese a que los mayores porcentajes de esta poblacion se concentraron en las valoraciones
negativas de la atencion a su patologia (una cuarta parte), no estuvo entre los grupos mas
criticos con dicha atencion.

Por su parte, aproximadamente un tercio del colectivo analizado conocia un CSUR para su
patologia.

0

Acceso al diagnéstico

En el caso de las anomalias congénitas, se indico en un 92% de la muestra analizada en el
estudio disponer de diagnéstico.

A pesar de las cifras presentadas por el estudio acerca del acceso al diagnoéstico, es relevante
indicar que en este grupo de patologias un 42% de la muestra habia sufrido demora en dicho
acceso.

Entre las consecuencias mas sefnaladas de esta demora en el diagnéstico destacaban,
fundamentalmente, no recibir ningln apoyo, ni tratamiento y el agravamiento de la enfermedad
y de sus sintomas, ambos sefalados casi por una cuarta parte de la poblacién estudiada que
habia sufrido demora en el diagnéstico.

0

Acceso al tratamiento

Casi la mitad (45%) de las personas con este tipo de patologias no disponia de tratamiento, o
no se adaptaba a su patologia.

C CIF G91018549 Declarada de utilidad Publica el 26 de Marzo de 2010
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Cobertura productos sanitarios y medicamentos.

El grupo de anomalias congénitas destacaba por una situacion menos favorable que otros
grupos de patologias en la cobertura de productos sanitarios y medicinas. Era el segundo grupo
gue menos cobertura senalaba tener para los productos sanitarios.

Por otra parte, si bien es conveniente indicar que existen pocos casos de personas con
enfermedad poco frecuente en todos los grupos de patologias que senalaran que no se cubrian
los medicamentos en ningun caso, las anomalias congénitas fueron el grupo donde mas se
indicé no disponer de ninguna cobertura para las medicinas (6%).

0

Prestaciones

En el grupo de las anomalias congénitas, siguiendo el patron comun del resto de los grupos de
patologias, apenas se indico recibir prestaciones. No obstante, fue de los grupos donde mas
prestaciones por hijos menores de 18 afos o menores a cargo con discapacidad percibian,
debido al alto porcentaje de menores que caracterizaba a este grupo, como uno de los factores
explicativos. Por su parte, en el caso del grupo de las anomalias congénitas, pocas personas
declararon percibir prestaciones contributivas y pensiones no contributivas por invalidez (3% y
4%, respectivamente).

. Situacién econémica

El impacto econdmico que tenia una anomalia congénita sobre el presupuesto suponia, para
aproximadamente la mitad de la poblacion del colectivo (la mayoria de las personas que
contestaron a esta pregunta), entre el 10% y el 40% del gasto familiar. En esta linea, no era de
los grupos que mas gastaban en la enfermedad y que peor (ni mejor) valoraban su situacion
econdémica.

0

Ambito educativo

Los tipos de escolarizacion de menores con anomalias congénitas eran similares al del resto de
patologias, salvo en el caso de los centros de educacion especial, donde habia un mayor
namero de personas escolarizadas que en el porcentaje medio del colectivo general.

Por otro lado, las anomalias congénitas destacaban como el grupo donde mas percibian una
discriminaciéon frecuente en este ambito. Mas de la mitad del colectivo se habia sentido
discriminado en alguna ocasion.

0

Ambito laboral
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Las anomalias congénitas representaban el tercer grupo con menor tasa de empleo en el
colectivo de personas con enfermedades poco frecuentes.

Ademas, destacaba como uno de los grupos con mas costes de oportunidad laboral fruto de su
patologia. El 21% de las personas, aproximadamente 1 de cada 5, con este tipo de patologias
declararon tener barreras laborales con motivo de su enfermedad.

% Discriminacion

Ademas de ser el grupo con mas percepcion de discriminacion de manera frecuente en el

terreno educativo, también era destacable la percepcion de discriminacion habitual que estas
patologias tenian en la esfera de las relaciones sociales y en actividades de la vida cotidiana.

Aunque en menor medida, también existia un significativo porcentaje de personas con
anomalias congénitas que habian percibido alglin tipo de discriminacion en el ambito sanitario:
43% del colectivo y también en el acceso arquitectonico: un 35%, aproximadamente un tercio
de la poblacion.
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ANEX0S

% Porcentaje que representaron los grupos de patologias analizados en el presente Informe
en el estudio ENSERio, 2017.

GRUPOS DE PATOLOGIAS %
Nerviosas y Sensoriales 28
Anomalias Congénitas 25
Endocrinas, Metabdlicas, Inmunes 12
C ‘ CIF G91018549 Declarada de utilidad Puablica el 26 de Marzo de 2010
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