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1 Prélogo

Entre las prioridades de atencidn sanitaria europeas, nacional y autonomicas se
encuentran las enfermedades raras, también denominadas minoritarias 0 poco
frecuentes, caracterizadas por ser un grupo de enfermedades con baja prevalencia, pero
que en conjunto afectan a un porcentaje de poblacién muy significativo.

Las secuelas graves, incapacitantes, su prondstico vital, la escasa investigacion, la
demora en los diagnésticos y la dificultad en el acceso a los tratamientos son razones
significativas para el desarrollo de una estrategia de actuacion autonémica que se
enmarca en la Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud.

Los servicios sanitarios, sociales, educativos y del ambito laboral de las
administraciones publicas que prestan atencién a los colectivos afectados por las
enfermedades poco frecuentes, encuentran problemas de coordinacién entre ellos para
una atencion integrada y multidisciplinar.

En este sentido, entre los retos relevantes respecto a estas enfermedades se encuentra
el desarrollo de los sistemas de informacién y registro, la consolidacion de los
dispositivos de atencién temprana para una deteccién y tratamiento precoz, la
implementacién de los modelos organizativos que promuevan la interrelacion entre las
diferentes &reas clinico - asistenciales, asi como con el resto de areas implicadas para
una atencién integral a los pacientes y sus familiares.

La Estrategia de enfermedades raras en Canarias, consensuada por un amplio grupo
de profesionales con gran motivacion personal del entorno sanitario, social, educativo y
asociativo tiene como objetivo el desarrollo de las acciones necesarias para la mejoria
en la calidad de vida y autonomia de las personas afectadas por alguna de estas
enfermedades, asi como la de su descendencia.

Agradezco el esfuerzo y dedicacion de los profesionales que han hecho posible esta
Estrategia, convencido de que sera una herramienta Gtil para todos los implicados en la
atencion a los pacientes. La investigacion en nuevas terapias y recursos diagnosticos
es actualmente un compromiso por parte de las instituciones regionales, nacionales y
europeas respecto a las enfermedades poco frecuentes.

Blas Gabriel Trujillo Oramas

Consejero de Sanidad
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2 Justificacion de la Estrategia

Las enfermedades raras hacen referencia a un amplio conjunto de patologias que
pueden ser muy diversas entre si. De forma individual, presentan una baja frecuencia,
que en la Union Europea se considera que es inferior a 5 personas por cada 10.000
habitantes [1].

En su totalidad, las enfermedades raras tienen una prevalencia significativa, lo que junto
con el impacto que generan sobre las personas que las tienen y su entorno, hace que
sean consideradas como una prioridad de salud publica. Aproximadamente se calcula
que en la Unién Europea existen entre 5.000 y 8.000 enfermedades raras [2], afectando
a un total de entre 17,8 y 30,3 millones de su poblacion [3]. En Espafia, se estima que
entre 1,6 y 2,8 millones de personas conviven con una enfermedad rara y en Canarias
entre 76.158 y 128.381 personas.

A pesar de su heterogeneidad, las enfermedades raras presentan una serie de
caracteristicas que son compartidas por la mayoria de ellas, tales como: suponen un
riesgo vital para las personas que las tienen (50%), generan dolores de caracter crénico
(20%) y ocasionan discapacidad y situaciones de dependencia (33,3%), se inician en la
infancia en edades inferiores a los 2 afios (66,7%) [4].

En la atencion a estas enfermedades es vital su identificacion precoz para prescribir el
tratamiento adecuado, ya que la ausencia de un correcto diagnéstico en un corto plazo
puede conllevar secuelas irreversibles para la persona que tiene la enfermedad. Sin
embargo, el desconocimiento asociado a muchas de estas enfermedades, asi como las
dificultades en el acceso a la informacion y a los recursos especializados, hace que, en
muchas ocasiones, se produzcan demoras que impiden la obtencion de un diagnéstico
correcto en un plazo de tiempo adecuado [5]. Se estima que el tiempo medio desde que
aparecen los primeros sintomas de la enfermedad hasta que se diagnostica la misma
es de casi 5 afios [6], aunque en muchos casos es superior e incluso hay personas que
viven sin diagnoéstico toda su vida. Se considera que casi la mitad de las personas
diagnosticadas de una enfermedad rara han experimentado una demora en la obtencién
de su diagnostico (el 21,05%, méas de 10 afios y el 17,75%, entre 4 y 9 afios) [6].

La ausencia de un diagndstico puede provocar en las personas sensacion de angustia
y estrés, que pueden verse agravados con sentimientos de soledad y exclusion.
Ademas, en el caso de enfermedades raras de origen genético, la falta de diagnostico
implica el desconocimiento del riesgo de recurrencia de la enfermedad en el caso de
que la persona decida tener descendencia, impidiendo a la persona afectada y su familia
la posibilidad de acceder a asesoramiento genético. Asimismo, puede ocurrir que no se
diagnostique adecuadamente la enfermedad, lo que puede conllevar un tratamiento y
atencién inadecuados [7].

Las personas con enfermedades poco frecuentes pueden requerir un tratamiento
convencional, pero también puede ser que necesiten un medicamento huérfano, un
medicamento que esté en fase de experimentacion o que no exista un tratamiento para
su enfermedad. Del mismo modo, en muchos casos, cuando no existe un tratamiento
farmacologico o bien de forma complementaria, es importante el acceso del paciente a
un tratamiento adecuado de rehabilitacion y/o apoyo psicoldgico.
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La atencién de estas enfermedades supone una prioridad para la Union Europea desde
el afio 1993 hasta la actualidad, habiendo impulsado medidas para la mejora de su
reconocimiento y de su visibilidad. Entre las principales lineas de actuacion figuran:
asegurar su adecuada codificacién, registro y trazabilidad, apoyar el desarrollo de
planes nacionales, asi como crear redes de referencia europeas para la colaboracién y
gestion del conocimiento de las mismas.

En Espafa, bajo el marco de actuacion comunitaria, también se ha impulsado el
desarrollo de una serie de medidas como la publicacién en el afio 2009 de la Estrategia
en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud y su actualizacion, la creacion
del Registro Estatal de Enfermedades Raras en colaboracién con las comunidades
autonomas (CCAA), la creacion del Centro de Referencia Estatal de Atencién a
Personas con Enfermedades Raras y sus Familias, y la puesta en marcha del Instituto
de Investigacién de Enfermedades Raras (IIER) y del Centro de Investigacion Biomédica
en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), entre otras.

En este contexto, el Gobierno de Canarias es consciente de la necesidad de abordar la
mejora de la atencion de las personas con enfermedades poco frecuentes en Canarias,
por lo que a través del Servicio Canario de la Salud (SCS) impulsa el desarrollo de la
presente Estrategia. De este modo, el objetivo general de la Estrategia de
Enfermedades raras de Canarias es “garantizar el abordaje integral de las personas con
diagnéstico o sospecha de enfermedad rara, permitiendo el acceso en condiciones de
equidad a una atencién coordinada que favorezca el diagnéstico precoz, asi como la
disponibilidad de los tratamientos dentro de la comunidad autonoma de Canarias y
respecto de otras CCAA para asegurar la calidad de vida de los pacientes y sus familias,
a la vez que se promueve la mejora de su conocimiento e investigacion”. Para alcanzar
este objetivo global la Estrategia se estructura en 7 lineas estratégicas:

1. Sistemas de informacion y registro de enfermedades raras
Prevencién y diagnéstico precoz

Organizacién de la atencidon sanitaria

Abordaje integral de forma coordinada con otros ambitos de atencion
Acceso a los tratamientos

Investigacion y formacion a profesionales

Concienciacion y educacion a la poblacién

No gk~ wDd

Para proporcionar una atencion integral y de calidad al paciente y sus familiares la
Estrategia prevé avanzar en la coordinaciéon con otras areas de la administracion publica
como servicios sociales, educacioén y trabajo. A través de la linea estratégica 4, relativa
al abordaje integral de forma coordinada con otros ambitos de atencién, junto con la
creacion de un 6rgano de seguimiento de la Estrategia (abierto a la participacion y
colaboracion continuada con otras instituciones y agentes), se pretende hacer efectivo
este modelo de colaboracion con la intencién de seguir avanzando y afianzando en el
futuro un marco continuado de cooperacion.

Por su parte, una vez que el desarrollo de la Estrategia ya estaba en marcha, el
Parlamento de Canarias aprueba en marzo de 2021 una resolucién en la que insta al
Gobierno de Canarias a elaborar en el plazo de un afo la Estrategia de Enfermedades
Raras, reafirmando el compromiso ya adquirido por el SCS.
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A la vez que se ha llevado a cabo la definicion de las lineas estratégicas y las medidas
de actuacién se ha trabajado en la elaboracibn de una memoria econémica como
documento complementario a la Estrategia, en la cual se establece la ficha financiera
necesario para el despliegue de cada una de las medidas a implementar.

La elaboracion de la Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias es fruto del
esfuerzo colectivo de los diferentes profesionales y agentes implicados en su desarrollo.
De esta forma han participado profesionales de la salud de diferentes perfiles y niveles
asistenciales, responsables de los servicios centrales del SCS, asi como representantes
de las asociaciones de pacientes, a través de la Federacidén Espafiola de Enfermedades
Raras (FEDER) y del Grupo de Enfermedades Raras de Canarias (GERCAN). A todos
ellos, nos gustaria agradecerles su implicacion en la elaboracién de esta Estrategia, el
cual no hubiera sido posible sin su estrecha colaboracion.
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3 ¢Qué son las enfermedades raras?

Se entiende por enfermedades raras el conjunto de patologias de baja prevalencia,
muchas de las cuales pueden poner en riesgo la vida del paciente, asi como presentar
una discapacidad significativa. A las enfermedades raras también se les denomina
enfermedades poco frecuentes, enfermedades minoritarias o enfermedades huérfanas.

En la Unién Europea se establecié en el afio 1999 que se consideran enfermedades
raras a aquellas que presentan una prevalencia inferior al 5 por 10.000 habitantes [1].
Sin embargo, a nivel internacional no se ha llegado a un consenso sobre cuél es el
umbral de prevalencia que delimita que una determinada patologia se puede considerar
como una enfermedad rara [8].

Adicionalmente, si la prevalencia es inferior a 1 por cada 50.000 habitantes se habla de
una enfermedad ultra rara o ultra huérfana [9, 10].

La realidad es que la mayoria de las enfermedades raras, el 89,1%, tiene una
prevalencia de 1 por cada 100.000 personas [3]. Se considera que a nivel mundial la
prevalencia de enfermedades raras en la poblacién se encuentra entre el 3,5% vy el 5,9%,
lo que equivale a entre 263 y 446 millones de personas afectadas en todo el mundo [3].

Por su parte, la Unién Europea estima que aproximadamente entre 5.000 y 8.000
enfermedades raras diferentes afectan a su poblacién [2], considerandose que la
poblacién que las tiene oscila entre 17,8 y 30,3 millones [3]. Esto hace que las
enfermedades raras en su conjunto tengan una prevalencia significativa y sean
consideradas como una prioridad de salud publica que llevan aparejada una gran carga
de enfermedad, no solo sanitaria, sino también social y familiar.

Dentro de Espafia, si se extrapola el porcentaje de prevalencia considerado se estima
que la poblacién que padece una enfermedad rara estaria entre 1.660.778 y 2.799.597
personas'. A su vez, las enfermedades raras son responsables de la muerte de 69.230
personas durante los afios 1999 a 2013, lo que representa el 1,2% de los fallecimientos
totales durante ese periodo [11]. En Canarias, la poblacién que tiene una enfermedad
poco frecuente se encuentra entre las 76.158 y las 128.381 personas?!, segun los
porcentajes de prevalencia considerados.

Las enfermedades raras constituyen un grupo heterogéneo de enfermedades muy
diferentes entre si, que difieren en cuanto a caracteristicas clinicas, etiologia,
fisiopatologia, evolucion, prondstico y tratamiento, entre otros factores [12]. No obstante,
ademas de su baja prevalencia existen una serie de caracteristicas que muchas de ellas
comparten como son las siguientes [4]:

e Se inician de forma temprana, 2 de cada 3 aparecen antes de los 2 afios de edad.

e La persona que la padece sufre con frecuencia dolores crénicos, 1 de cada 5
pacientes.

e Causan problemas en el desarrollo, provocando déficit motor, sensorial o intelectual,
en 1 de cada 2 personas enfermas. Esto genera una discapacidad que afecta a la
autonomia de las personas, en 1 de cada 3 casos.

1 Se ha calculado a partir de los datos de poblacion del Padron de habitantes a 1 de enero de 2020 seguin
el INE para Espafia y el ISTAC para Canarias.
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e La enfermedad pone en peligro la vida de las personas, en casi la mitad de las
ocasiones. En este sentido, se estima que las enfermedades raras causan: el 35%
de los fallecimientos de los menores de 1 afio, el 10% de los de 1 a 5 afios, y el 12%
de los de 5 a 15 afios.

Ademas, se estima que el 71,9% de las enfermedades raras estan asociadas a un
defecto genético, lo que hace que exista riesgo de recurrencia en una misma familia,
pudiendo afectar a uno o a varios miembros de la misma [3]. El resto responde a causas
infecciosas (bacterias o virus), alérgicas, degenerativas, proliferativas o autoinmunes
[4].

El hecho de establecer caracteristicas comunes que permitan homogeneizar grupos de
enfermedades raras puede favorecer su estudio y conocimiento, la prescripcion y
busqueda de tratamientos, la investigacion, la atencion a pacientes y familiares, entre
otros aspectos. Desde esta perspectiva las enfermedades raras se pueden clasificar
atendiendo entre otros criterios al momento de su aparicién, a su etiologia, al area o
sistema anatomico al que afectan, al tipo de manifestacion, a la amplitud de sus
manifestaciones, al impacto en la autonomia de la persona, a la posibilidad de
prevencion, a la existencia de tratamiento o a su letalidad (Tabla 1).

Tabla 1: Clasificaciéon de las Enfermedades Raras atendiendo a diferentes criterios

Criterios Clasificaciones

Momento de Congénitas
aparicion No congénitas (de la infancia, adolescencia, edad adulta, edad avanzada)
Causa Genéticas Multifactoriales
Ambientales Causa desconocida
Area o sistema Neurolégicas Oseas generalizadas
anatomico Musculares Del aparato locomotor
afectado Neuromusculares De la piel y anejos
De los érganos de los sentidos Endocrinas
Cardiovasculares Hematoldgicas
Pulmonares Inmunoldgicas
Del aparato digestivo Etc.
Sistema genito-urinario
Tipo de Estructurales Psiquiatricas
manifestacion Metabolicas Neopléasicas
Infecciosas Etc.
Funcionales

Amplitud de sus
manifestaciones

Autonomia de la

persona estas)
No discapacitantes
Posibilidades de ~ Prevenibles

No prevenibles

prevencion
Posibilidad de Tratables
ser tratadas No tratable
Letalidad Letales

No letales

Una Unica manifestacion o sintoma
Multiples manifestaciones (afectacion multisistémica)

Discapacitantes (discapacidad fisica, sensorial, mental o combinaciones de

Fuente: Posada de la Paz M, Alonso Ferreira V, Bermejo Sanchez E. “Enfermedades Raras”. Instituto de
Salud Carlos l1l. 2016.

10
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La complejidad de las enfermedades raras, derivada de sus caracteristicas de
morbilidad y mortalidad, requiere de un abordaje coordinado para la atencion integral de
las personas que las tienen y sus familias. Se debe tener en cuenta que las
enfermedades raras tienen un importante impacto en las personas enfermas y en los
familiares responsables de su cuidado, estimandose que 7 de cada 10 pacientes y
familiares ven afectado su trabajo a causa de la enfermedad y 1 de cada 2 cuidadores
tienen una dedicacién superior a las 2 horas. Ademas, las personas con enfermedades
poco frecuentes y sus cuidadores indican que padecen depresion en mayor medida que
el conjunto de la poblacién, hasta 3 veces mas [13].

11
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4 Marco estratégico y normativo

4.1 Marco estratégico

Internacional

En el afio 2007, la Organizacién Mundial de la Salud (OMS) impulsé la revision de la
décima version de la Clasificacion Internacional de Enfermedades (CIE-10), la cual
apenas recogia 300 cadigos unicos correspondientes a las enfermedades raras [14, 15].
Para llevar a cabo este proceso, se seleccioné a Orphanet, como la institucion
responsable de la elaboracion de la propuesta relativa a las enfermedades raras a
incorporar en la nueva CIE-11, conformando el Grupo Consultivo Tematico sobre
Enfermedades Raras de la OMS (RD-TAG). En el afio 2013, se habia realizado una
propuesta de inclusion en la CIE-11 de mas de 5.000 enfermedades raras [16].

Por su parte la Unién Europea, desde el afio 1993, considera a las enfermedades raras
un d&mbito de actuacion prioritario en el marco de la salud publica [17]. En el afio 1999,
la Comisién Europea aprueba el programa de accion comunitaria sobre las
enfermedades poco comunes (1999 — 2003) [1], en el que indica que en el entorno
europeo puede considerarse como prevalencia baja una tasa inferior al 5 por 10.000
habitantes, y establece 4 acciones prioritarias orientadas a mejorar la informacion, la
formacion, la colaboracion transnacional, asi como el control, la vigilancia y la deteccion
precoz de las enfermedades raras.

A finales de 1999, se publicé el Reglamento sobre medicamentos huérfanos del
Parlamento Europeo y del Consejo de la Union Europea [18], en el cual se
especificaban los criterios para la consideracién de un farmaco como medicamento
huérfano y se establecian diferentes incentivos para promover la investigacion, el
desarrollo y la comercializacién de medicamentos para la prevencién, el diagnéstico o
el tratamiento de las enfermedades raras.

En el afio 2008, la Comision Europea a través de la Comunicacion “Las enfermedades
raras: un reto para Europa” [19] planteaba una estrategia global para apoyar a los
Estados miembros en la mejora del proceso de atencion a las enfermedades raras, la
investigacion y el reconocimiento de su importancia, contribuyendo de esta manera a la
mejora de los resultados en salud. Para ello, orienta las diferentes acciones en torno a
tres ejes fundamentales de trabajo, como son:

e Mejorar el reconocimiento y la visibilidad de las enfermedades raras.
e Apoyar las politicas relativas a las enfermedades raras en los Estados miembros.

o Desarrollar la cooperacion, la coordinacién y la regulacién europeas en relaciéon
con las enfermedades raras.

Posteriormente, en el afio 2009, la Recomendacion del Consejo de Europa relativa
a una accioén en el ambito de las enfermedades raras [14] aconseja el desarrollo de
una serie de actuaciones englobadas en 7 grandes éareas:

1. Planesy estrategias en el ambito de las enfermedades raras.

2. Definicién, codificacion e inventario adecuados de las enfermedades raras.
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Investigacion sobre enfermedades raras.

4. Centros Especializados y Redes Europeas de Referencia para enfermedades
raras.

5. Recopilacion de conocimientos especializados a escala europea sobre
enfermedades raras.

6. Responsabilizacién de las organizaciones de pacientes.
7. Sostenibilidad.

En el afio 2010, se constituye el Comité Europeo de Expertos en Enfermedades
Raras — EUCERD, con el objetivo de apoyar a la Comision Europea en el ambito de las
politicas de las enfermedades raras, habiendo elaborado numerosos informes y
recomendaciones. Posteriormente, a partir del aflo 2014, este Comité es reemplazado
por el Grupo de Expertos de la Comision Europea en Enfermedades Raras — CEG
el cual estuvo en funcionamiento hasta el afio 2016.

Por su parte, la Directiva 2011/24/UE relativa a la aplicacion de los derechos de los
pacientes en la asistencia sanitaria transfronteriza [20] en algunas disposiciones
hace referencia a las enfermedades raras, como la contemplada en el articulo 13, en la
gue se establece el apoyo a los Estados miembros para concienciar a los profesionales
sanitarios de las herramientas a su disposicién para el correcto diagnostico de las
enfermedades raras, como la base de datos Orphanet y las redes europeas de
referencia. Igualmente, propone concienciar también a las diferentes partes interesadas
sobre las posibilidades ofrecidas por el Reglamento (CE) n® 883/2004 para la derivaciéon
de pacientes con enfermedades poco frecuentes a otros Estados miembros.

En esa misma directiva, se pone de manifiesto el deber de la Comision de promover
las redes europeas de referencia, como medio de mejora de la atencion sanitaria en
aquellos casos que se precisa de una especial concentracion de recursos o
conocimientos especializados, y que podrian ser referentes para la formacion y la
investigacion, especialmente en el caso de las personas que tienen enfermedades poco
frecuentes.

En el afio 2014, la Comision Europea presenta un informe al Parlamento Europeo, al
Consejo de Europa, al Comité Econémico y Social Europeo y al Comité de
Regiones sobre la aplicacién de la estrategia de enfermedades raras en la Unidn
Europea, que destaca el lugar relevante que ocupan las enfermedades raras en el
Programa de Salud de la Union Europea y en el marco del programa Horizonte 2020, y
establece nuevas acciones para mejorar la vida de las personas afectadas por
enfermedades poco frecuentes y la de sus familiares [20].

El Programa Marco de Investigacion e Innovacién de la Unién Europea, Horizonte
2020, en el periodo 2014 a 2020, ha destinado 900 millones de euros al desarrollo de
mas de 160 proyectos de colaboracién relacionados con enfermedades raras.

La Union Europea lanzé el 28 de febrero de 2019, coincidiendo con el dia de las
Enfermedades Raras, la Plataforma Europea para el Registro de Enfermedades
Raras (EU RD Platform) con el objetivo de ser un centro de generacion de conocimiento
gue beneficie a los diferentes agentes interesados en un esfuerzo comuan por mejorar el
diagndstico y el tratamiento de los pacientes que tienen una enfermedad rara.

13


http://www.gobiernodecanarias.org/sanidad/scs/i

Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026 l:

Instituciones promotoras de las enfermedades raras en el ambito internacional

Dentro del marco internacional existen diferentes entidades que llevan a cabo
actuaciones de mejora de la atencion a las enfermedades raras desde diferentes
ambitos. Entre ellas se encuentran:

e Orphanet

Orphanet fue fundada en el afio 1997 por el Instituto Nacional Francés de la Salud e
Investigacion Médica (INSERM) con el objetivo de establecer una base de datos, de
libre acceso, en enfermedades raras y en medicamentos para su tratamiento. Desde el
afo 2000, la Comision Europea la ha apoyado hasta conformarse como un consorcio
integrado por 40 paises de todo el mundo. Orphanet ha desarrollado un lenguaje comun
en el &mbito de las enfermedades raras, a través de los codigos ORPHA, los cuales
estan alineados con otras terminologias como la CIE y SNOMED-CT, lo que a su vez es
clave para permitir la interoperabilidad de las bases de datos.

Orphanet se constituye como una fuente de conocimiento de referencia englobando
informacion acerca de 6.172 enfermedades raras.

e IRDIRC

En el afio 2011 se crea el Consorcio Internacional de Investigacion sobre
Enfermedades Raras (IRDiRC), como una iniciativa conjunta de la Comision Europea
y los Institutos Nacionales de Salud de EEUU para favorecer el desarrollo de la
cooperacion internacional en el &mbito de la investigacién de las enfermedades raras.
Posteriormente, se han adherido al mismo otros paises como Canada y Japon.

El IRDIRC presenta tres objetivos para el periodo 2017-2027:

- Diagnosticar la enfermedad rara en el plazo maximo de un afio desde que la
persona acude a la atencion médica si la patologia fuera conocida. Si se tratase de
una enfermedad desconocida, la persona tendra acceso a un proceso de
investigacion y diagndstico coordinado a nivel mundial.

- Aprobar 1.000 nuevas terapias para enfermedades raras, la mayoria de ellas
orientadas a patologias sin alternativas de tratamiento autorizadas.

- Desarrollar modelos de evaluacion del impacto que tiene en las personas con
enfermedades poco frecuentes el diagndstico y las terapias indicadas.

e EURORDIS y RDI

Las personas con enfermedades poco frecuentes estan representadas en el entorno
europeo a través de EURORDIS Rare Diseases Europe, que constituye una alianza de
974 organizaciones de pacientes pertenecientes a 74 paises, que trabajan para mejorar
la calidad de vida de las personas con enfermedades poco frecuentes en Europa.
EURORDIS se cre6 en el afio 1997 y ha desempefiado un papel muy importante en el
proceso regulador en el marco de las enfermedades raras en la Union Europea, tanto a
nivel global como a nivel nacional, de los distintos paises que la conforman.

EURORDIS es miembro de la Rare Diseases International (RDI), alianza global de
pacientes y familias con enfermedades poco frecuentes a la que pertenecen diferentes
organizaciones y federaciones de este ambito a nivel mundial.
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Nacional y autonémico
Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud

En Espafia, el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad (MSSSI) publica en
junio del afo 2009 la primera Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema
Nacional de Salud, siendo uno de los primeros paises de la Unién Europea en disponer
de su propia estrategia nacional en este ambito. La estrategia es fruto del consenso
entre el MSSSI, el Ministerio de Economia y Competitividad, las CCAA, las sociedades
cientificas y las asociaciones de pacientes mas representativas.

La estrategia pretende ser un instrumento para la mejora de la salud y la calidad de vida
de las personas con enfermedades poco frecuentes, y para ellos establece 7 lineas de
actuacion:

1. Informacion sobre Enfermedades Raras. Contempla tres dmbitos de actuacion:
Informacion sobre Enfermedades Raras y recursos disponibles; Registros
sanitarios; y Clasificacién y codificacion.

Prevencién y deteccién precoz.
Atencion sanitaria.

Atencién sociosanitaria.

o & 0N

Terapias. Incluye tres grandes areas de intervencion: Medicamentos huérfanos,
coadyuvantes y productos sanitarios; Terapias avanzadas; y Rehabilitacion.

6. Investigacion.
7. Formacion.

Transcurridos més de tres afios de la publicacion de la Estrategia, el MSSSI, en
diciembre de 2012 present6 el informe de Seguimiento de la Estrategia en
Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud, en el que se incluian los
principales logros alcanzados por la Estrategia y se concluia que se encontraba activa,
habiéndose iniciado el desarrollo de practicamente todos sus objetivos con la excepcion
de dos.

El 11 de junio de 2014 se aprueba la actualizacion de la Estrategia en Enfermedades
Raras del Sistema Nacional de Salud, la cual mantiene las mismas lineas estratégicas
que su predecesora, pero revisa los objetivos y recomendaciones de las mismas.

Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR)

En el afio 2015 se aprueba el Real Decreto que contempla la creacién y regulacion del
contenido y caracteristicas del Registro, asi como la transferencia de la informacion
necesaria con las CCAA. Para el disefio y entrada en funcionamiento del Registro se
cred un grupo de trabajo en el que participan representantes de las CCAA, el Ministerio
de Sanidad, el Instituto de Salud Carlos Ill y dos asociaciones de pacientes, la
Federacion Espafiola de enfermedades Raras y la Federacion Espafiola de
Enfermedades Neuromusculares. Una de las finalidades del grupo de trabajo ha sido la
elaboracion de un manual de procedimientos para la comunicacion de datos de los
registros autondmicos al ReeR. Este manual fue aprobado en el afio 2017 por el Consejo
Interterritorial del Sistema Nacional de Salud y ha sido actualizado posteriormente.
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Los diferentes registros autonémicos deben notificar al registro estatal los datos relativos
a las enfermedades raras en su comunidad. En este sentido, debido a la propia
metodologia para la validacion de cada uno de los casos que se incluyen en el ReeR,
que dificulta la inclusion de todos los casos, se haido priorizando de forma consensuada
un conjunto de enfermedades raras para su inclusion en el ReeR, que se ira ampliando
progresivamente. En el afio 2021, el numero total de enfermedades raras priorizadas
por el Ministerio de Sanidad es de 22, las cuales se indican a continuacion:

1.Ataxia de Friedreich 12. Esclerosis Lateral Amiotréfica
2.Atrofia Muscular Espinal Proximal 13. Fenilcetonuria

3.Complejo Esclerosis Tuberosa 14. Fibrosis Quistica

4.Displasia Renal 15. Hemdfilia A

5.Distrofia Mioténica de Steinert 16. Osteogénesis Imperfecta
6.Enfermedad de Fabry 17. Sindrome de Angelman
7.Enfermedad de Gaucher 18. Sindrome de Beckwith Wiedemann
8.Enfermedad de Huntington 19. Sindrome de Goodpasture
9.Enfermedad de Niemann Pick 20. Sindrome de Marfan

10. Enfermedad Rendu-Osler-Weber 21. Sindrome de Prader Willi

11. Enfermedad de Wilson 22. Sindrome de X Fragil

Registro de Pacientes de Enfermedades Raras

El Registro de Pacientes de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII)
es un censo de ambito nacional de personas que tienen una enfermedad rara, en el que
se recoge informacién sobre los datos personales de los pacientes, asi como sobre el
desarrollo y evolucion de su enfermedad (diagnéstico, sintomas, etc.), y que esta
orientado tanto a pacientes como a profesionales.

Los registros de pacientes son herramientas vitales para el desarrollo de la investigacion
clinica, la mejora de los procesos de atencion, asi como el adecuado seguimiento y
mejora de la calidad de vida de las personas con enfermedades poco frecuentes [21].

De esta forma, el Registro de Pacientes de Enfermedades Raras del ISCIII, permite a
las personas con enfermedades poco frecuentes y sus familias, inscribirse de forma
voluntaria, lo que les da la posibilidad de consultar informacién sobre su enfermedad,
asi como de participar en diferentes estudios (uso de medicamentos, calidad de vida,
analisis de la dependencia, recursos sanitarios, etc.). El Registro también ofrece la
oportunidad de donar muestras biolégicas.

La colaboracién de los profesionales e investigadores con el Registro permite optimizar
los recursos y favorecer la investigacion.

La Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) y el Centro Estatal de
Referencia para Personas con Enfermedades Raras y sus Familias (CREER) colaboran
con esta iniciativa apoyando la participacién e inscripcion en el Registro.
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Centro de Referencia Estatal de Atencion a Personas con Enfermedades Raras y sus
Familias (CREER)

El CREER se funda en el afio 2009 y est& situado en Burgos, siendo un centro publico
de &mbito y referencia estatal [22]. El objetivo del CREER es ayudar a mejorar la
autonomia, integracion y calidad de vida de las personas con enfermedades poco
frecuentes y sus familias.

Para ello, el centro ofrece tanto servicios de referencia como servicios de atenciéon
directa. Mediante los servicios de referencia se ofrecen recursos especializados en dos
areas técnicas: Formacion, Asistencia Técnica y Cooperacion Institucional e
Informacion, documentacion, Investigacion y Evaluacion.

Asimismo, los servicios de atencion directa incluyen: el Servicio de Atencién
Multidisciplinar de Enfermedades Raras (Samer), el Respiro Familiar y los Servicios de
Atencién a Familias y Organizaciones No Gubernamentales (ONG).

El Programa de Enfermedades Raras sin diagnostico — SpainUDP

El Instituto de Salud Carlos Il a través del Instituto de Investigacion de Enfermedades
Raras (IIER) ha puesto en marcha este programa, el cual pretende facilitar el diagndstico
a aguellas personas que desconocen cudl es su enfermedad tras un periodo de
busqueda prolongado. El programa se desarrolla en colaboracién con la Red
Internacional de Casos sin Diagnéstico (UDNI), la Federacibn Espafiola de
Enfermedades Raras (FEDER), la Asociacion D’'Genes y la Asociacion Objetivo
Diagnostico.

Hoja de Ruta para las Enfermedades Raras

En el afio 2021 se publica este documento de consenso el cual es fruto del trabajo
realizado por representantes del ambito médico, farmacéutico, de la investigacion y de
las asociaciones de pacientes. El objetivo es avanzar en la mejora de la atencién a las
enfermedades raras y de la calidad de vida de los pacientes, y para ello se relacionan
los principales retos que existen actualmente en el abordaje de las enfermedades raras
y se establece una propuesta de actuaciones en los ambitos del diagnéstico, la
asistencia sanitaria, la disponibilidad de tratamientos y el conocimiento, la investigacion
e innovacion [23].

Estrategias autonémicas en Enfermedades Raras

En el ambito autonémico el desarrollo de iniciativas estratégicas referidas a la atencion
de las enfermedades raras es desigual. Algunas comunidades auténomas como
Andalucia, Extremadura, Galicia, Madrid, Murcia y Navarra han elaborado su propia
estrategia o plan en enfermedades raras (llustracion 1).
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llustracion 1: Mapa de CCAA que han desarrollado una estrategia o plan en enfermedades raras

Galicia
Estratexia Galegaen «,
Enfermidades Raras 2021/2024 | ’ Com. Foral de Navarra
¢ Plan de Mejora en la Atencion
Comunidad de Madrid a Personas Afectadas por
Plan de Mejora de la Atencion Sanitaria Enfermedades Raras en
a Personas con Enfermedades Poco ﬁ 4 Navarra (2017)
Frecuentes de la Comunidad de Madrid
(2016-2020)

Extremadura

Plan Integral de Enfermedades raras de &
Extremadura 2019-2023.
(segundo plan)

Murcia
Plan Integral de Enfermedades Raras
de la Region de Murcia (2018)

Andalucia
w! Plan de Atencién a Personas Afectadas
por Enfermedades Raras (2008-2012)

Fuente: Elaboracion propia a partir de las paginas web de las Consejerias de Sanidad y Servicios
Autondémicos de Salud. Nota: El Plan de Mejora en la Atencion a Personas Afectadas por Enfermedades
Raras en Navarra (2017) ha sido facilitado por Salud Responde del Departamento de Salud del Gobierno
de Navarra.

Entre las estrategias més recientes se encuentran la de Galicia y la de Extremadura.

En el afio 2021, Galicia publicé su Estrategia Gallega en Enfermedades Raras
2021/2024, la cual se estructuraba en 7 ejes estratégicos:

e Eje 1. Desarrollo del Registro Gallego de Enfermedades Raras

e Eje 2. Refuerzo de la prevencion primaria y secundaria de ER

e Eje 3. Normalizacién de la asistencia sanitaria

e Eje 4. Mejora del acceso a las terapias farmacolégicas y no farmacolégicas

e Eje 5. Impulso de la coordinacién sociosanitaria y la participacion ciudadana

e Eje 6. Fomento de la formacion y divulgacion entre profesionales, pacientes,
familiares y ciudadania

e Eje 7. Promocién de la investigacion y de la obtencion de resultados en salud

Por su parte Extremadura elabor6 en el afio 2019 su segundo Plan Integral de
Enfermedades Raras de Extremadura 2019-2023, habiendo sido pionera en Espafia
en desarrollar una estrategia especifica en este &mbito en el afio 2010. El Plan establece
8 areas de intervencion, muy alineadas con la estrategia nacional:

e Area de Informacion sobre las enfermedades raras

e Area de Prevencion primaria y deteccién precoz

e Area de Sistemas de informacion

e Area de Atencién sanitaria integral

e Area de Tratamientos

e Area de Atencion integral. Ambito educativo y social

e Areade Formacion

e Area de Investigacion
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Canarias

Las enfermedades raras son a menudo crénicas y complejas. En este sentido, Canarias
publicé en el afio 2015 la Estrategia de Abordaje a la Cronicidad en la Comunidad
Autonoma de Canarias [24], en la cual se plantea un nuevo modelo de atencion global
a la cronicidad y que contempla especificamente la atencion al paciente cronico de alta
complejidad. Para ello, se propone una atencibn mas personalizada y ajustada a las
necesidades de estos pacientes.

Asimismo, el udltimo Plan de Salud de Canarias, 2016-2017, entre la crisis y la
transformacién necesaria para la innovacion en la gestion de la salud y de los
servicios, publicado en el afio 2016, contempla como uno de sus tres ambitos de
intervencion “potenciar el Sistema Canario de la Salud centrandolo en el paciente, en la
atencion a las enfermedades cronicas y en la integracion de los servicios”, si bien no se
aborda de forma especifica la atencién a las enfermedades raras.

La Consejeria de Sanidad de Canarias, con el objetivo de alcanzar un compromiso de
mejora de la sanidad publica, establecié durante el afio 2017 un periodo de reflexion de
6 meses abierto a toda la sociedad. De esta forma, participaron organizaciones
sindicales, empresariales y sociales, colegios profesionales, asi como asociaciones de
pacientes y ciudadanos. Como resultado del trabajo conjunto realizado se elabor6 el
Compromiso para la Mejora de la Sanidad Publica de Canarias [25], el cual se
publicé en el afio 2018, y que supuso un hito de responsabilidad compartida y de
compromiso de todos con la mejora de la sanidad publica canaria (llustracién 2).

llustracion 2: Ambitos de compromiso para la mejora de la Sanidad Publica de Canarias

+ Gestion de las personas: Situar a las personas en el centro
del sistema sanitario (profesionales, pacientes y ciudadanos)

» Accesibilidad y sostenibilidad: Garantizar que el sistema

4]
Compromiso
Sanidad Publica

de Canarias sanitario sea de calidad y sostenible a lo largo del tiempo.
. » Gestion del conocimiento: Potenciar la investigacion y la
\—:)1 KQO innovacion dentro del sistema sanitario para contribuir al

desarrollo socioeconomico de Canarias.

¢ "oj L,j;c  Entorno: Abordar de manera integral los problemas de salud
) y de forma coordinada con las diferentes administraciones.

Fuente: Compromiso para la mejora de la Sanidad Publica de Canarias 2018.

Actualmente, esta en proceso la elaboracién del Plan Integral de Atenciéon Temprana
de Canarias 2022-2026, en el que estan participando la Consejeria de Sanidad, la
Consejeria de Derechos Sociales, Igualdad, Diversidad y Juventud, y la Consejeria de
Educacion, Universidades, Cultura y Deportes. El PIAT contempla la atencién en los
primeros afos de la infancia para prevenir y dar respuesta de forma coordinada a todas
las posibles necesidades de los menores, tales como: cognitivas, emocionales, sociales,
sensoriales y motoras. El PIAT distingue dos tipos diferenciados de coordinacion, la
intrainstitucional entre las Consejerias implicadas en su elaboracion y la coordinacion
interinstitucional entre las diferentes Consejerias implicadas en la atenciéon temprana o
con otros ambitos competenciales materiales.
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El PIAT consta de cinco lineas estratégicas:
e Promocion y Prevencion en Atencién Temprana.
e Atencion a las personas con necesidades de Atencién Temprana.
e Coordinacion intrainstitucional e interinstitucional.
e Sistemas de informacion.
e Formacion e investigacion.

A finales del afio 2020, el Servicio Canario de la Salud publicé el Protocolo para el
diagndstico y seguimiento de las distrofias hereditarias de retina en la Comunidad
Auténoma de Canarias, con los objetivos de favorecer el diagnéstico temprano, la
equidad de la atencién sanitaria, reducir la variabilidad de la practica clinica y favorecer
la atencion integral de las personas con esta enfermedad [26].

Registro de Enfermedades Raras de Canarias

En el afio 2018 se inicia el desarrollo de la aplicacion informatica que da soporte al actual
Registro de Enfermedades Raras de la Comunidad Auténoma de Canarias. La
finalidad del fichero es la de disponer de un registro de base poblacional que permita
conocer la dimension real de las enfermedades raras mediante el conocimiento de la
prevalencia e incidencia de las mismas en Canarias, asi como obtener la informacion
que permita el desarrollo de la investigacién en este ambito, garantizando en todo caso
la informacion requerida por el Registro Estatal [27].

En la actualidad, la captacibn de casos del registro autonémico se realiza
fundamentalmente a partir de las siguientes fuentes de informacion:

e Registro de Actividad de Atencién Especializada. RAE-CMBD.

e Sistema de informacién del Programa de Cribado Neonatal.

e Registro de Trasplantes de Canarias (TRASCAN).

¢ Registro de Mortalidad.
Durante el afio 2022 estd previsto que se incorporen al registro los casos de
enfermedades raras procedentes de la historia clinica electrénica de atencién
especializada del SCS, que hayan sido informados por los profesionales sanitarios

responsables de la atencién a personas que han sido diagnosticadas de alguna
enfermedad poco frecuente.

4.2 Marco normativo

A nivel estatal y autondmico, en Canarias, se ha desarrollado un amplio marco normativo
gue favorece la atencién de las personas con enfermedades poco frecuentes en
diferentes ambitos, tales como, el sanitario, el social, el educativo y el laboral, entre
otros.

20


http://www.gobiernodecanarias.org/sanidad/scs/i

Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026 l:

Ambito sanitario

Con carécter general, la Ley 41/2002, de 14 de noviembre, basica reguladora de la
autonomia del paciente y de derechos y obligaciones en materia de informacion y
documentacion clinica aborda entre otros aspectos el derecho a la informacion
sanitaria, el consentimiento informado, la documentacion sanitaria y la historia clinica.

La Ley 29/2006, de 26 de julio, de garantias y uso racional de los medicamentos y
productos sanitarios establece en su articulo 2, las garantias de abastecimiento y
dispensacion de medicamentos, incluyendo los medicamentos huérfanos vy
medicamentos sin interés comercial.

El derecho a la atencién sanitaria queda ampliamente recogido tanto en la normativa
estatal como en la de Canarias. Sin embargo, no es hasta el afio 2011, en el que por
medio de la Ley 33/2011, de 4 de octubre, General de Salud Publica [28] se modifica
la Ley 16/2003, de 28 de mayo, de cohesién y calidad del Sistema Nacional de
Salud del afno 2003” [30], para reconocer expresamente en la misma “la prevencion y
deteccion precoz de las enfermedades raras, asi como el apoyo a las personas que las
presentan y a sus familias” como una prestacion mas de salud publica.

En el afio 2006, se publica la Ley 14/2006, de 26 de mayo, sobre técnicas de
reproduccién humana asistida [29]. Esta Ley reconoce que el diagndstico genético
preimplantacional permite la prevencion de enfermedades genéticas que en la
actualidad carecen de tratamiento, asi como la posibilidad de seleccionar preembriones
gue puedan servir para salvar la vida de un familiar enfermo. En su articulo 12, establece
gue el diagnéstico preimplantacional se llevardA a cabo para la deteccion de
enfermedades hereditarias graves, de apariciébn precoz y que no tengan curacion, asi
como para la deteccion de otras alteraciones que puedan poner en peligro la viabilidad
del preembrion.

Ese mismo afio, se aprueba el Real Decreto 1302/2006, de 10 de noviembre, por el
que se establecen las bases del procedimiento parala designacién y acreditacion
de los centros, servicios y unidades de referencia del Sistema Nacional de Salud
[30]. En este Real Decreto, se reconocia la atencion a las enfermedades raras como
uno de los posibles criterios para la inclusion en los centros, servicios o unidades de
referencia. Ademas, también se aclara que las enfermedades raras no precisan
necesariamente de atencidon continua del paciente en estos centros, servicios o
unidades de referencia, pudiendo éstos actuar como soporte en la confirmacion
diagnostica, la indicacion de las estrategias terapéuticas y de seguimiento, y como
consultor de aquellas unidades que atiendan a estos pacientes.

A través del Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, se establece la cartera
de servicios comunes del Sistema Nacional de Salud (SNS) y el procedimiento para
su actualizacion [31]. Actualmente, tras diferentes revisiones del Real Decreto, entre los
servicios que son comunes en todo el SNS se encuentran con relacion a las
enfermedades raras, entre otros, los siguientes:

e La deteccion precoz de metabolopatias y el programa poblacional de cribado
neonatal de enfermedades endocrino-metabdlicas.
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e El diagnostico genético preimplantacional para la prevencion de la transmision
de enfermedades o trastornos de origen cromosémico o0 genético graves.

e El diagndstico de enfermedades o trastornos de base genética, mediante la
integracion de la informacion clinica personal y familiar y la obtenida tras la
realizacion de los estudios genéticos.

Mediante la Orden SCO/3422/2007, de 21 de noviembre, por la que se desarrolla el
procedimiento de actualizacion de la cartera de servicios comunes del Sistema
Nacional de Salud [32], se recoge como uno los criterios a tener en cuenta en la
priorizacion para evaluar la inclusién de técnicas, tecnologias o procedimientos, la
“frecuencia del proceso al que van dirigidos, sin olvidar la atencion a las enfermedades
raras”.

Por medio del Real Decreto 1015/2009, de 19 de junio, se regula la disponibilidad
de medicamentos en situaciones especiales [33]. De esta forma se contempla el uso
compasivo de medicamentos en casos para los que inicialmente no estan autorizados
pero que debido a la situacién de excepcionalidad en la que se encuentra el paciente se
permite su administracion. En este sentido, el medicamento puede estar en fase de
investigacion clinica, haber sido autorizado para otras indicaciones o no estar autorizado
en Espafa, pero si en otros Estados.

En el afio 2013 entra en vigor el Real Decreto Legislativo 1/2013, de 29 de noviembre,
por el gue se aprueba el Texto Refundido de la Ley General de derechos de las
personas con discapacidad y de su inclusién social [34]. Este Real Decreto tiene un
caracter trasversal, abordando los diferentes aspectos que afectan a la vida de las
personas que tienen alguna discapacidad. De esta forma la ley tiene por objeto
“garantizar el derecho a la igualdad de oportunidades y de trato, asi como el ejercicio
real y efectivo de derechos por parte de las personas con discapacidad en igualdad de
condiciones respecto del resto de ciudadanos y ciudadanas, a través de la promocién
de la autonomia personal de la accesibilidad universal, del acceso al empleo, de la
inclusién en la comunidad y la vida independiente y de la erradicacion de toda forma de
discriminacion”.

El Real Decreto 81/2014, de 7 de febrero, tenia por objeto el establecimiento de las
normas para facilitar el acceso a la atencion sanitaria transfronteriza en condiciones de
seguridad y de alta calidad, ademas de potenciar la cooperaciébn en materia de
asistencia sanitaria entre Espafia y el resto de Estados miembros tal y como establecia
la correspondiente directiva europea del afio 2011. De esta forma, en su articulo 22,
Informacion sobre las Enfermedades Raras, se reconoce el derecho de los profesionales
sanitarios y de los pacientes a la informacion sobre las herramientas disponibles en las
enfermedades raras, tales como los Centros, Servicios y Unidades de Referencia del
SNS y las Redes Europeas de Referencia. Igualmente, se compromete a facilitar
informacion a pacientes, profesionales sanitarios y financiadores sobre la remision de
pacientes con enfermedades poco frecuentes a otros Estados miembros para su
diagnostico y tratamiento cuando éstos no se encuentren disponibles en Espafia, tal y
como establece el Reglamento (CE) n° 883/2004 [35].

La Orden SSI1/2065/2014, de 31 de octubre, por la que se modifican los anexos |, Il
y Il del Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se establece la
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cartera de servicios comunes del Sistema Nacional de Salud y el procedimiento
para su actualizacion, incorpora a la cartera de servicios del SNS los programas de
cribado neonatal, los tratamientos de reproduccion humana asistida y la atencién a los
pacientes y a sus familiares en el &rea de genética, contemplando el asesoramiento
genético y los analisis genéticos.

En el afio 2015 se aprueba la creacion del Registro Estatal de Enfermedades Raras
mediante el Real Decreto 1091/2015, de 4 de diciembre [36]. Previamente la Orden
SCO/1730/2005, de 31 de mayo [37], regulaba el fichero de registro de enfermedades
raras que mas tarde desarrollaba el Real Decreto 1091/2015.

Una de las finalidades del Registro, que se establecen en el articulo 3, es “proporcionar
informacién epidemiolégica sobre las enfermedades raras, sobre la incidencia y
prevalencia de las mismas y sobre sus factores determinantes asociados”. Asimismo, el
articulo 8 recoge el deber de las CCAA de comunicar los datos identificativos,
sociodemograficos y clinico-epidemiolédgicos que figuren en sus respectivos registros y
sistemas de informacion.

Mediante la Orden de 1 de agosto de 2011, Canarias aprobaba la creacién del fichero
de datos del Registro poblacional de Defectos Congénitos y Enfermedades Raras de la
Comunidad Autébnoma de Canarias [38]. Esta normativa fue modificada parcialmente por
la Orden de 26 de febrero de 2016, cuyas principales modificaciones tuvieron que ver
fundamentalmente con la estructura del fichero, la obtencién de casos y la cesién de
datos al Registro Estatal de Enfermedades Raras. [27].

La Ley Orgéanica 1/2018, de 5 de noviembre, de reforma del Estatuto de Autonomia
de Canarias recoge los derechos y deberes de los ciudadanos [39]. En este sentido, el
articulo 11 reconoce el derecho de igualdad y cooperacidn, incluyendo de forma expresa
el derecho a la igualdad de trato y a la no discriminacion de las personas con
discapacidad. A su vez, el articulo 16 incorpora especificamente el derecho de las
personas en situacion de discapacidad y dependencia que, entre otros aspectos,
determina la calidad de los servicios y prestaciones especializados para estas personas.
El articulo 19, reconoce los derechos en el ambito de la salud, recogiendo expresamente
el derecho al asesoramiento genético y la medicina predictiva, a la segunda opinién
médica, y a la aplicacion de programas sanitarios especificos y especializados, entre
otros, a personas perteneciente a grupos de riesgo. Asimismo, el articulo 21 establece
los derechos en el ambito de la educacion y el articulo 23 los derechos en el ambito
laboral y profesional, garantizandose en ambos articulos la accesibilidad universal, la
igualdad de trato y la no discriminacion.

En Canarias, en el afio 2019 entra en vigor la Ley 12/2019, de 25 de abril, por la que
se regula la atencién temprana [40]. A través de esta Ley se articula una red integral
de la atencion infantil temprana en la que se coordinan las actuaciones de los sectores
sanitario, educativo y social.

Por otro lado, a nivel estatal la Ley 11/2020, de 30 de diciembre, de Presupuestos
Generales del Estado para el afio 2021, en su articulo 102, relativo al importe que tienen
que aportar los usuarios con relacion a la prestacion farmacéutica ambulatoria, deja
exentos de pago entre otras categorias a las personas que siendo menores de edad
presentan un grado de discapacidad reconocido igual o superior al 33 %.
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Ambito social

Dentro del marco normativo en el &mbito de los servicios sociales, cabe destacar por su
trascendencia la Ley 39/2006, de 14 de diciembre, de Promocién de la Autonomia
Personal y Atencién a las personas en situacion de dependencia de &mbito estatal
[41]. La Ley tiene por objeto la regulacion de las condiciones béasicas de la igualdad en
el ejercicio del derecho subjetivo de la ciudadania a la promocion de la autonomia
personal y la atencién a las personas en situacién de dependencia, estableciéndose un
contenido minimo comun de derechos para todos los ciudadanos del Estado espariol.
De este modo, se contempla la creacién del Sistema para la Autonomia y Atencién a la
Dependencia (SAAD), con la colaboracién y participacion de todas las Administraciones
Pudblicas. También supone un nuevo desarrollo de los servicios sociales en Espafia,
amplidndose y complementandose la accion protectora del Estado, a la vez que se
pretende dar respuesta a las situaciones de dependencia y promover la autonomia
personal, la calidad de vida y la igualdad de oportunidades.

En Canarias, a través del Decreto 54/2008, de 25 marzo, se regula el procedimiento
para el reconocimiento de la situacion de dependencia y del derecho a las
prestaciones del Sistema para la Autonomiay Atencién a la Dependencia [42] que
se establece en la Ley 39/2006.

Igualmente, mediante la Orden de 18 de octubre de 2012, se determina el
procedimiento para la valoracion y calificacion del grado de discapacidad de las
personas en el ambito de gestion de la Comunidad Autbnoma de Canarias [43, 44].

En el afo 2019, Canarias refuerza los derechos sociales de los ciudadanos con la
aprobacioén de la Ley 16/2019, de 2 de mayo, de Servicios Sociales de Canarias [45].
Esta Ley pretende garantizar una atencion integrada y coordinada de todas las
actuaciones publicas, asi como favorecer el derecho al acceso en condiciones de
igualdad al sistema de servicios sociales, y hacer efectivo el derecho subjetivo a los
servicios y prestaciones en los términos y condiciones que estén previstos en cada caso.
Ademas, también tiene como objeto potenciar la autonomia y la calidad de vida de las
personas.

Ambito educativo

En el contexto educativo, la Ley Organica 3/2020, de 29 de diciembre, por la que se
modifica la Ley Organica 2/2006, de 3 de mayo, de Educacion, deroga la Ley
Organica 8/2013, de 9 de diciembre para la mejora de la calidad educativa. Ademas, por
medio de esta Ley se introducen cambios en la Ley Organica 2/2006 con el objetivo de
adaptar el sistema educativo a los retos actuales de la educacion, en el marco de los
objetivos fijados por la Unién Europea y la UNESCO para la década 2020/2030. Los
enfoques adoptados por la nueva Ley tienen objetivo Ultimo reforzar la equidad y la
capacidad inclusiva del sistema, para hacer efectivo el derecho a la educacion inclusiva
como derecho humano, reconocido en la Convencién sobre los Derechos de las
Personas con Discapacidad, que Espafa ratificé en 2008 [46].

En Canarias, la Ley 6/2014, de 25 de julio, Canaria de Educacion no Universitaria
regula el sistema educativo con el objeto de garantizar una educacion de calidad y de
excelencia, inclusiva e integradora y en condiciones de equidad [47]. Por ello, la Ley
vela por garantizar los derechos a la educacién no universitaria del alumnado con
discapacidad y del alumnado con necesidades educativas especificas reconocidas. De
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esta forma, favorece el acceso al curriculo, y la realizacion de adaptaciones y
exenciones al mismo, en los diferentes niveles de educacidon no universitaria, en
aquellos casos de alumnos con discapacidad que lo requieran. Igualmente, la Ley
dedica todo un capitulo a la atencién a la diversidad y la compensacion educativa, en el
que contempla lineas de accion institucional para atender la diversidad, la consideracién
de la educacion inclusiva, la elaboracién por parte de la administracion educativa de un
Plan Estratégico de Atencion a la Diversidad (PEAD) en el que deberan de enmarcarse
las diferentes medidas de atencion a la diversidad que adopten los centros educativos,
las necesidades especificas de apoyo educativo y la compensacion de la desigualdad.

Ambito laboral

Dentro del marco normativo que afecta al &mbito laboral en diferentes normas esta muy
presente la no discriminacién de las personas con discapacidad en el marco del empleo,
como, por ejemplo, en el Estatuto de los trabajadores [48].

A través del Real Decreto 2271/2004, de 3 de diciembre, por el que se regula el
acceso al empleo publico y la provision de puestos de trabajo de las personas con
discapacidad, se promueve la integracion de las personas con discapacidad en el
ambito laboral favoreciendo su acceso al empleo publico [49]. De esta forma, se
establecen medidas como la reserva en las ofertas de empleo publico de al menos el
5% de las plazas o la reserva de plazas en promocion interna a personas con
discapacidad cuyo grado sea igual o superior al 33%.

Por su parte, el Real Decreto 290/2004, de 20 de febrero, regula los enclaves
laborales como medida de fomento del empleo de las personas con discapacidad
[50]. Los enclaves laborales son contratos de obras o servicios que se establecen entre
una empresa ordinaria y un centro especial de empleo para la realizacion de una tarea
concreta por parte de los trabajadores con discapacidad que se desplazan al centro de
trabajo de la empresa colaboradora, quien finalmente puede decidir la incorporacion de
los trabajadores a su plantilla y optar, en su caso, a diferentes ayudas.

El Real Decreto 1851/2009, de 4 de diciembre, desarrolla el articulo 161 bis de la
Ley General de la Seguridad Social en cuanto a la anticipacién de la jubilacion de
los trabajadores con discapacidad en grado igual o superior al 45 por ciento [51].
Por medio de este Real Decreto se establece una edad minima de jubilacién de 56 afos,
en aquellos casos en los que la persona se encuentre afectada en un grado igual o
superior al 45 por ciento por una de las discapacidades que contempla la normativa.
Entre dichas discapacidades se encuentran ciertas anomalias genéticas y diferentes
enfermedades neuroldgicas. Anteriormente, el Real Decreto 1539/2003, de 5 de
diciembre, por el que se establecen coeficientes reductores de la edad de
jubilacién a favor de los trabajadores que acreditan un grado importante de
minusvalia, contemplaba una reduccion de la edad de jubilacién en aquellos casos con
un rango igual o superior al 65%.

A través del Real Decreto Legislativo 1/2013, de 29 de noviembre, por el que se
aprueba el Texto Refundido de la Ley General de derechos de las personas con
discapacidad y de su inclusion social [34], se promueve la insercion laboral de las
personas con discapacidad mediante la reserva de una cuota de empleo del 2% a
personas con discapacidad en el caso de empresas publicas o privadas que tengan una
plantilla de 50 o més trabajadores.
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5 Elreto delainsularidad en las Enfermedades Raras

Para garantizar una atencién sanitaria en condiciones de igualdad efectiva, tal y como
recoge el ordenamiento juridico espafiol, el Gobierno de Canarias debe afrontar las
condiciones derivadas de la insularidad [52, 53].

En este sentido, el territorio de Canarias se encuentra fragmentado en ocho islas, que
se corresponden con 7 areas de salud. En el afio 2020 la poblacién en Canarias
ascendia a 2.175.952 personas® Las islas capitalinas, Tenerife y Gran Canaria
concentraban el 82,1% de la poblacion, mientras que Lanzarote suponia el 7,2%,
Fuerteventura el 5,5%, La Palma el 3,8%, La Gomera el 1,0% y EIl Hierro el 0,5%. Esto
hace que las islas no capitalinas tengan una condicion de doble insularidad por su
alejamiento de las islas de Tenerife y Gran Canaria que engloban a la mayor parte de la
poblacion. A pesar de ello, el Gobierno de Canarias garantiza la accesibilidad a la
atencion a todas las personas que residan en cualquiera de las islas del Archipiélago,
mediante el mantenimiento de una red asistencial de amplia capilaridad, tanto de
atencion primaria como de atencion hospitalaria, asi como de otros dispositivos
asistenciales.

En las islas no capitalinas se mantiene una infraestructura sanitaria que asegura el
abordaje de los problemas de salud mas comunes en la poblacién, garantizando el
traslado de los pacientes a los centros asistenciales de referencia cuando no es posible
abordar la atencion en los recursos de proximidad.

En el marco de la atencion a las enfermedades raras, la insularidad, especialmente la
doble insularidad, supone un aspecto de gran relevancia para tener en cuenta, puesto
gue una de las dificultades en el abordaje de estas enfermedades es su deteccion y
diagndstico precoz. El desconocimiento que existe sobre las mismas, asi como la falta
de adecuacion de los circuitos de atencién y derivacion del paciente en el sistema
sanitario dificultan en ocasiones la obtencién de un diagnostico correcto en un plazo
adecuado pudiendo provocar secuelas irreversibles en las personas que las padecen.
Del mismo modo, también puede verse afectados los tratamientos y la atencion
sanitaria, especialmente cuando se requieren técnicas o tecnologias especializadas.

2 Datos de poblacién del Padrén de habitantes a 1 de enero de 2020 segtn el ISTAC.
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6 Analisis de la situacion actual de las enfermedades raras en
Canarias

6.1 Andlisis epidemiolégico

Para la realizacion del andlisis epidemiolégico, se llevo a cabo inicialmente una consulta
de diferentes fuentes de informacion, tanto de Atencion Primaria como de Atencion
Hospitalaria, encontrando cierta dificultad para la obtencién de datos que puedan dar
una vision real sobre la frecuencia y distribucion de estas enfermedades en Canarias.
De esta forma, se exploraron los casos de ER registrados en las historias clinicas de
Atencion Primaria (HCAP) Drago AP, detectandose una sobreestimacion de los mismos
debido a que algunas enfermedades raras comparten codigo diagnostico con otras
patologias que no se corresponden a estas enfermedades. Por otro lado, muchos de
estos casos identificados a partir de la HCAP incluyen tanto los casos de sospecha
diagndstica como los casos en estudio junto a los casos confirmados, dando lugar a una
sobreestimacion diagnostica. Por lo cual, estos datos sélo tienen interés para obtener
una visién general aproximada, teniendo en cuenta que son datos orientativos dado el
probable exceso de diagndsticos por las razones anteriormente descritas.

Igualmente, la captura de casos a partir de los diagndsticos al alta hospitalaria del
Registro de Actividad de Atencién Especializada (RAE-CMBD), cuyo codigo CIE-10-ES
corresponderia a alguna ER presenta el mismo problema de especificidad diagnéstica,
descrito anteriormente. Ademas, esta fuente solamente permite obtener informacién de
las personas con alguna enfermedad poco frecuente que ha requerido de ingreso
hospitalario. Al ser necesario un procedimiento de validacion de los casos detectados
en esta fuente de informaciéon para la confirmacion de los diagnésticos, se ha
considerado conveniente no incluir esta informacion en la Estrategia de Enfermedades
Raras de Canarias.

Por ello, se han contemplado los casos incluidos en el Registro de Enfermedades Raras
de Canarias que fueron comunicados al Registro Estatal de Enfermedades Raras en
marzo de 2021, los cuales han sido objeto de un proceso de validacién y confirmacion
diagndstica. Esta aproximacion corresponde al primer envio de casos de los registros
autonémicos al ReeR, disponibles en el Informe ReeR 2021: situacion de las
Enfermedades Raras en 2010-2018, que se puede consultar en la pagina web del
Ministerio de Sanidad.

Adicionalmente, se ha contado con la casuistica de pacientes con enfermedades poco
frecuentes atendidos en las Unidades de genética clinica y en las consultas de
enfermedades raras hospitalarias de Canarias, al ser una fuente de informaciéon que
asegura la validez y fiabilidad de los datos de aquellas enfermedades raras de origen
genético.

6.1.1 Prevalencia

Se estima que el nUmero de personas que podrian tener una enfermedad rara en
Canarias estaria comprendido entre 76.158 y 128.381, considerando un rango de
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prevalencia entre 3,5% y 5,9% [3]. Al analizar los diagndsticos codificados en la historia
clinica electrénica Drago AP, a diciembre de 2019, se obtiene un total de 74.428 casos
gue corresponderian a posibles diagnésticos de enfermedades poco frecuentes, de los
gue el 56,7% afectarian a mujeres y el 43,3% a hombres. No obstante, debido a que
algunos de estos cadigos no son especificos para ER y a la sobreestimacion presumible
de esta fuente de informacién en relacion con las patologias registradas, el porcentaje
inferior al 3,5% parece indicar que existe un volumen significativo de pacientes que tiene
una enfermedad rara pero que aun no le ha sido diagnosticada.

Del total de casos de enfermedades raras registrados en las historias clinicas de
Atencién Primaria, el 46,1% se concentra en Tenerife y el 37,2% en Gran Canaria,
mientras que la poblacion de estas representa respecto del total de Canarias el 42,7%
y el 39,3%3.

Gréfico 1: Distribucion por islas del nimero de casos identificados en Atencion Primaria. Afio 2019
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Fuente: Registros de enfermedades raras de la historia clinica de Atenciéon Primaria (HCAP), Drago AP.
SCS.

Respecto a los datos publicados en el Informe ReeR 2021, el nimero de casos
notificados al Registro Estatal, correspondientes al periodo 2010 — 2018, fue de 801 (sin
tener en cuenta los duplicados con otras CCAA) siendo la Esclerosis Lateral Amiotrofica,
la Hemofilia A y la Fibrosis Quistica las que presentaron una frecuencia mas alta.

Si se tiene en cuenta el estado vital, a 31 de diciembre de 2018, un total de 515 casos
(64,3%) correspondian a personas vivas (Tabla 2), de los cuales el 58,3% eran hombres
y el 41,7% mujeres.

3 Datos de poblacién por islas en Canarias procedentes del Padron de habitantes a 1 de enero de 2020
segun el ISTAC.
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Tabla 2: Namero de casos vivos de enfermedades raras a 31 de diciembre de 2018 por patologia y sexo

Enfermedades raras Hombre Mujer Total
Ataxia de Friedreich 6 6 12
Complejo Esclerosis Tuberosa 25 29 54
Displasia Renal 29 18 47
Enfermedad de Fabry 0 3 3
Enfermedad de Gaucher 0 4 4
Enfermedad de Huntington 15 23 38
Enfermedad de Wilson 6 17 23
Esclerosis Lateral Amiotrofica 30 21 51
Fenilcetonuria 11 13 24
Fibrosis quistica 44 37 81
Hemofilia A 94 2 96
Sindrome de Goodpasture 2 4 6
Sindrome de Marfan 23 20 43
Sindrome de Prader Willi 7 15 22
Sindrome de X fragil 8 3 11
Total 300 215 515

Fuente: Informe ReeR 2021. Situacién de las Enfermedades Raras en 2010 — 2018. Primer informe
epidemioldgico del ReeR. 10 de septiembre de 2021. Ministerio de Sanidad.

La prevalencia puntual de estas enfermedades en Canarias registrada a 31 de diciembre
de 2018, se situaba entre el 0,014 por 10.000 habitantes que representaba la
Enfermedad de Fabry y el 0,435 de la Hemofilia A (Gréfico 2).

Gréfico 2: Prevalencia puntual a 31 de diciembre de 2018 por cada 10.000 habitantes

Ataxia de Friedreich Bl 0,054
Complejo Esclerosis Tuberosa NN 0,245
Displasia Renal s 0,213
Enfermedad de Fabry | 0,014
Enfermedad de Gaucher 1 0,018
Enfermedad de Huntington s 0,172
Enfermedad de Wilson Il 0,104
Esclerosis Lateral Amiotrofica N 0,231
Fenilcetonuria [N 0,109
Fibrosis quistica I 0,367
Hemcfilia A I 0,435
Sindrome de Goodpasture N 0,027
Sindrome de Marfan N 0,195
Sindrome de Prader Wili 88 0,100
Sindrome de X fragil 8 0,050

Fuente: Informe ReeR 2021. Situacién de las Enfermedades Raras en 2010 — 2018. Primer informe
epidemioldgico del ReeR. 10 de septiembre de 2021. Ministerio de Sanidad.
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6.1.2 Discapacidad y dependencia

Discapacidad

Las personas que padecen enfermedades poco frecuentes presentan en muchos casos
diferentes grados de discapacidad, como consecuencia de la elevada morbilidad y de
los problemas de desarrollo asociados a las mismas. En Canarias se estima que, en el
afo 2019, el numero total de personas con un grado de discapacidad asociado del 33%
0 superior, era de 238.321, incluyendo tanto personas con enfermedades poco
frecuentes como sin ella. De ellas, el 36,7% presentaba una discapacidad de entre el
33% vy el 49%, el 46,5% entre el 50% y el 74% y el 16,8% del 75% o superior, siendo el
grado medio de discapacidad del 57,92%*.

Dependencia

Igualmente, muchas enfermedades raras también generan dependencia, siendo el
namero de personas en Canarias que tienen reconocido algun grado de dependencia
en el afio 2019 de 89.483. El grado de dependencia mas leve, el grado |, concentra el
30,9% de las personas dependientes con enfermedad rara, mientras que el grado |l
agrupa al 34,8%, y el grado lll, el mas severo, al 34,3%".

6.1.3 Mortalidad

En el afio 2019, segun el nimero de casos registrados en la historia clinica de Atencion
Primaria murieron en Canarias 1.141 personas con enfermedades poco frecuentes
(Tabla 3), lo que supone el 7,2% del total de defunciones en ese afio en el Archipiélago®.
Estos datos deben interpretarse con cautela y a titulo orientativo debido a la
sobreestimacion de casos por el procedimiento de recogida de la informacién y de
codificacién diagndstica utilizados en Atencion Primaria.

De acuerdo con los datos comunicados por el Registro de Enfermedades Raras de
Canarias al Registro Estatal, el nimero de casos que fallecieron durante el periodo
comprendido entre el 1 de enero de 2010 y el 31 de diciembre de 2018 fue de 286
(35,7%), correspondiendo el mayor porcentaje de fallecimientos a la Esclerosis Lateral
Amiotréfica (77,3%).

4 Datos facilitados por la Consejeria de Derechos Sociales, Igualdad, Diversidad y Juventud.

5 Se ha considerado el nimero de personas fallecidas en el afio 2019 que ascendian a 15.756 personas,
segun datos del ISTAC.
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Tabla 3: Nimero de casos fallecidos entre el 1 de enero de 2010 y el 31 de diciembre de 2018 por
patologia y sexo

Enfermedades raras

Ataxia de Friedreich 3 0 3
Complejo Esclerosis Tuberosa 2 3 5
Displasia Renal 0 0 0
Enfermedad de Fabry 0 0 0
Enfermedad de Gaucher 1 0 1
Enfermedad de Huntington 10 14 24
Enfermedad de Wilson 3 1 4
Esclerosis Lateral Amiotréfica 122 99 221
Fenilcetonuria 0 0 0
Fibrosis quistica 4 6 10
Hemofilia A 7 0 7
Sindrome de Goodpasture 2 3 5
Sindrome de Marfan 3 1 4
Sindrome de Prader Willi 2 0 2
Sindrome de X fragil 0 0 0
Total 159 127 286

Fuente: Informe ReeR 2021. Situacién de las Enfermedades Raras en 2010 — 2018. Primer informe
epidemioldgico del ReeR. 10 de septiembre de 2021. Ministerio de Sanidad.

6.2 Marco de atencion en Canarias

El marco de atencion a las personas con enfermedades poco frecuentes debe
contemplar un abordaje integral, desde una perspectiva transversal, multidisciplinar y
coordinada entre, al menos, el sector sanitario, el social, el educativo, el laboral y el
tejido asociativo de pacientes y familiares [54].

6.2.1 Ambito sanitario

6.2.1.1 Recursos y modelo de atencién integral centrado en la persona
Modelo de Atencidn en Canarias

El SCS durante el afio 2020 ha llevado a cabo la reorganizacion del modelo de atencion
a personas con enfermedades poco frecuentes en Canarias, en la que ha sido muy
importante la creacion de dos Unidades de Atencién a las Enfermedades Raras.
Estas unidades son de referencia en cada una de las provincias, ubicandose en el
Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Candelaria (HUNSC) en Santa Cruz de
Tenerife y en el Complejo Hospitalario Universitario Insular Materno Infantil (CHUIMI) de
Las Palmas de Gran Canaria. En estos hospitales junto con el Hospital Universitario de
Canarias (HUC) se encuentran ubicadas las 3 consultas de genética clinica que
existen en Canarias.

Este nuevo modelo organizativo pretende homogeneizar el proceso de atencion a las
personas con enfermedades poco frecuentes en Canarias, estableciendo un
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procedimiento comun para el diagndstico, asi como para la comunicacion y registro de
estas enfermedades.

De esta forma, a través de estas unidades, se centralizara la atencion de todas las
enfermedades raras que por su complejidad y afectacion multisistémica no puedan ser
atendidas adecuadamente en los servicios de las diferentes especialidades, para lo cual
se llevaran a cabo sesiones clinicas multidisciplinares para la valoracion de los casos o
la realizacién de interconsultas y valoracion con otros especialistas clinicos para el
manejo de las diferentes patologias.

Atencién Temprana

En el marco de atencion a las enfermedades raras, es especialmente importante la
articulacién de vias de intervencion en atencion infantil de forma temprana, dado que la
gran mayoria de estas enfermedades tiene una base genética hereditaria y debutan en
el periodo de edad comprendido entre los 0 y 6 afios [55].

La Atencién Temprana se ha definido como "el conjunto de intervenciones, dirigidas a
la poblacién infantil de 0-6 afos, a la familia y al entorno, que tienen por objetivo dar
respuesta lo mas pronto posible a las necesidades transitorias 0 permanentes que se
presentan en la infancia con trastornos en su desarrollo o que tienen el riesgo de
padecerlos. Estas intervenciones, que deben considerar la globalidad en menores de
edad, han de ser planificadas por un equipo de profesionales de orientacion
interdisciplinar o transdisciplinar® [56]. Desde el ambito sanitario se asume la
responsabilidad del proceso diagndstico, asi como de la atencidn e intervencion
temprana como tratamiento de los trastornos del desarrollo o riesgo de padecerlos. Sin
embargo, la atencion a estos menores y sus familias debe realizarse de forma
coordinada con la Consejeria de Educacion, Universidades, Cultura y Deportes y la
Consejeria de Derechos Sociales, Igualdad, Diversidad y Juventud del Gobierno de
Canarias [40].

Las Unidades de Atencion Temprana son recursos especializados responsables de la
valoracion, intervencion y seguimiento de la atencion temprana del menor, su familia y
su entorno. A ellas corresponde realizar de forma protocolizada el proceso diagnéstico,
funcional y sindromico, asi como el tratamiento de atencion e intervencion temprana del
menor con antecedentes de alto riesgo psico neurosensorial prenatal o perinatal o con
alto riesgo de trastornos en el desarrollo detectado con posterioridad al nacimiento.
Estas unidades, también son responsables de la coordinacién de la atencién temprana
con otros servicios sanitarios, sociales o educativos.

El equipo béasico que integra las Unidades de Atencion Temprana tiene caracter
multidisciplinar y est4 formado por los siguientes profesionales: psicélogo clinico,
pedagogo o psicopedagogo; logopeda; especialista en psicomotricidad; terapeuta
ocupacional; fisioterapeuta; trabajador social; asi como personal administrativo.

La derivacion de menores y sus familias a las Unidades de Atencién Temprana se puede
realizar al nacimiento desde los servicios especializados, cuando se detecta un menor
en riesgo o se evidencian los trastornos del desarrollo. Si la deteccion de los trastornos
o0 riesgos se produce en la etapa postnatal, la derivacion puede realizarla el pediatra de
atencién primaria o bien otros facultativos de atencion hospitalaria. En cambio, cuando
el riesgo es identificado desde centros educativos, los servicios sociales o el propio
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entorno familiar, sera necesario acudir al pediatra de atencion primaria para que realice
la derivacion a la unidad de atencion temprana.

A las Unidades de Atencion Temprana les corresponde la elaboracion del Plan
Individualizado de Atencién Temprana (PIAT), que es la propuesta de intervencion
personalizada de caracter interdisciplinar orientada al menor y a su entorno, que
contempla la intervencion en los diferentes contextos de la vida del menor, integrando y
coordinando las actuaciones de sanidad, servicios sociales y educacion.

En el afio 2021 Canarias cuenta con cuatro Unidades de Atencidon Temprana localizadas
en Tenerife, Gran Canaria, Fuerteventura y La Palma, estando prevista la creacién de
otras 7 unidades, configurando una red que cuente con recursos en todas las islas de la
Comunidad. En total, la red contara con 11 unidades, 6 en la provincia de Santa Cruz
de Tenerife (3 en Tenerife, 1 en El Hierro, 1 en La Gomera, 1 en La Palma) y 5 en la
provincia de Las Palmas (3 en Gran Canaria, 1 en Lanzarote, 1 en Fuerteventura).

Prevencién, deteccidn precoz y diagndstico

Son pocas las enfermedades raras en las que es posible establecer acciones
preventivas para evitar su aparicion, si bien se cree que existen factores
medioambientales que pueden originar malformaciones congénitas poco frecuentes en
los menores. Por ello, la prevencion primaria en el ambito de las enfermedades raras se
centra sobre todo en ofrecer consejo durante el periodo previo a la concepcion y el
embarazo, potenciando los habitos de vida saludables y evitando el consumo de alcohol
durante la gestacion [57].

La deteccién precoz de las enfermedades raras y el diagndstico correcto es fundamental
para el abordaje temprano de la enfermedad y para evitar, en la medida de lo posible,
su progresion y la aparicion de secuelas, tanto fisicas, como intelectuales y psicolégicas.
En muchos casos, el diagnéstico es complejo debido al desconocimiento asociado a
muchas de estas enfermedades, asi como, a las dificultades en el acceso a la
informacion y a los recursos especializados, lo que hace que, con frecuencia, se
produzcan demoras que impiden la obtencién de un diagnéstico correcto en un plazo de
tiempo adecuado.

En Espafia se estima que casi el 50% de las personas diagnosticadas de una
enfermedad rara han experimentado una demora en la obtencion de su diagndstico,
siendo casi 1 de cada 5 las que han superado los 10 afos, y la misma ratio las que han
tardado entre 4 y 9 afios, mientras que el 40% lo obtuvo dentro del primer afo [6].

El retraso en el diagndstico genera serias repercusiones en el desarrollo especifico de
la enfermedad, tanto fisiolégicamente, como psicolégica y emocionalmente. De acuerdo
con el estudio ENSERIo publicado en el afio 2018 por FEDER, la falta de un diagnéstico
puede generar principalmente: el agravamiento de la enfermedad o sus sintomas, no
recibir ningln apoyo o tratamiento, recibir un tratamiento inadecuado o requerir atencién
psicolégica (Grafico 3).
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Gréfico 3: Consecuencias del retraso del diagnéstico en personas con Enfermedades Raras

Agravamiento de su enfermedad o sintomas [ 31,26%
No recibir ningun apoyo ni tratamiento [N 29,37%
Haber recibido un tratamiento inadecuado [N 17,90%
Necesidad de atencion psicologica [N 15,38%

Otras [ 6,08%

Nota:  Categorias no excluyentes.

Fuente: FEDER, Estudio sobre situacion de Necesidades Sociosanitarias de las Personas con
Enfermedades Raras en Espafia. Estudio ENSERIo. Datos 16-17., 2018

Orientacién y asesoramiento genético

Se estima que el 71,9% de las enfermedades raras tienen una causa genética, sin
embargo, gran parte de las personas que las tienen no reciben asesoramiento genético
[3, 56]. El origen genético de estas enfermedades hace que exista cierto riesgo de
recurrencia familiar, lo que hace recomendable que tanto las personas que tienen
enfermedades poco frecuentes como sus familiares puedan acceder a servicios de
orientacion y diagndstico genético.

El asesoramiento genético, de acuerdo con la Ley 14/2007 de Investigacion Biomédica,
es el “procedimiento destinado a informar a una persona sobre las posibles
consecuencias para €él o su descendencia de los resultados de un analisis o cribado
genético y sus ventajas y riesgos y, en su caso, asesorarla en relacion con las posibles
alternativas derivadas del analisis. Tiene lugar tanto antes como después de una prueba
o cribados genéticos e incluso en ausencia de los mismos”. La Ley establece ademas
gue cuando se realicen pruebas genéticas con fines sanitarios se garantizara el
asesoramiento genético adecuado a la persona interesada [58].

En el marco del analisis genético cabe destacar el diagnéstico genético clinico, el
diagndstico prenatal, el diagnéstico genético preimplantacional, el diagnéstico genético
presintomatico y predictivo y el cribado neonatal [55].

El asesoramiento genético en el ambito de las enfermedades metabdlicas hereditarias
normalmente se realiza en los servicios de pediatria de atencion hospitalaria o de los
laboratorios de diagndstico genético [57]. En concreto, en la provincia de Santa Cruz de
Tenerife el asesoramiento genético de las enfermedades derivadas del cribado neonatal
se realiza en los servicios de pediatria de HUC y HUNSC. Los estudios genéticos de las
enfermedades metabdlicas hereditarias se realizan en los laboratorios de genética de
ambos hospitales. En la provincia de Las Palmas el asesoramiento genético se realiza
en la Unidad de Genética Clinica del CHUIMI.
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En Canarias existen tres consultas especificas de asesoramiento genético, dos en
Tenerife y otra en Gran Canaria.

A continuacion, se incluye un analisis de la actividad de las consultas de genética,
basado en los datos aportados por los Hospitales de referencia de la Comunidad
Auténoma, por lo que pueden presentar alguna diferencia de formato.

e Consulta de asesoramiento genético del Hospital Universitario de Canarias
(HUC)

En esta consulta, del total de pacientes a los que se realizaron pruebas genéticas a lo
largo del afo 2019, se confirmaron 369 casos de enfermedades raras mediante
resultado positivo del diagnéstico genético (Tabla 4).

Tabla 4: Namero de diagndsticos de enfermedades raras confirmados mediante diagnostico genético en la
consulta asesoramiento genético de Tenerife. Afio 2019

Enfermedad Rara (':\I;O(I)i Porcentaje I;%rr(;zr;tgée
Miocardiopatia Hipertrofica 54 14,6% 14,6%
Miocardiopatia Dilatada 28 7,6% 22,2%
Microdeleciones y Microduplicaciones 27 7,3% 29,5%
Déficit de alfal antitripsina 21 5,7% 35,2%
Hiperplasia Suprarrenal Congénita 19 5,1% 40,4%
Sindrome de Brugada 16 4,3% 44, 7%
Distrofia Muscular Oculo Faringea 15 4,1% 48,8%
Charcot Marie Tooth 15 4,1% 52,8%
Epilepsia 10 2,7% 55,6%
Miocardiopatia No Compactada 8 2,2% 57, 7%
Steinert 7 1,9% 59,6%
Poliquistosis Renal 7 1,9% 61,5%
Alport 7 1,9% 63,4%
QT Largo 6 1,6% 65,0%
Hipertensiéon Pulmonar 6 1,6% 66,7%
Neurofibromatosis 6 1,6% 68,3%
Arofia Muscular Espinal 6 1,6% 69,9%
Miastenia Congénita 6 1,6% 71,5%
Hipoacusias 6 1,6% 73,2%
Prader Willi 6 1,6% 74,8%
Cadasil 5 1,4% 76,2%
Otros 88 23,8% 100,0%
Total 369 100,0% -

Fuente: Consulta de asesoramiento genético del HUC de Tenerife.

e Unidad de Genética Clinica del Complejo Hospitalario Universitario Insular
Materno Infantil (CHUIMI)

La Unidad de Genética Clinica del CHUIMI inici6 su actividad en los afios 90 siendo una
de las primeras en constituirse a nivel nacional. Desde sus comienzos contd con
consulta propia de Diagnostico y Asesoramiento genético, asi como de diversas areas

35


http://www.gobiernodecanarias.org/sanidad/scs/i

Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026 I:

diagnésticas especificas constituidas por laboratorios y zonas especializadas. A partir
de 2005, la Unidad dispone de bases de datos internas digitales registrables.

La actividad de la consulta se ha incrementado durante los afios llegando a las 2.600 a
30 de septiembre de 2021.

En la Tabla 5 se recoge la actividad de la consulta de Diagnostico y Asesoramiento
genético de la Unidad desde el afio 2017 hasta septiembre de 2021.

Tabla 5: Nimero de consultas de diagndstico y asesoramiento genético realizadas en la Unidad de
Geneética Clinica del CHUIMI. Afios 2017-2021 (hasta el 30 de septiembre)

2017 1.115
2018 1.243
2019 1.328
2021 (hasta 30 de septiembre) 2.600

Fuente: Unidad de Genética Clinica del CHUIMI.

Los estudios genéticos totales practicados en la Unidad de Genética Clinica del CHUIMI
desde el afio 2005 hasta el 2019 superan los 16.000. En la tabla 6 se refleja las
patologias mas estudiadas y el porcentaje en funcién de las de mayor frecuencia de
estudio en el afio 2020.

Las enfermedades raras que se estudiaron, en mayor medida, en el afio 2020 fueron las
siguientes: Sindrome Dismoérfico No Filiado, Fibrosis Quistica y Sindrome X Fragil,
representando respectivamente, el 7,68%, el 6,88%, y el 2,74% (Tabla 6).

Tabla 6: NUumero de casos de enfermedades raras estudiados en la Unidad de Genética Clinica del
CHUIMI. Afos 2005 - 2019, Afio 2020 y Afio 2021 (hasta el 30 de septiembre)

Afos 2005 - 2019 Afio 2020 Afio 2021*
Enfermedad Rara N° de - N° de -

casos casos casos
Sindrome Dismoérfico No Filiado 447 2,70 % 7,68 % 13,10 %
Fibrosis Quistica 1.745 10,53 % 103 6,88 % 71 284%
g'r’;?;grgoen?:; rEgfilieid ele 2.268 13,68 % 41 2,74 % 51 2,04 %
Cardiomiopatia Hipertréfica 349 2,10 % 40 2,67 % 46 1,84%
Enf. de Charcot- Marie-Tooth 856 5,16 % 38 2,54 % 106 4,25%
Sindrome de Brugada 159 0,96 % 33 2,20 % 41 1,64%
Cardiomiopatia Dilatada 162 0,98 % 28 1,87 % 46 1,84%
(H:'Opneégfi‘ts;a STPIFEITENE] 703 4,24 % 26 1,74% 49 1,96 %
Hipercolesterolemia Familiar 63 0,38 % 22 1,47 % 55  2,20%
CaviomepsisATinoseniea | o5 oz 2 141 8 oaz%
Poliquistosis Renal 366 2,21 % 22 1,47 % 43 1,72%
Enfermedad de Wilson 428 2,58 % 20 1,33% 13 0,52%
Distrofias de retina 549 3,31 % 19 1,27 % 16 0,64%
Epilepsia 41 0,25 % 19 1,27 % 34 1,36 %
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Afios 2005 - 2019 Afio 2020 Afio 2021*

casos casos casos
CADASIL 621 3,75 % 18 1,20 % 53 2,12%
Fiebre Mediterranea Familiar 61 0,37 % 17 1,13 % 15 0,60 %
Sindrome de Marfan 170 1,02 % 15 1,00 % 24 0,96 %
Distrofias de cintura 121 0,73 % 13 0,87 % 19 0,76 %
L:'rae'é?t'gfi;as'a sl e 335 2,02% 13 0,87 % 29 1,16 %
Sindrome de QT-largo 84 0,51 % 11 0,73 % 15 0,60 %
Atrofia Muscular Espinal 869 5,24 % 11 0,73 % 21 0,84%
Otras 6.114 36,89 % 851 56,87% 1.414 56,69 %
Total 16.576 100,00 % 1.497 100,00 % 2.496 100,00 %

* Hasta el 30 de septiembre de 2021.

Nota: Se presentan los datos de las enfermedades de acuerdo con las que han sido mas frecuentes en el
afo 2020, si bien este afio esta condicionado por la COVID lo que puede tener impacto en la frecuencia de
las enfermedades més estudiadas habitualmente.

Fuente: Unidad de Genética Clinica del CHUIMI.

e Unidad de Genética Clinica del Hospital Universitario Nuestra Sefiora de
Candelaria (HUNSC)

Desde el afio 2012 el HUNSC dispone de una consulta de diagndstico y asesoramiento.
La actividad de la consulta a 30 de septiembre de 2021 era de 842 visitas atendidas, de
las que 456 eran primeras consultas y 386 sucesivas.

Tabla 7: Numero de consultas de asesoramiento genético realizadas en la Unidad de Genética Clinica del
HUNSC. Afos 2019-2021 (hasta el 30 de septiembre)

Consultas
/ Primeras
2019 880 456 424 0,9
2020 777 424 353 0,8
2021 (hasta 30 de septiembre) 842 456 386 0,8

Fuente: Unidad de diagndstico y asesoramiento genético. Servicio Analisis Clinico. HUNSC. Santa Cruz de
Tenerife.
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El laboratorio de la unidad realiz6 cerca de 3.000 estudios genéticos durante el periodo

2012 a 2019 (Tabla 8).

Tabla 8: Numero de estudios genéticos postnatales realizados en la Unidad de Genética Clinica del

Enfermedad Rara

Trombofilias hereditarias
Déficit de alfa 1 antitripsina
Oncohematologia
Hemocromatosis
Farmacogenética

Estudios familiares

Céancer hereditario
Cariotipo

Sindrome de X fragil

Sindromes de microdeleciones y
microduplicaciones (a-CGH)

Hemoglobinopatias

Fibrosis quistica

Enfermedades endocrinas
Exoma dirigido

Miocardiopatias
Microdeleciones del cromosoma Y
Anomalias del desarrollo
Enfermedades neurolégicas
Distrofias musculares
Displasias 0seas

Hipoacusias hereditarias
Neurofibromatosis

Ataxias

Atrofia muscular espinal
Enfermedades autoinflamatorias y
Amiloidosis familiar
Enfermedades renales
Enfermedades mitocondriales
Errores innatos del metabolismo
Distrofia mioténica de Steinert
Total

HUNSC. Afos 2012-2019

conectivopatias

445
327
290
256
237
228
151
132
107

82

62
55
39
41
36
34
32
30
28
24
17
17
14
12
12
10
10

9

9

6

2.752

Porcentaje

16,17%
11,88%
10,54%
9,30%
8,61%
8,28%
5,49%
4,80%
3,89%

2,98%

2,25%
2,00%
1,42%
1,49%
1,31%
1,24%
1,16%
1,09%
1,02%
0,87%
0,62%
0,62%
0,51%
0,44%
0,44%
0,36%
0,36%
0,33%
0,33%
0,22%
100,00%

Porcentaje

agregado
16,17%
28,05%
38,59%
47,89%
56,50%
64,79%
70,28%
75,07%
78,96%

81,94%

84,19%
86,19%
87,61%
89,10%
90,41%
91,64%
92,81%
93,90%
94,91%
95,78%
96,40%
97,02%
97,53%
97,97%
98,40%
98,76%
99,13%
99,45%
99,78%
100,00%

Fuente: Unidad de diagndstico y asesoramiento genético. Servicio Analisis Clinico. HUNSC. Santa Cruz de

Tenerife.

La actividad realizada por el laboratorio de genética del HUNSC se incrementa de forma
significativa con relacién al periodo analizado en la tabla anterior (Tabla 8) alcanzando
en el afio 2020, los 3.885 estudios genéticos y casi 4.000 a 30 de septiembre de 2021

(Tabla 9).

38



http://www.gobiernodecanarias.org/sanidad/scs/i

Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026 l:

Tabla 9: Numero de estudios genéticos postnatales realizados en la Unidad de Genética Clinica del
HUNSC. Afios 2020 y 2021 (hasta el 30 de septiembre)

Estudios genéticos dirigidos

Trombofilia hereditaria 808 20,80% 564 14,25%
Cariotipo 637 16,40% 658 16,62%
Estudios familiares 400 10,30% 430 10,86%
Oncohematologia 320 8,24% 392 9,90%
Déficit de alfa 1 antitripsina 307 7,90% 303 7,65%
Hemocromatosis 237 6,10% 295 7,45%
Estudios genéticos derivados a centros externos 178 458% 124 3,13%

QF-PCR Aneuploidias (Down, Patau, Edward,

162 4,17% 129  3,26%
cromosomas sexuales)

Farmacogenética 156  4,02% 146  3,69%
Trastornos del neurodesarrollo 141 3,63% 133 3,36%
Céancer hereditario 109 2,81% 229 5,78%
Enfermedades neurolégicas y neuromusculares 70 1,80% 103 2,60%

Prenatal: sindromes de microdelecion y

0, 0,
microduplicacion (a-CGH) 68 1,75% 51 1,29%

Fibrosis quistica 55 1,42% 40 1,01%
Sindromes de microdelecién y microduplicacion (a- 52 1,34% 76 1,92%
CGH)

Cardiopatia 48 1,24% 52 1,31%
Exoma clinico dirigido 45 1,16% 135 3,41%
Microdeleciones del cromosoma Y 34 0,88% 25 0,63%
Otros estudios genéticos 24 0,62% 37 0,93%
Hipoacusia congénita 19 0,49% 10 0,25%
Amiloidosis familiar 15 0,39% 27 0,68%
Total 3.885 100,00% 3.959 100,00%

* Hasta el 30 de septiembre de 2021.

Fuente: Unidad de diagndstico y asesoramiento genético. Servicio Andlisis Clinico. HUNSC. Santa Cruz de
Tenerife.

Diagnoéstico genético preimplantacional

El diagnéstico genético preimplantacional se lleva a cabo con el objetivo de realizar una
seleccién embrionaria que no esté afectada por enfermedades o trastornos de origen
cromosémico 0 genético graves de aparicion temprana y en las que no es posible
tratamiento curativo alguno. Esto puede suceder en el caso de enfermedades
monogénicas y de anomalias cromosdmicas estructurales o numéricas en la madre o
en el padre. De esta forma, se seleccionan aquellos preembriones que no se encuentran
afectados para su transferencia por medio de técnicas de reproducciéon humana asistida.

Durante el periodo 2017 hasta principios del 2020, la Unidad de Reproduccion Asistida
del CHUIMI remitié a un centro externo a un total de 41 pacientes para la realizacion de
un diagnostico genético preimplantacional. Entre los motivos para la realizacion de este
diagndstico figuraban entre otros, que alguno de los padres era portador del sindrome
X fragil, de la mutacion BRCAL, de poliquistosis renal del adulto.
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Diagndstico prenatal

En aquellos casos en el que los fetos tienen un elevado riesgo de presentar una
enfermedad o trastorno genético graves relacionados con su salud, se podran llevar a
cabo estudios genéticos que ayuden en el diagndstico prenatal.

e Diagnostico prenatal en el CHUIMI

Durante el afio 2019, en la Unidad de Genética Clinica del CHUIMI se practicaron 590
estudios genéticos prenatales. Durante los afios 2020 y 2021 los estudios en ADN fetal
fueron de 735 y 870 respectivamente. Las principales indicaciones fueron: triple
screening de alto riesgo, sospecha de enfermedad cromosomica, sindromes genéticos
o enfermedad de base genética y, por antecedentes familiares de riesgo.

e Diagnostico prenatal en el HUNSC

Durante los afios 2019, 2020 y 2021 el laboratorio de genética del HUNSC realiz6 146,
237 y 187 estudios genéticos respectivamente, en ADN fetal de gestantes de nuestra
area asistencial por sospecha de aneuploidias, de sindromes de origen genético o por
ser los progenitores afectos o portadores de enfermedades genéticas.

Cribado Neonatal de Metabolopatias Congénitas

Con el objetivo de llevar a cabo el diagnéstico y tratamiento precoz de algunas de las
enfermedades endocrinometabodlicas, en Canarias existe desde el afio 1981 el
Programa para el Diagndstico Precoz de Metabolopatias Congénitas en el Recién
Nacido. Actualmente este programa incluye el cribado de:
1. Errores congénitos del metabolismo
e Fenilcetonuria (phenylketonuria PKU)
e Aciduria glutarica tipo 1 (AG-1).
o Defectos de la p-oxidacion de acidos grasos de cadena media (MCAD).
e 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa de cadena larga (LCHAD).
o Déficit de biotinidasa (BTD), incluida en septiembre de 2021.
2. Hipotiroidismo
3. Fibrosis Quistica
4. Hemoglobinopatias (Drepanocitosis)

En 2022 est& prevista la inclusion de otras dos enfermedades: Enfermedad de la orina
con olor a jarabe de arce y Homocistinuria.

El Hospital Universitario de Canarias (HUC) es desde el afio 2021 el centro de referencia
para la realizacién del cribado neonatal de metabolopatias congénitas, habiendo sido
gestionado con anterioridad por el Laboratorio del Area de Pediatria de la Facultad de
Ciencias de la Salud de la Universidad de La Laguna.

Durante el afio 2020 se cribaron un total de 12.730 recién nacidos y se realizaron 14.584
determinaciones (Tabla 10). En general, la cobertura del programa es muy elevada
siendo superior al 99% de los recién nacidos.
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Tabla 10: Distribucion del nimero de pruebas y de recién nacidos estudiados en el Programa para el
Diagndstico Precoz de Metabolopatias Congénitas en el RN de Canarias. Afio 2020.

o ;4
HES N° de Pruebas N° de Recién

Nacidos
El Hierro 81 62
La Palma 446 399
La Gomera 84 71
Tenerife 6.375 5.534
Gran Canaria 5.429 4.844
Fuerteventura 978 901
Lanzarote 963 873
Sin asignar 228 46
Total: Canarias 14.584 12.730

Fuente: Memoria del Programa de Diagndstico Precoz de Metabolopatias Congénitas en el Recién Nacido
de Canarias. Afio 2020.

En ese mismo afio, en Canarias se han detectado 10 casos en los que se ha confirmado
alguna de las 8 enfermedades incluidas en el programa. Ademas, se han notificado 4
casos confirmados de Fibrosis Quistica y 105 portadores de Anemia Falciforme.

En el 95% de los recién nacidos cribados se obtuvo un diagnéstico en el laboratorio
antes de los 10 dias de vida, cumpliendo con el objetivo establecido por el Ministerio de
Sanidad en el Programa de Cribado Neonatal del SNS.

Unidades de atencion a personas con enfermedades poco frecuentes

En Canarias existen 2 unidades especificas de atencién a personas con enfermedades
poco frecuentes, una en cada una de las islas capitalinas.

e Unidad de enfermedades raras del CHUIMI

El CHUIMI de Las Palmas de Gran Canaria dispone desde hace mas de 6 afios de una
consulta de enfermedades raras la cual es gestionada por el servicio de Medicina
Interna. Desde esta consulta se atienden todos aquellos casos que son derivados tanto
por el servicio de Pediatria y Medicina Interna, como de cualquier otra especialidad con
sospecha o diagndstico de enfermedad rara, a la vez que lleva a cabo la coordinaciéon
con otras especialidades para un abordaje multidisciplinar de estas enfermedades
(Tabla 11).

Tabla 11: Relacion de consultas de enfermedades raras atendidas en el Medicina Interna del CHUIMI,
segun primeras o sucesivas. Afios 2016 a 2019 y 2020 (hasta 1 de marzo)

Consultas
R
rimeras
2016 376 54 322
2017 225 39 186 4,8
2018 197 28 169 6.0
2019 337 42 295 70
2020 (hasta 1 marzo) 128 14 114 8,1

Fuente: Unidad de Enfermedades Minoritarias del CHUIMI de Las Palmas de Gran Canaria

41


http://www.gobiernodecanarias.org/sanidad/scs/i

Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026 l:

e Unidad de enfermedades raras del HUNSC

El HUNSC de Santa Cruz de Tenerife ha desarrollado un modelo de gestién de la
atencion a pacientes con enfermedades poco frecuentes en el que, a través de un comité
multidisciplinar, se llevan a cabo sesiones clinicas para valorar los casos que les derivan
las diferentes especialidades médicas.

El Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Candelaria dispone de un comité
multidisciplinar de especialistas para el registro de EERR de su &rea asistencial. En
dicho registro (Tabla 12) se han incluido desde el afio 2012 hasta el 30 de septiembre
de 2021 un total de 1.154 pacientes con aproximadamente 221 diagnosticos diferentes.
Los 15 diagnosticos mas frecuentes representan el 51,6% de las enfermedades
registradas. Las patologias mas comunes son la Deficiencia de alfa 1 antitripsina (64
casos), Fibrosis quistica (55 casos) y la Distrofia muscular de Emery-Dreifuss (51
casos).

Tabla 12: Numero de casos de enfermedades raras diagnosticadas en el HUNSC. Afios 2012-2021*

Enfermedades / Diagndsticos Porcentaje Szl

agregado
Deficiencia de alfa 1 antitripsina 64 5,5% 5,5%
Fibrosis quistica 55 4,8% 10,3%
Distrofia muscular de Emery-Dreifuss 51 4,4% 14,7%
Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth 50 4,3% 19,1%
Anomalia cromosdmica 49 4.2% 23,3%
Esclerosis Lateral Amiotroéfica 46 4,0% 27,3%
Poliquistosis renal autosémica dominante 38 3,3% 30,6%
Hemofilia A 37 3.2% 33,8%
Hipotiroidismo congénito 33 2,9% 36,7%
Fenilcetonuria 30 2,6% 39,3%
ﬁg:g;?trgreizode cancer de mamay ovario 29 2.5% 41,8%
Miocardiopatia dilatada 28 2,4% 44,2%
Esofagitis eosinofilica 25 2,2% 46,4%
Miocardiopatia Hipertrofica familiar 23 2,0% 48,4%
Displasia arritmogénica del ventriculo derecho 22 1,9% 50,3%
Trisomia del cromosoma 21 20 1,7% 52,0%
Resto de diagndsticos 554 48,0% 100,0%
Total: diagnésticos 1.154 100,0% -

* Hasta el 30 de septiembre de 2021.

Fuente: Unidad de diagndstico y asesoramiento genético. Servicio Andlisis Clinico. HUNSC. Santa Cruz de
Tenerife.

De las 1.154 personas diagnosticadas con una enfermedad rara en el HUNSC, el 53,6%
hace referencia a pacientes adultos, el 41,2% a pediatricos, el 3,5% a diagndsticos
prenatales y el 1,7% a pacientes en los que se desconoce la fecha de diagndstico.

En el caso de pacientes adultos, el mayor volumen de pacientes procede de los servicios
de Neurologia (31,0%), de Cardiologia (26,5%) y de la Unidad de genética clinica
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(11,5%). Por lo que se refiere a los pacientes pediatricos, en su mayor parte proceden
de los servicios de Endocrinologia (32,6%), Neurologia (21,7%) y Gastroenterologia y
Nutricion (18,7%).

Gréfico 4: Servicios de los que proceden los pacientes diagnosticados de enfermedades raras en el
HUNSC. Afios 2012-2021*

Pacientes adultos Pacientes pediatricos
Neurologia | 1 o7 Endocrinologra | s26%
Cardiologia _265% Neurologia _21‘7%
Unidad de genética [N 11.5% Gastroenterologiay Nutricion [ 18.7%
Hematologia -5‘5% Nefrologia -9‘1%
U. de Reproduccion Humana [l 6.0% Neumologia [ 8.4%
Neumologia [l 4.7% Hematologia [l 2,3%
Oncologiamédica . 23% Cardiologia I 1.9%
Aparato digestivo I 1,8% Unidad de genética I 1,7%
Atencién Primaria I 1,6% Neonatologia I 1,3%
otros [ 8.2% otros [ 2,3%

* Hasta el 30 de septiembre de 2021.

Fuente: Unidad de diagndstico y asesoramiento genético. Servicio Andlisis Clinico. HUNSC. Santa Cruz de
Tenerife.

En el aflo 2020, ambas unidades de enfermedades raras (CHUIMI y HUNSC) se
constituyen como unidades de referencia provincial en Canarias.

Actualmente, los pacientes con enfermedades raras de las islas no capitalinas son
atendidos en las consultas locales de Medicina Interna y del resto de especialidades,
siendo posteriormente derivados a los hospitales de referencia provinciales de las islas
capitalinas si lo precisan.

6.2.1.2 Procedimientos terapéuticos

La atencion a las enfermedades raras afronta dos retos especificos, por un lado, la
dificultad de establecer un diagndstico correcto en un plazo adecuado y por otro
conseguir un tratamiento efectivo [59]. La ausencia de un diagnéstico hace que no sea
posible establecer un tratamiento concreto para esa enfermedad y que se lleven a cabo
actuaciones orientadas a mitigar sus efectos y no destinados a combatir lo que los
genera, es decir, la enfermedad en si misma. En otras ocasiones, aunque se realice un
diagndstico adecuado, puede ocurrir que no exista un tratamiento efectivo para la
enfermedad o que el coste del tratamiento sea elevado [12]. Las terapias de atencién
temprana y rehabilitacion se aplican de forma complementaria al tratamiento
farmacoldgico o bien de forma Unica cuando no existe ningin medicamento efectivo.

Tratamiento farmacolégico

En determinadas enfermedades raras, el tratamiento farmacolégico se puede realizar
con medicamentos de uso corriente, pero en otros casos se requiere de tratamientos
mas especificos.
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Medicamentos huérfanos

En muchos casos, el desconocimiento que existe sobre una determinada enfermedad
rara hace que encontrar una opcion terapéutica valida esté asociada necesariamente a
la innovacién [12].

Se entiende por medicamento huérfano, en el entorno de la Unién Europea, el producto
medicinal que se destina al diagndstico, la prevencién o tratamiento de una patologia
gque suponga un riesgo vital para la persona que la padezca o implique una discapacidad
grave y cronica cuya prevalencia no sea superior a 5 personas por cada 10.000.
Ademdas, no debe existir en la Unién Europea ningin método satisfactorio de
diagndstico, prevencion o tratamiento autorizado, y si existiese el medicamento que
pretende alcanzar la condicién de huérfano debe demostrar un mayor beneficio
significativo con el ya existente [60]. La obtencion y comercializaciéon de los
medicamentos huérfanos, probablemente no seria posible sin la existencia de incentivos
y apoyos a su desarrollo [22].

Por ello, la Union Europea aprob6 en el afio 1999 el Reglamento n°® 141/2000 sobre
medicamentos huérfanos [18] en el que establecia una serie de incentivos para
estimular la investigacion, el desarrollo y la comercializacion de medicamentos para
prevenir, diagnosticar o tratar las enfermedades raras. Los incentivos que les
corresponden a los medicamentos huérfanos son los siguientes [60, 61].

e Exclusividad comercial: se otorgan 10 afios de exclusividad comercial en la Union
Europea. En el caso de medicamentos pediatricos el periodo de exclusividad
asciende a 12 afos.

e Protocolo de asistencia: apoyo de la Agencia Europea de Medicamentos (EMA)
sobre diferentes ensayos y pruebas a los que deberd someterse el medicamento
para avalar su calidad, seguridad y eficacia.

e Reduccion de gastos: aplicacion de reducciones o exenciones en las tasas de los
procedimientos de asignacion huérfana.

e Investigacion financiada: el desarrollo de medicamentos huérfanos por parte de
las compafias farmacéuticas les da derecho a subvenciones especificas de la
Unién Europea, asi como de diferentes programas de los estados miembros.
Igualmente, existen iniciativas, como el Programa Marco de la Comision Europea,
gue financian la investigacion y desarrollo de estos medicamentos.

A la EMA le corresponde la autorizacion de comercializacion de los medicamentos
huérfanos mediante procedimiento centralizado, lo que conlleva su aprobacién en todos
los estados miembros y es competencia de estos determinar el grado de financiacion y
la fijacion del precio, lo que puede demorar su comercializacion a nivel nacional.

En Espafia, tan solo estaban comercializados en el afio 2017 el 54% de los
medicamentos huérfanos cuya comercializacion habia sido aprobada por la EMA en el
periodo 2002-2017 y que a fecha de 2017 conservaban su condicidon de huérfanos. Esto
supone una limitacion significativa en el acceso de los pacientes con enfermedades
poco frecuentes a estos medicamentos. Por ello, se considera necesario acelerar los
plazos a nivel nacional en todo lo relativo a la decision, financiacion y asignacion de
precio de los medicamentos huérfanos, y establecer mecanismos de pago por
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resultados en aquellos casos en los que exista una elevada incertidumbre, asi como
alcanzar tiempos de comercializacion mas homogéneos entre los diferentes estados
miembros que minoren las desigualdades en el acceso a estos medicamentos [10].

En el afio 2019, el coste del consumo de medicamentos huérfanos de los principales
hospitales de Canarias ascendi6 a 26.196.523 euros (Tabla 13).

Tabla 13: Evoluciéon del nUmero de pacientes y consumo de medicamentos huérfanos en los hospitales de
Canarias. Afios 2017 a 2019

Pacientes Coste consumo (€)

Enfermedad

Provincia de Santa Cruz de Tenerife

Hospital de La Palma 31 40 37 737930 € 1.063.129€ 1.445.362€

Hospital Universitario de Canarias 120 147 190 3.446.540€ 3.667.304€ 4.205.772€

ggﬁsggr%““’ers”a”o MUESE SRrtaes nd.  nd  nd. nd. 2658.014€ 4.579.494€
Provincia de Las Palmas

Complejo Hospitalario Universitario
Insular - Materno Infantil de Canarias
Hospital Universitario de Gran Canaria
Doctor Negrin

n.d. n.d. 158 n.d. n.d. 5.752.598 €

n.d. n.d. nd. 4.988590€ 6.770.018€ 7.537.868 €

Hospital General de Fuerteventura 11 10 11 764.646 € 720.241 € 546.298 €

Hospital Doctor José Molina Orosa

(Lanzarote) 94 135 176 1.168.719€ 1.553.872€ 2.129.132€
Total 26.196.523 €

n.d.: no disponible
Fuente: Servicio de Farmacia de cada uno de los hospitales considerados.

Si se analiza la evolucion del nimero de pacientes que consumen medicamentos
huérfanos y el coste de estos tratamientos en 4 de los hospitales publicos de Canarias
(Gréfico 5) se observa que se produjo un incremento en el nimero de pacientes
beneficiados de estos farmacos del 61,7%, pasando de 256 en el afio 2017 a 414 en el
2019. A su vez, el coste medio del consumo de medicamentos huérfanos por paciente,
se reduce de forma significativa en 3.785 euros, siendo en el afio 2017 de 23.898 euros
y en el afio 2019, de 20.112 euros.

Grafico 5: Evolucion del nimero de pacientes y consumo medio de medicamentos huérfanos en 4 de los
hospitales publicos de Canarias. Afios 2017 a 2019

414
23.898 €

Hospitales considerados:
256 « Hospital de La Palma
* Hospital Universitario de Canarias

21.098 €

* Hospital General de Fuerteventura

20.112 €
* Hospital Doctor José Molina Orosa (Lanzarote)

2017 2018 2019

= N° de pacientes =O=Consumo medio por paciente

Fuente: Servicio de Farmacia de cada uno de los hospitales considerados.
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El analisis del consumo de medicamentos huérfanos por indicacién en cuatro de los
hospitales publicos de Canarias refleja que el 65,3% del coste de estos tratamientos se
concentra en 15 patologias (Grafico 6). En este sentido las que presentan un mayor
consumo de medicamentos huérfanos son el Mieloma de células plasmaticas, el
Sindrome de Barardinelli-Seip, el Sindrome urémico hemolitico atipico, y el Mieloma
mdltiple.

Gréfico 6: Indicaciones con mayor consumo de medicamentos huérfanos en cuatro de los hospitales
publicos de Canarias. Afio 2019

Mieloma de células plasmaticas |GG 10,5%
Sindrome de Berardinelli-Seip [ NRNRIEIEEEEEEEN 5.5%
Sindrome urémico hemolitico atipico [ NNEGTNIGIGGEEEEEEEEEEEEN ¢ 3%
Mieloma maltiple [ NNREREGEGEGEEE 7 .2%
Enfisema secundario en la deficiencia congénita de alfa-1 antitripsina [ N NRNREREBMIEN 5.2
Atrofia muscular espinal 5q [ NRGEN £ .5%
Fibrosis pulmonar idiopatica | NNRNREREEEN 3.9%
Hipertension arterial pulmonar | NN 3.3%
Leucemia linfocitica cronica [ NRNRRE 3.2%
Tumores neuroendocrinos gastroenteropancreaticos | NN 2,9%
Lipodistrofia familiar parcial | NN 2.7%

sindrome del intestino corto [N 2,0%

Hospitales considerados:
* Hospital de La Palma
« Hospital Universitario de Canarias

Colangitis esclerosante primaria [ 1,8%

Enfermedad de Gaucher - 1.4% « Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Candelaria
4%

Fibrosis quistica - 1.4% « Complejo Hospitalario Universitario Insular - Materno Infantil de Canarias

Fuente: Servicio de Farmacia de cada uno de los hospitales considerados.
Uso especial de medicamentos

La normativa espafiola, a través del Real Decreto 1015/2009, de 19 de junio, contempla
una serie de situaciones especiales para las que se autoriza el empleo de medicamentos
para usos no indicados inicialmente. Los supuestos que se contemplan son los
siguientes:

e Uso compasivo de medicamentos que se encuentran en fase de investigacion
clinica que, de forma excepcional, se autoriza en pacientes que no formen parte
del ensayo clinico. En estos casos, el paciente tiene una enfermedad crénica o
gravemente debilitante o le supone un riesgo vital y no existe un medicamento
autorizado que sea efectivo.

e Prescripcion, con caracter excepcional, de medicamentos en condiciones
diferentes a las autorizadas en su ficha técnica.

e Acceso a farmacos que no se encuentren autorizados en Espafia, pero si que
estén comercializados en otros paises.

Coadyuvantes y productos sanitarios

Los coadyuvantes y productos sanitarios hacen referencia a diferentes productos
terapéuticos y ayudas técnicas que se utilizan en el seguimiento y tratamiento de las
complicaciones asociadas a diferentes enfermedades raras [57].
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Productos dietéticos y nutricionales

Los productos dietéticos y nutricionales pueden ser claves en el tratamiento de
determinadas patologias raras. Por ello, se requiere tanto que en las unidades de
atencion a las enfermedades raras se cuente con la colaboracién de un especialista en
nutricion como que al paciente y familiares se les eduque en la necesidad de una dieta
acorde a las necesidades del paciente [54].

Terapias avanzadas

Las terapias avanzadas son un grupo medicamentos biolégicos de uso humano, los
cuales pueden suponer una alternativa terapéutica en aquellos casos en los que no
existe un tratamiento disponible o bien representen una mejora al tratamiento actual.
Dentro del marco de las terapias avanzadas se consideran los productos de terapia
génica, de terapia celular somatica y los productos de ingenieria tisular [54].

Actualmente, en algunos casos, su elevado coste, la existencia de limitaciones para
conseguir un proceso de fabricacion robusto, escalable y reproducible, los
condicionantes éticos y técnicos para su uso, entre otros aspectos, pueden dificultar el
desarrollo de estas terapias [62]. Por este motivo, para favorecer el acceso de las
personas a estos tratamientos, las agencias reguladoras internacionales estan
favoreciendo la adopcién de mecanismos mas flexibles de autorizacion que los
convencionales, con enfoques de evaluacién adaptados a las caracteristicas propias de
estos tratamientos. Cada vez mas las autoridades sanitarias tienen en consideracion
aspectos como: el impacto multidisciplinar de la nueva tecnologia evaluada; el coste
para el servicio de salud, asi como para los servicios sociales; el valor por pago; el
impacto mas alla del beneficio clinico directo y el impacto en servicios especializados,
entre otros [62, 63].

Asimismo, expertos sectoriales consideran que es preciso organizar unidades de
seguimiento coordinadas con los centros infusores de terapias génicas.

Rehabilitacion

Las enfermedades raras requieren de un abordaje integral, en el cual la rehabilitacién y
la fisioterapia resultan fundamentales para mejorar o conservar las capacidades fisicas,
sensoriales y/o cognitivas de los pacientes, con independencia de la prescripciéon del
tratamiento farmacéutico correspondiente, si lo hubiera. De esta forma, la rehabilitacién
multidisciplinaria en sus diferentes formas: fisioterapia, terapia ocupacional,
estimulacion cognitiva y logopedia aporta a los pacientes mejoras funcionales y
neuroldgicas que favorecen su autonomia y calidad de vida [57].

En Canarias se ha dotado a los 4 hospitales de referencia con equipos especificos para
neurorrehabilitacion, contando con licencias para el tratamiento rehabilitador mediante
ejercicios fisicos y cognitivos con realidad virtual. La rehabilitacion ambulatoria es uno
de los objetivos, asi como, la electroestimulacién magnética, transcraneal continua y la
funcional de miembro superior e inferior.

Ademas, existen equipos de atencion multidisciplinar a los pacientes con ELA en los 4
hospitales de tercer nivel del archipiélago. En este sentido, el HUC ha constituido un
Equipo de atencidon multidisciplinar a pacientes con esclerosis lateral amiotréfica (ELA)
para coordinar esfuerzos, citas y constituir una Unidad de ELA, se les proporciona a los
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pacientes con esta enfermedad una atencion multidisciplinar adecuada por los servicios
de Neurologia, Neumologia, Rehabilitacion, Endocrinologia-Nutricion y Cuidados
Paliativos. Por su parte, el Servicio de Neurologia del HUGC Dr. Negrin desarrolla un
proyecto de Equipo de atencién multidisciplinar al paciente con ELA, en el que estan
implicados también los Servicios de neumologia, rehabilitacion, endocrinologia y unidad
de cuidados paliativos. Adicionalmente, también se cuenta con los servicios de
psiquiatria, rehabilitacion y neurocirugia para neurorehabilitacion cognitiva.

Los servicios de rehabilitacion hospitalarios derivan a algunos pacientes a centros
concertados segun la patologia y lista de espera. A pesar de ello, en Canarias el tiempo
de espera para el acceso a la rehabilitacibn de pacientes con enfermedades poco
frecuentes es el mismo que el de otras enfermedades mas prevalentes, por lo que se
considera de gran relevancia agilizar la atencion a determinados pacientes que
padezcan una determinada enfermedad rara, creando, por ejemplo, para ello, grupos
multidisciplinares para el estudio monografico de las mismas.

6.2.1.3 Intervencion de trabajo social
Motivos de intervencion

Los motivos de intervencion de trabajo social se han definido como motivos por los que,
a partir de un problema de salud, fisico o mental, o de una situacion de riesgo para la
salud con repercusion en las areas personal, familiar, laboral y/o social de la persona,
se requiere la intervencion de este perfil profesional durante la prestacion de la
asistencia sanitaria. Su intervencion va dirigida a la consecucion de objetivos esenciales
de la misma como la continuidad asistencial de la atencién sanitaria y social, y la
proteccion de las personas que, en razén de su situacién personal, familiar o del entorno,
se encuentran en una situacion de vulnerabilidad.

En general, estos motivos se relacionan con procesos asistenciales compartidos por AP
y AH en los que resulta determinante la evolucién clinica del problema de salud y la
existencia de circunstancias personales, familiares, del entorno y sociales que actuan
como factores de riesgo y factores de proteccion durante todo el proceso.

La experiencia demuestra que la intervencion pautada y coordinada en procesos con
implicaciones psicosociales como las que pueden tener las enfermedades raras en
general, favorecen el abordaje terapéutico en tanto facilitan la atencién integrada e
integral a la persona y a su entorno mas inmediato, familiar y social, asi como la
coordinacién para la prestacion de servicios entre diferentes ambitos asistenciales,
sanitario, social y educativo fundamentalmente.

Intervenciones

La intervencion forma parte del plan que se establece durante la prestacion sanitaria y
puede realizarse en la propia consulta (hospital, centro de salud), en el domicilio y/o en
el entorno, segun sea el dispositivo asistencial desde el que se interviene y el objetivo
de la atencién (promocion, prevencidon, mejora, mantenimiento o rehabilitacion).
Asimismo, las intervenciones pueden diferenciarse entre directas e indirectas.

Las intervenciones directas se realizan en presencia de la persona y, en su caso, de la
familia, y van dirigidas fundamentalmente a apoyar y fortalecer los cuidados para la
salud y la autonomia personal a través de:
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o El apoyo en la elaboracién de estrategias de afrontamiento personal y familiar.
o Laformacion en habilidades sociales.

o La mediacion en conflictos.

e Lafacilitacién de soporte documental.

o El desarrollo de acciones que facilitan el acceso y el uso de los recursos.

e Lainformacion y el asesoramiento u orientacién.

Las intervenciones indirectas hacen referencia, entre otras, a la coordinacién con los
dispositivos asistenciales del propio sistema sanitario, para la mejora del abordaje
terapéutico, y a la coordinacién con los dispositivos asistenciales de otros sistemas de
proteccién social implicados en la intervencion, para la mejora de la prestacion de la
atencion.

Instrumentos

En la Historia de Salud (Drago AP, AE y SAP), se incluye el Mdédulo de Aspectos
Sociales, que recoge la informacion necesaria para realizar la valoracion social, ya que
permite explorar diferentes elementos relativos a la persona, a la familia y al entorno; a
la vivencia individual y familiar respecto a la situacion de salud; a las caracteristicas de
la provision de cuidados efectivos y potenciales desde los sistemas de apoyo formal e
informal, etc. Ademas, facilita la identificacién de los factores de riesgo social y
problemas sociales que dificultan el afrontamiento de los problemas de salud, asi como
las potencialidades existentes, entendidas estas como recursos propios o externos de
los que podria disponer cada persona y familia para afrontar dicho proceso,
contrarrestando el efecto de los factores de riesgo o problemas sociales que pudieran
tener en diferentes momentos y circunstancias.

Perfiles de las personas susceptibles de intervencion

e Paciente que presenta una adherencia deficiente a las indicaciones dadas por
sus profesionales sanitarios respecto a los cuidados para la salud y la autonomia
personal.

e Paciente que presenta limitacion o pérdida de la capacidad funcional con
implicaciones en el desarrollo de su vida cotidiana.

o Paciente que precisa mejorar su competencia para los autocuidados y la
autonomia personal de acuerdo con las caracteristicas de su enfermedad y su
momento evolutivo.

o Paciente que precisa apoyo en la prestacién de cuidados desde el sistema
informal (persona cuidadora, familia, asociaciones...) y/o el sistema formal
(servicios sanitarios, sociales, educativos...); ayuda técnica o apoyo adaptado
para el desarrollo de su actividad cotidiana; apoyo en la organizacion de
cuidados al recibir atencidn desde diferentes proveedores.

e Paciente que no accede, o lo hace en condiciones no 6ptimas, a los servicios y
prestaciones de los sistemas de proteccion social por razones como
desconocimiento del derecho a los mismos, barreras de comunicacion...

e Paciente cuyo alojamiento o zona de residencia presentan problemas de
accesibilidad o salubridad que limitan o impiden la prestacion de cuidados.
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Criterios de derivacion

e Pacientes con sospecha o confirmacion diagnéstica que se correspondan con
alguno de los anteriores perfiles 0, en su caso, a criterio profesional.

6.2.2 Ambito social

En el ambito de los servicios sociales, las Administraciones publicas en sus diferentes
niveles (estatal, autondémico, insular y local) tienen competencias en servicios,
prestaciones y ayudas sociales dirigidas a la poblacion en general y a la que presenta
situaciones de especial vulnerabilidad en particular. Entre los recursos disponibles se
encuentran los siguientes:

e Servicios de atencion directa, integrados por los dispositivos de atencion social
de la red primaria y especializada, tales como Centros de Servicios Sociales,
Asistencia Domiciliaria, Teleasistencia, Centros de Estancia Diurna, Centros
Residenciales, etc.

e Prestaciones y ayudas econdmicas, tales como pensiones de incapacidad
permanente o jubilacion de los niveles contributivo y no contributivo, asi como
ayudas econdmicas para personas mayores o con discapacidad por diferentes
conceptos (para facilitar la autonomia personal -ayudas técnicas o instrumentos
para el desenvolvimiento en la vida ordinaria-, mejoras en el acceso y
adaptaciones de la vivienda, transporte, rehabilitacion, etc.).

e Servicios y prestaciones econdmicas del sistema para la autonomia y atencion
a la dependencia (SAAD), que abarcan tanto diferentes servicios (Teleasistencia,
Ayuda a domicilio, Centro de Dia y de Noche, Atencion Residencial), como
prestaciones econémicas y ayudas técnicas entre otros recursos.

La Consejeria de Derechos Sociales, Igualdad, Diversidad y Juventud del Gobierno de
Canarias tiene disponible en su pagina web diferentes recursos en su ambito de
competencias, entre los que cabe destacar el Portal de Discapacidad y el Portal de
Dependencia.

Discapacidad y dependencia

La valoracion de la discapacidad y de la dependencia son competencia de las CCAA, si
bien desde el gobierno central a través del Real Decreto 1971/1999, de 23 de diciembre
[50] y el Real Decreto 174/2011 de 11 de febrero [64], ha establecido respectivamente
los procedimientos de tramitacion, asi como los baremos de valoracién, los cuales se
basan en criterios objetivos de evaluacion.

El reconocimiento oficial del grado de discapacidad o de la situacién de dependencia
permite acceder a las personas con enfermedades poco frecuentes a servicios y
prestaciones econdmicas de servicios sociales, seguridad social no contributiva,
fomento del empleo y beneficios fiscales.
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Procedimiento de reconocimiento del grado de discapacidad

Los Equipos de Valoracién y Orientacion (EVO) de los Centros de Valoracion de la
Discapacidad son los responsables de valorar las solicitudes de grado de discapacidad,
asi como la determinacion del mismo.

El procedimiento se inicia con la presentaciéon de la solicitud y la documentacion
requerida en el Centro de Valoracién de la Discapacidad. Para el inicio del procedimiento
es necesario que el EVO disponga de los informes médicos y/o psicolégicos
actualizados que avalen las limitaciones funcionales y/o psicoldgicas que se alegan.
Posteriormente, en la fase de instruccion del procedimiento se llevara a cabo el
reconocimiento de la persona, pudiendo requerir los profesionales de los EVO pruebas
e informaciones adicionales para realizar la valoracion. Finalizado este proceso el EVO
emitira un dictamen técnico-facultativo con el diagnéstico, el tipo y grado de
discapacidad. Correspondera a la Direcciéon General de Dependencia y Discapacidad,
de acuerdo con dicho dictamen, emitir la resolucién expresa de reconocimiento del
grado de discapacidad.

El grado de discapacidad podra ser objeto de revision cuando haya sido concedido de
forma temporal o siendo permanente, por agravamiento o mejoria, una vez transcurridos
dos afos.

En Canarias existen dos Centros de Valoracion de la Discapacidad, uno en Las Palmas
de Gran Canaria y otro en Santa Cruz de Tenerife.

Procedimiento de reconocimiento del grado de dependencia

El procedimiento para el reconocimiento de la situacién de dependencia y del derecho
a las prestaciones del Sistema para la Autonomia y Atencion a la Dependencia se inicia
mediante la presentacion de la solicitud correspondiente en los registros de la Direccion
General de Dependencia y Discapacidad o en cualquier oficina de registro del Gobierno
de Canarias o de los Cabildos Insulares. Una vez comprobado el cumplimiento de los
requisitos, se realizara una visita al domicilio para aplicar el baremo de valoracién de los
grados de dependencia o de la escala de valoracion especifica para menores de tres
afnos.

El 6rgano de valoracion de la situacion de dependencia elaborara un dictamen con el
diagnéstico, la situacion de dependencia con indicacion del grado y los cuidados que la
persona pueda requerir y lo elevard a la Direccion General de Dependencia y
Discapacidad para que emita la correspondiente resolucion.

Posteriormente, se elaborara el Programa Individual de Atencién, el cual tiene en cuenta
las condiciones personales, familiares y del entorno, asi como las preferencias de cada
persona. Mediante este programa se facilita el acceso a los servicios y/o a las
prestaciones econdémicas del SAAD que, en su caso, se garantizan a las personas
reconocidas de acuerdo con su grado de dependencia.

La revisién del grado de dependencia se podra realizar motivado por una mejoria o
empeoramiento de la situacion de dependencia de la persona o bien por un error en el
diagndstico o de la aplicacion del correspondiente baremo.
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6.2.3 Ambito educativo

El sistema actual promueve la deteccion precoz y la atencién temprana de los menores
con necesidades especificas de apoyo educativo, favoreciendo la escolarizacion
conjunta de todo el alumnado en centros ordinarios de educacion, con la excepcion de
aquellos menores que requieran de una atencion muy especializada en centros de
educacion especial [46, 65].

La Ley que regula la atencion temprana en Canarias [40] contempla la atencién de las
necesidades transitorias 0 permanentes en los procesos de escolarizacion que puedan
presentarse en menores de hasta 6 afios de edad con trastornos en su desarrollo o que
se encuentren en riesgo de padecerlos. Para ello, plantea una actuacion coordinada
entre los Equipos de Orientacion Educativa y Psicopedagégicos (EOEP) y el resto de
profesionales implicados en su atenciéon, que le ofrezca las medidas de apoyo
necesarias en la incorporacion al ambito escolar.

Los EOEP tienen como objetivo alcanzar el maximo desarrollo de las capacidades del
alumnado, su desarrollo integral y su integracion social, todo ello mediante el respeto a
la diversidad, adecuando de forma progresiva la atencion educativa a sus caracteristicas
particulares. Para ello, los EOEP deben valorar las necesidades especificas de apoyo
educativo y asesorar en la respuesta educativa mas adecuada, participando en el
seguimiento del proceso educativo del alumnado. Ademas, han de asesorar a los
centros y colaborar en la orientacién personal, educativa, familiar y profesional de
escolares participando, entre otros, en los disefios de los planes de accién tutorial,
orientacion profesional y acciones compensadoras de la educacion.

Existen dos tipologias de EOEP: los de zona, asignados a una zona educativa concreta,
y los EOEP especificos que tienen un caracter complementario a los EOEP de zona y
estan integrados por especialistas en la atencion de necesidades educativas especiales,
ya sea por presentar discapacidad auditiva, motora, visual o trastornos generalizados
del desarrollo. Los EOEP estan integrados, principalmente, por profesionales de
Orientacion, Audicion y Lenguaje y Trabajo Social.

Asimismo, cuando menores o adolescentes tienen que permanecer en el hospital por
motivos de salud, la Consejeria de Educacion y Universidades se hace cargo de su
formacion en el entorno hospitalario. De esta forma, se ofrece la atencién educativa a
pacientes que cursen Educacion Infantil, Ensefianza Basica o Bachillerato que se
encuentren ingresados en los hospitales publicos de Canarias.

De la misma forma, con el objetivo de garantizar la continuidad en el proceso de
ensefianza y aprendizaje del alumnado, se proporciona atenciéon educativa
domiciliaria, de manera individualizada, cuando por prescripcion médica permanecen
en su domicilio por motivos de salud, sin acudir al centro educativo por un periodo
superior a 30 dias.

6.2.4 Ambito laboral

En Espana se ha desarrollado un amplio marco normativo que vela por garantizar la
accesibilidad universal y la no discriminacién de las personas con discapacidad también
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en el ambito laboral. Por ello, en la legislacién se incorporan medidas de insercién
laboral en el mercado ordinario de trabajo, tales como:

e Reserva del 2% de las plazas para personas con discapacidad en aquellas
empresas publicas o privadas con una plantilla igual o superior a 50 trabajadores.

e Reserva de al menos el 5% de las plazas en las convocatorias de empleo publico
para personas que tengan un grado de discapacidad igual o superior al 33%.

e Desarrollo de los enclaves laborales para favorecer la incorporacion al trabajo
ordinario.

Asimismo, también se promueve la insercién laboral de las personas con discapacidad
en el mercado de trabajo mediante los centros especiales de empleo. Los centros
especiales de empleo son empresas que tienen como objetivo fundamental facilitar a
las personas con discapacidad un puesto de trabajo productivo y remunerado que se
adecue a sus caracteristicas.

Segun datos del Estudio ENSERIo elaborado por FEDER, se estima que las personas
que conviven con enfermedades poco frecuentes tienen una tasa de paro 5 puntos por
encima de la media espafiola, encontrandose una relacion entre el acceso al empleo y
el grado de discapacidad y el sexo de las personas. De esta forma, se constata que a
medida que se incrementa el grado de discapacidad, las dificultades para trabajar son
mayores (Tabla 14).

Tabla 14: Porcentaje de personas que esté trabajando segun el grado de discapacidad

Grado de discapacidad 33%-64% 65%-74% Mayor al 75%

Porcentaje de personas que trabaja 25,19% 11,48% 8,70%

Fuente: FEDER, Estudio sobre situacion de Necesidades Sociosanitarias de las Personas con
Enfermedades Raras en Espafia. Estudio ENSERio. Datos 16-17., 2018.

Asimismo, el andlisis por sexo, refleja que el 27,98% de las mujeres con discapacidad
trabaja, mientras que en el caso de los hombres solamente lo hace el 19,48%.

En dicho estudio también se observé que hay una relacién entre el acceso al empleo y
el tipo de enfermedad que se padece (Tabla 15). Asi, las personas que en mayor medida
trabajan son aquellas que tienen una enfermedad de la sangre y hematopoyética, el
47,06%, o una enfermedad de la piel y subcutanea, el 42,86%. En cambio, de las
personas que presentan una anomalia congénita, tan solo trabajan el 17,09% y en el
caso de las personas que no tienen diagndstico, el 13,21%.

Tabla 15: Porcentaje de personas que esta trabajando segun el tipo de enfermedad rara que presentan

Porcentaje de
personas que trabaja

Tipo de Enfermedad Rara

Enfermedades de la sangre y 6rganos hematopoyéticos 47,06%
Enfermedades de la piel y tejido celular subcutaneo 42,86%
Anomalias congénitas 17,09%
Personas sin diagndstico 13,21%

Fuente: FEDER, Estudio sobre situacion de Necesidades Sociosanitarias de las Personas con
Enfermedades Raras en Espafia. Estudio ENSERIo. Datos 16-17., 2018.
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El Gobierno de Canarias a través de la Consejeria de Economia, Conocimiento y
Empleo ofrece, con caracter general, diferentes servicios para favorecer la inclusion en
el mercado laboral de las personas en situacion de desempleo. De forma especifica, en
el ambito de la discapacidad el Servicio Canario de Empleo impulsa y desarrolla una
serie de medidas que buscan promover la igualdad de oportunidades y suprimir los
obstaculos que dificultan la integracion de las personas con discapacidad en el mercado
laboral.

Entre las iniciativas y servicios mas destacados en este ambito en la Comunidad
Auténoma de Canarias, se encuentran: los programas de incentivos a empresas para la
insercion de personas con discapacidad en el mercado ordinario; la calificacion y
fiscalizaciéon de Centros Especiales de Empleo; los programas de ayudas para la
insercion laboral de personas con discapacidad en Centros Especiales de Empleo, asi
como, la autorizacion y control de las medidas alternativas a la obligacién legal que
tienen determinadas empresas de reservar un porcentaje de puestos de trabajo a
personas con discapacidad.

6.2.5 Apoyo asociativo

Desde una perspectiva social, para las personas con enfermedades poco frecuentes
también es muy importante la red de recursos que ofrecen apoyo informal, tales como
las ONG o las asociaciones de pacientes, no s6lo mediante la labor de atencién directa,
sino también haciendo una labor de sensibilizacion y visibilizacion de las enfermedades
raras en la sociedad.

El apoyo asociativo ayuda a las personas que tienen una patologia rara y sus familias a
afrontar los diferentes problemas con que se van a encontrar tanto al inicio de la
enfermedad, con los primeros sintomas, como a lo largo de su desarrollo, ligado a las
dificultades de la obtencién de un diagndéstico y un tratamiento adecuados, asi como los
cambios en los estilos de vida que conlleva la enfermedad (llustracion 3).

llustracion 3: Distintas etapas de la enfermedad y dificultades a las que se enfrentan las personas
afectadas por Enfermedades Poco Frecuentes y sus familias

+ Falta de conocimiento * Retraso diagnostico + Sin tratamiento * Riesgo aislamiento
+ Escasa informacionde + Falta de acceso al + Alto coste de los social (afectan fisica,
calidad diagnéstico correcto medicamentos psiquica o
+ Dificultades para la + Escasa expectativa de disponibles intelectualmente)
investigacion beneficio + Inequidad en el acceso * Alto coste familiar, social
- Poca experiencia al tratamiento + Falta de apropiada
calidad del cuidado de la
salud (poca

coordinacion)

* Inequidad en el acceso
al cuidado asistencial

Fuente: Posada de la Paz M, Alonso Ferreira V, Bermejo Sanchez E. Instituto de Salud Carlos IlI,
Enfermedades Raras, 2016.
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En Espana, la Federacion Espainola de Enfermedades Raras (FEDER) fue creada en
el afio 1999 con la finalidad de representar y reivindicar los derechos de las personas
que tienen enfermedades poco frecuentes o puedan tener sospecha diagndstica, para
favorecer su inclusion y mejorar su calidad de vida. FEDER engloba a mas de 385
organizaciones, que representan a mas de 1.300 patologias y a mas de 95.000 personas
socias.

Entre las actividades que desarrolla, FEDER promueve la accién politica y movilizacion
social, la divulgacion y sensibilizacién hacia las enfermedades raras, la investigacion y
mejora del conocimiento, asi como la inclusion de las personas con enfermedades poco
frecuentes. Ademas, ofrece un abanico de servicios especificos para la atencién de las
personas afectadas o interesadas en las enfermedades raras.

FEDER trabaja en red tanto con organismos y entidades nacionales como con las
alianzas europea e iberoamericana EURORDIS y ALIBER, respectivamente, asi como
con la RDI.

En Canarias, en el afio 2013 se cred el Grupo de Enfermedades Raras en Canarias
(GERCAN) como una organizacién de pacientes de diferentes asociaciones de
afectados por una enfermedad rara con el objetivo de trabajar en aspectos comunes. En
la actualidad GERCAN esta formado por las siguientes asociaciones: Asociacion de
Afectados por Retinosis Pigmentaria de la Comunidad Canaria (ARPCC), la Asociacién
de Enfermedades Neuromusculares de Canarias (ASENECAN), la Asociacion de
pacientes Croénicos, Degenerativos, Enfermedades Raras y Voluntarios Sociales
(SEMAGRAN), la Asociaciéon de Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna (HPN), la
Asociacion de enfermos con “Telangiectasia hemorragica hereditaria” (HHT), la
Asociacion Huesos de Cristal de Espafa (AHUCE), la Asociacién espafiola de enfermos
y familiares de la enfermedad de Gaucher y la Asociacién Nacional Amigos de Arnold
Chiari (ANAC).

6.3 Formacion e investigacion

6.3.1 Formacién de profesionales

La baja frecuencia de las enfermedades raras y el amplio nimero de las mismas dificulta
que los profesionales sanitarios puedan tener el conocimiento de todas ellas por lo que
en muchos casos deben afrontar la atencién de los pacientes sin tener un conocimiento
previo. Por ello, es preciso mejorar el conocimiento de los profesionales sobre las
enfermedades tanto en el ambito universitario como a lo largo de su vida laboral, facilitar
el trabajo en red, favoreciendo la existencia de profesionales de referencia a los que
poder consultar, asi como el acceso a fuentes de informacion [12].

La formacion en el &mbito de la atencion primaria es clave para la deteccion precoz de
las enfermedades raras, siendo especialmente importante la identificacion de sintomas
y signos que alerten sobre una posible sospecha clinica de la enfermedad rara.

Asimismo, también es importante la formacion en el ambito hospitalario de los equipos
multidisciplinares que atienden al paciente, para mejorar la calidad de los diagndsticos
y actualizar los conocimientos en cuanto a nuevas técnicas y pruebas avanzadas [12].
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La disponibilidad de Guias para la Practica Clinica en enfermedades raras constituye un
recurso muy Util para los médicos que tienen que afrontar la atencion de estas
enfermedades. Asimismo, la existencia de bases de datos como la de Orphanet o
Mendelian ofrecen de forma 4&gil informacion de interés especificamente en
enfermedades raras.

Adicionalmente, también se estan desarrollando soluciones tecnoldgicas, las cuales a
partir de los signos y sintomas clinicos que presenta el paciente realizan una busqueda
de posibles diagndésticos que coincidan con la sintomatologia indicada, o que supone
una herramienta de soporte para el profesional clinico.

Ademas, del ambito sanitario, se detecta con caracter general la necesidad de formar a
todos los profesionales implicados en la atencion de las personas con enfermedades
poco frecuentes, especialmente en el sector educativo y de los servicios sociales. En el
caso del entorno educativo, es importante la formacion de los docentes para evitar la
estigmatizacion de las personas que conviven con las enfermedades poco frecuentes y
tener en consideracién sus necesidades en el proyecto educativo y el proyecto curricular
[65].

Formacién en enfermedades raras

Desde las Unidades de Atencion a las Enfermedades Raras de Canarias se realizan
diferentes actividades de formacion.

Unidad de Enfermedades Raras del CHUIMI

Desde esta Unidad se han realizado acciones de formacion dirigidas a diferentes perfiles
sanitarios correspondientes a diferentes especialidades. En concreto se han llevado a
cabo las siguientes acciones formativas en el afio 2019:

e Curso de genética dirigido a facultativos y residentes del Hospital Dr. Negrin y
del CHUIMI.

e Formacién especifica en Enfermedad de Gaucher orientada al servicio de
Radiologia.

e Formacién en patologia de enfermedades minoritarias en servicios médicos,
tales como, Medicina Interna, Digestivo, Cirugia Ortopédica y Traumatologia.

Adicionalmente, también se realizan acciones de formacion en la Universidad, como el
seminario impartido en enfermedades raras en Fisiopatologia |, a los alumnos de tercero
de Medicina en la Universidad de Las Palmas.

Asimismo, también se llevan a cabo acciones de formacion y sensibilizacion sobre las
enfermedades raras en la poblacion general como la realizada en el Circulo Cultural de
Telde durante el afio 2018.

La Unidad se plantea como parte de sus proyectos de formacién, la capacitacion para
la atencion a Enfermedades Raras de profesionales sanitarios de las especialidades de:
Otorrinolaringologia, Cardiologia, Dermatologia, Neumologia, Neurologia vy
Oftalmologia.

Igualmente, contempla la formacién en Atencion Primaria en enfermedades raras, asi
como la rotacién de MIR de Medicina Interna en las consultas monogréficas durante un
mes.
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Las unidades de genética clinica también llevan a cabo acciones de formacion.

Unidad de Genética Clinica del Complejo Hospitalario Universitario Insular
Materno Infantil

La Unidad de Genética Clinica ejerce una intensa actividad docente en diferentes
ambitos, tales como:

. Docencia Pregrado, préacticas y rotatorio: anualmente acoge a un nutrido nimero
de alumnos de pregrado para la realizacion de préacticas obligatorias. Igualmente,
cada afio rotan por la Unidad (consulta y areas diagnosticas) alumnos del quinto y
sexto curso de Medicina.

. Docencia Postgrado: participa en la formacion continua de alumnos y becarios de
master, asi como en sus etapas pre y postdoctorales incluyendo cursos de doctorado
y de extension universitaria. Es habitual la tutoria de una media anual de 3 Trabajos
de Fin de Grado (Medicina) asi como la direccion de tesis doctorales.

. Continuada: es frecuente que diferentes profesionales sanitarios y/o del ambito de
la investigacion, ejerciendo en otros centros (nacionales o internacionales), soliciten
estancias de formacion y/o de colaboracion en sus instalaciones.

« Residentes: la Unidad recibe residentes en formacion de diversas especialidades
procedentes de hospitales canarios y de otras comunidades. Los rotantes por la
Unidad de Genética Clinica se someten a un programa adaptado y personalizado en
funcién de su formacion previa, asi como de sus propios intereses profesionales.

Adicionalmente, parte de los miembros de la Unidad de Genética Clinica son docentes
en la Facultad de Ciencias de la Salud de la Universidad de Las Palmas de Gran
Canaria. Igualmente, se realiza actividad docente en sesiones clinicas departamentales
0 generales y se imparten conferencias y ponencias clinico-cientificas tanto a nivel
regional como nacional. Es habitual la participacion en comités de expertos y advisory
boards internacionales. Asimismo, se colabora con las asociaciones de pacientes y
fundaciones mediante el desarrollo de ponencias divulgativas.

Unidad de Genética Clinica del Hospital Universitario Nuestra Sefiora de
Candelaria

La Unidad de Genética Clinica lleva a cabo anualmente la rotacién de dos residentes
del servicio de Ginecologia y Obstetricia durante una semana por el laboratorio de
Biologia Molecular de Diagndstico en Genética Humana, asi como la formacion, durante
cuatro meses de un residente en su tercer afio de formacién como especialista en
andlisis clinicos, tanto por el laboratorio, como por la consulta de diagnéstico y
asesoramiento genético.

De la misma forma, se lleva a cabo la rotacion por el laboratorio, durante una semana,
de Técnicos Especialistas de Laboratorio (TEL) que se encuentran en su segundo afio
de formacién. Anualmente, se lleva a cabo la formacion de entre 4y 8 TEL.

La Unidad de Genética Clinica también realiza diferentes sesiones clinicas de
formacion. En concreto durante el afio 2019, se llevaron a cabo 7 sesiones, en el 2018
se realizaron 6 y en el afio 2017 se impartieron 7. En concreto de las realizadas en el
afio 2019, 4 se llevaron a cabo en el servicio de Analisis Clinicos, 1 en el servicio de
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Nefrologia, 1 se impartié con caracter general en el HUNSC y otra consistio en un
seminario que se realiz6 en el Colegio Oficial de Farmacéuticos.

Unidad de Diagnéstico Molecular del Laboratorio Central del Complejo
Hospitalario Universitario de Canarias

Desde la Unidad de Diagnostico Molecular se cuenta con un programa de formacién en
genética médica y enfermedades raras para los residentes que hacen su rotacién por la
Unidad.

6.3.2 Investigacion

A nivel nacional el Instituto de Salud Carlos Il (ISCIIl) es el organismo publico
responsable de desarrollar y ofrecer servicios cientifico-técnicos e investigaciéon de
excelencia, tanto al SNS como a la sociedad en su conjunto. Para ello, “realiza
investigacion basica y aplicada, impulsa la investigacion epidemiolégica y en salud
publica, la acreditacion y prospectiva cientifica y técnica, el control sanitario, el
asesoramiento cientifico-técnico y la formacién y educacién sanitaria en biomedicina”.

Entre los centros propios con los que cuenta el ISCIIl se encuentra el Instituto de
Investigacion de Enfermedades Raras (IIER), el cual tiene entre otros objetivos la
mejora del conocimiento de la epidemiologia y los mecanismos subyacentes al origen y
progresion de las enfermedades raras, asi como el desarrollo de actividades de
investigacion basica y traslacional orientadas a la creacidon de nuevas estrategias
terapéuticas.

El IIER cuenta con un area de epidemiologia que comprende cuatro unidades de
investigacion: anomalias congénitas, epidemiologia de las enfermedades raras,
epidemiologia de los trastornos del espectro autista y la unidad del sindrome del aceite
téxico. Ademas, mantiene el Registro de Pacientes de Enfermedades Raras y el
Biobanco Nacional de Enfermedades Raras (BioNER).

A su vez también dispone de un &rea de genética humana la cual cuenta con cuatro
unidades de investigacion en genética molecular, biotecnologia celular, terapias
farmacologicas y tumores sélidos infantiles y un servicio de diagnéstico genético.

Asimismo, el IIER colabora a nivel internacional con diferentes centros de conocimiento
en el ambito de las enfermedades raras y con el Ministerio de Sanidad en el desarrollo
de la estrategia de enfermedades raras del SNS.

El actual Consorcio Centro de Investigacién Biomédica en Red, CIBER, surge en
enero de 2014 a iniciativa del ISCIIl, en el marco del Plan de reestructuracion y
racionalizacion del Sector Puabico, con el objetivo de promover la investigacién de
excelencia en Biomedicina y Ciencias de la Salud que se realiza en el SNS y en el
Sistema de Ciencia y Tecnologia. Actualmente aborda 11 areas tematicas, entre las que
figura el Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras
(CIBERER).

El CIBERER tiene por objeto servir de referencia, coordinar y potenciar la investigacion
sobre enfermedades raras en Espafia, para lo cual mantiene una colaboracion estrecha,
tanto en el &mbito nacional como internacional, con los diferentes agentes relacionados
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con esta area de conocimiento. Estd integrado por 62 grupos de investigacion
vinculados a 29 instituciones consorciadas y desarrolla sus actividades en torno a siete
Programas de Investigacion: Medicina Genética, Medicina Metabdlica Hereditaria,
Medicina Mitocondrial, Medicina pediatrica y del desarrollo, Patologia neurosensorial,
Medicina Endocrina y Cancer Hereditario y Sindromes relacionados.

En Canarias, dentro del HUC se encuentra la Unidad U740 del CIBERER que trabaja
en 2 lineas de investigacion: Enfermedades renales hereditarias y Trastornos
congénitos del metabolismo, siendo lider en la investigacion de la hiperoxaluria primaria
(HOP).

Por otro lado, el Centro de Investigacion Biomédica en Red sobre Enfermedades
Neurodegenerativas (CIBERNED) tiene por objetivo promover la investigacion de
excelencia en el ambito de las enfermedades neurodegenerativas en lo relativo a la
prevencion, diagnéstico, tratamiento y seguimiento. El CIBERNED forma parte de la Red
Internacional de Centros de Excelencia en Investigacion sobre Neurodegeneracion.

En Canarias, las diferentes unidades implicadas en el &mbito de las enfermedades raras
desarrollan diferentes actividades de investigacion.

Unidad de Genética Clinica del CHUIMI

Desde hace 17 afos, la Unidad desarrolla una significativa actividad investigadora
(1+D+i) en diferentes areas de interés, tales como: Bases moleculares y celulares de la
enfermedad; Fisiopatologia molecular y celular; Expresion génica; Estructura, funcién e
interacciones de los genes; Epigenética; Medicina de Precision; Terapia génicay celular;
Genética Médica en la enfermedad; etc.

En este contexto, al menos un componente de la Unidad ha participado como
investigador principal o asociado desde el afio 2016 en los proyectos de investigacion
que se recogen en la Tabla 16, disponiendo todos ellos de una extensa productividad
cientifica (con mas de 85 publicaciones referenciadas que superan las 1.360 citaciones).

Tabla 16: Proyectos de investigacion en los que han participado profesionales de la Unidad de Genética
Clinica del CHUIMI. Afios 2016 -2021

Rol de los
profesionales| profesionales
participantes | de la Unidad

Afo de
aprobacion

Proyecto de Investigacion

Proyecto multicéntrico internacional de desarrollo e

implementacion de aproximaciones de diagndstico

genético prenatal no invasivo (NIPT). 6" y 7t 2016 1
Framework Programs (International grants from

European and National funding bodies).

Novel epigenetic biomarkers for NIPT detection of

Down Syndrome: Proof of concept study for the 2019 1 Investigador
development of methylation based NIPT using droplet asociado
digital PCR.

Regulacion de la expresion proteica de la enzima

convertidora de la angiotensina 2 (ACE2), receptor

celular del virus SARS-CoV-2, en musculo 2020 1 Investigador
esquelético humano: definicién de nuevas estrategias asociado
preventivas y terapéuticas a través de la modulacion

de la expresion proteica de ACE2 y TMPRSS2.

Investigador
asociado
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N° de Rol de los
profesionales| profesionales
participantes | de la Unidad

Ao de
aprobacién

Proyecto de Investigacion

Screening of aromatic L-aminoacid decarboxylase

(AADC) deficiency in at-riskand selected patients 2020 2 Inve.stlgador
. . . principal

resident in the province or Las Palmas.

Estudio de las alteraciones genéticas en familias con Investigador

; X . 2021 2 ;

Distrofia Oculofaringea. asociado

Estudio descriptivo de las malformaciones otolégicas Investigador
. 2021 2 :

a nivel prenatal en el CHUIMI. asociado

Estudio de las alteraciones genéticas que inducen

hipoacusia en pacientes diagnosticados de 2021 2 Investigador

enfermedad sindrémica de origen genético. principal
Endometriosis Epigenetic biomarkers from 2022 2 Investigador
endometrial stem cells. A proof of concept. asociado

Fuente: Unidad de Genética Clinica del CHUIMI

En la actualidad, estdn en activo o en vias de aprobacién varios proyectos de
investigacion en campos diversos como: fisiopatologia de enfermedades genéticas,
fisiologia humana, gendmica y transcriptomica, terapia génica, infertilidad, etc.

Ademas, en el ambito de la investigacién también cabe destacar:

e Participacion en programas de salud y afines, como el “Proyecto de Ley urgente del
Ministerio de Sanidad de evaluacion de las victimas de Talidomida” y del “Programa
IMPaCT-GENOMICA” en el ambito de la Medicina Genémica (Accién Estratégica
en Salud 2017-2020).

e Participacion en estrategias terapéuticas, con especial interés en la
farmacogenética, asi como en nuevas aproximaciones terapéuticas como la Terapia
génica y celular (Terapia génica sustitutiva OTOF, Zolgensma, Nunisersen, etc.).

e Participacion en Redes y Grupos de Investigacion (CIBER-ER, Red TerCel, iUIBS,
etc.) tanto de ambito nacional como internacional, colaborando con centros e
investigadores de reconocido prestigio.

Unidad de Enfermedades Raras del CHUIMI

En el &mbito de investigacion, la Unidad de Enfermedades Raras del CHUIMI participa
en el Registro RiTHHa (Registro informatizado de la Telangiectasia Hemorragica
Hereditaria), de la Sociedad Espafiola de Medicina Interna (SEMI).

Como parte de su actividad investigadora, los profesionales de la Unidad han
colaborado en la publicacion cientifica del afio 2018 sobre el Registro informatizado de
la telangiectasia hemorragica hereditaria (Registro RiHHTa) en Espafia [66].

Ademas, el servicio de Medicina Interna del CHUIMI ha realizado una comunicacién en
el Congreso Nacional de la Sociedad Espafiola de Medicina Interna sobre los resultados
de un estudio de la prevalencia de anemia y sus caracteristicas en pacientes con
diagnostico de enfermedad de Rendu-Osler.
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Asimismo, la Unidad actu6 como responsable como Comité Organizador del Xl
Congreso Nacional de Errores Congénitos del Metabolismo celebrado en Las Palmas
de Gran Canaria en octubre de 2017.

Unidad de Genética Clinica del HUNSC

Los facultativos de esta Unidad de Genética Clinica del HUNSC participan en diferentes
proyectos de investigacion (Tabla 17).

Tabla 17: Proyectos de investigacion en los que han participado profesionales de la Unidad de Genética
Clinica del HUNSC. Afios 2016 -2021

N° de Rol de los
profesionales | profesionales
participantes | de la Unidad

Afio de
aprobacién

Proyecto de investigacion

Evolucién en la reclasificacion de las variantes genéticas de ;

L A . L Investigador
significado incierto en pacientes oncolégicosy no 2021 5 principal
oncolégicos.
Tumores ginecoldgicos secundarios a cancer hereditario en Investigador
las islas Canarias, ¢existe mayor frecuencia en lasislas 2021 2 -

. principal

menores occidentales?

Estudio descriptivo de una poblacién de pacientes con 2020 2 Investigador
mutacion en el gen EMD, c.77T>C colaborador
Secuenciacién genémica para la mejora en el diagndstico 2018 1 Investigador
genético de enfermedad: Proyecto de validacion colaborador
Caracterizacién del cancer de pulmén en pacientes Investigador

L o 2017 2

portadores de alelos deficitarios de alfa 1 antitripsina colaborador
Morbilidad cardiovascular en pacientes con déficit de alfaa-1- 2017 1 Investigador
antitripsina colaborador
Deteccion de variantes deficitarias de AAT infrecuentes en 2016 1 Investigador
poblacién canaria principal

Fuente: Unidad de Genética Clinica del HUNSC.

Asimismo, dos de sus facultativos participan en el Grupo de investigacion INVERCAV
(Investigacién en Enfermedad Renal y Cardiovascular) de la unidad de investigaciéon
del HUNSC.

Igualmente, los profesionales han colaborado en cerca de 30 publicaciones de
investigacion en el campo de la genética.
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7 Analisis DAFO

El analisis DAFO (acronimo de Debilidades, Amenazas, Fortalezas y Oportunidades) es
una herramienta estratégica que permite conocer la situacion actual de una
organizacion, asi como los riesgos y las oportunidades que se encuentran en el entorno,
lo que facilita la toma de decisiones futuras. De esta forma, favorece el planteamiento
de acciones que permitan aprovechar las oportunidades detectadas y de igual manera,
preparar a la organizacion para afrontar las posibles amenazas siendo consciente de
las propias debilidades y fortalezas.

La principal finalidad del analisis DAFO es que permite identificar los factores
estratégicos criticos y realizar cambios organizativos, potenciar y consolidar las
fortalezas, reducir y corregir las debilidades, aprovechar los beneficios de las
oportunidades, disminuir y evitar el impacto de las amenazas.

En el marco de la Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias, esta herramienta de
andlisis permite conocer las cualidades y el posicionamiento del Servicio Canario de la
Salud para abordar los retos que se plantean en el abordaje de la atencién a las
enfermedades raras, e identificar lineas de actuacion.

A través del andlisis DAFO se lleva a cabo un analisis desde dos perspectivas: interna,
con la identificacién de las fortalezas y debilidades inherentes al Servicio Canario de la
Salud, y externa, a través de la deteccidén de oportunidades y amenas existentes en el
entorno.

e Visién Interna:

o [Fortalezas: Son todos aquellos elementos internos y positivos que ha adquirido
el SCS que mejoran su posicionamiento y/o suponen una ventaja para abordar
la mejora de la atencién a las Enfermedades Raras.

o Debilidades: Son todos aquellos elementos internos que pueden interferir
negativamente en el abordaje de la mejora de la atencién a las Enfermedades
Raras.

e Vision Externa:

¢ Oportunidades: Son aquellas situaciones externas y positivas que ofrece el
entorno y que pueden suponer una mejora diferencial en el abordaje de la mejora
de la atencion a las Enfermedades Raras.

e Amenazas: Son situaciones externas que pueden resultar negativas o
perjudiciales para el abordaje de la mejora de la atencién a las Enfermedades
Raras.

Para llevar a cabo el analisis DAFO en el marco de las Enfermedades Raras en Canarias
se ha contado con la participacion de los profesionales del SCS que forman parte del
grupo de trabajo de la Estrategia. Para ello, inicialmente se ha llevado a cabo un proceso
de reflexion individual y posteriormente una puesta en comun de dichas reflexiones, lo
que ha permitido consensuar los resultados obtenidos.
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7.1 Perspectivainterna

7.1.1 Analisis de fortalezas

Desarrollo en Canarias de un marco normativo que aborda diferentes dmbitos de
atencion, promovido en parte por la legislacion estatal.

Liderazgo institucional por parte del Servicio Canario de la Salud en el desarrollo e
impulso de la mejora del proceso de atencién a las Enfermedades Raras en
Canarias.

Consolidacion y buen funcionamiento del Programa para el Diagndstico Precoz de
Metabolopatias Congénitas en el Recién Nacido de Canarias.

Tres unidades de asesoramiento genético en el HUNSC, el HUC y el CHUIMI, con
personal altamente cualificado y consultas especificas para el asesoramiento pre-
test y post-test para el diagnostico y el estudio de otros familiares en riesgo.

Dos Unidades de Atencién a las Enfermedades Raras de referencia provincial, una
en el HUNSC y en el CHUIMI.

Puesta en funcionamiento de tres Unidades de Atencién Temprana, ubicadas en
Tenerife, Gran Canaria y Fuerteventura, previéndose la configuracion de una red
gue cuente con once unidades, garantizando la localizacién de, al menos, una
unidad en cada isla.

Diferentes iniciativas de circuitos de coordinacion, derivacion e interconsulta entre
Atencién Primaria y Atencién Hospitalaria, existiendo en algunos casos modelos
virtuales de comunicacion entre niveles asistenciales.

Profesionales sanitarios con alto grado de especializacién, implicaciéon y
predisposicion para trabajar en equipos multidisciplinares para mejorar la atencién
de las personas con enfermedades poco frecuentes en Canarias.

Abordaje multidisciplinar de algunas enfermedades raras como la Esclerosis Lateral
Amiotréfica (ELA).

Perfil de los trabajadores sociales en el ambito hospitalario que pueden reforzar la
multidisciplinariedad de las Unidades de Atencion de Enfermedades Raras desde
una perspectiva social.

Sistema publico de salud en Canarias que da cobertura asistencial a los pacientes
con enfermedades poco frecuentes.

Implicacién de los Servicios de Farmacia Hospitalaria en la cobertura de las
necesidades terapéuticas de las personas con enfermedades poco frecuentes
mediante la indicacién de tratamientos de forma coordinada con otros servicios
hospitalarios.

Acciones formativas desarrolladas por las unidades de genética clinica o de
atencion a las enfermedades raras con caracter general, asi como la existencia de
programas de formacion de residentes en enfermedades raras.
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e Creacion del Registro de Enfermedades Raras de la Comunidad Autbnoma de
Canarias, impulsandose actualmente el registro de datos centralizados y la mejora
del procedimiento para la notificacion de forma homogénea de los datos.

e Desarrollo de diferentes registros hospitalarios de enfermedades raras.

e Proyecto de unificacion de la informacion relativa a la dispensacion de
medicamentos de los pacientes ambulatorios y externos a nivel de los servicios de
farmacia de todos los Hospitales del SCS, lo que permitira identificar los
diagnosticos asociados a la medicacion prescrita a pacientes con enfermedades
poco frecuentes en los hospitales.

e Inclusion de las enfermedades raras entre las lineas de investigacion mas
desarrolladas por el Servicio de Evaluacién del Servicio Canario de la Salud
(SESCS).

e Grupos de investigacion relevantes en diferentes ambitos como los aspectos
genéticos o el impacto social y econdmico de las enfermedades raras.

7.1.2 Analisis de debilidades

e Carencia de planes y estrategias especificas previas en el ambito de las
enfermedades raras en Canarias, no habiéndose completado el desarrollo de la
estrategia nacional en la comunidad.

e Insuficiente financiacién y escaso impulso a las politicas sanitarias, sociales y de
empleo, careciendo de partidas presupuestarias especificas de atencion a las
enfermedades poco frecuentes.

e Ausencia de un modelo de atencion integral que contemple, la coordinacién entre
AP y AH, la organizacibn homogénea de la atencion en los diferentes hospitales, el
trabajo en equipo multidisciplinar y un modelo de trabajo en red.

e Carencia de un modelo de deteccidn precoz y diagnéstico de enfermedades raras
en Canarias que considere el desarrollo de protocolos unificados para el diagnéstico
y seguimiento, lo que hace que coexistan abordajes diferentes segun la isla u
hospital, generandose desigualdades. En este sentido, se considera que hay falta
de desarrollo de los siguientes aspectos:

- Protocolos de derivacion tanto desde Atencién Primaria, como desde los
servicios de Atencién Hospitalaria a las unidades de enfermedades raras.

- Algoritmos homogéneos de cribado y de diagnostico.

e Ausencia de una historia sociosanitaria para todos los servicios sanitarios y sociales
gue favorezca los procesos de coordinacién y asistencia, no siendo una realidad
tampoco la historia clinica Gnica en el ambito sanitario.

e Falta de homogeneidad en el desarrollo del proceso de transicion de pediatria a
adultos dependiendo de la organizacién de cada hospital y realizandose en
ocasiones de forma inadecuada.
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Insuficiente desarrollo de los circuitos de derivacion y atencion de los pacientes
hasta su diagndstico, y falta de agilidad en ocasiones en la realizacion de estudios
genéticos, lo que genera demoras en el proceso de diagnostico.

Falta de capacidad de derivacion de pacientes a centros especializados en
determinadas patologias o tipologias de enfermedad en la peninsula, cuando no es
posible una atencion adecuada en Canarias.

Desarrollo insuficiente de la labor de la gestion de casos, especialmente con relacion
con las enfermedades raras de curso progresivo.

Ausencia de financiacion para la incorporacion de métodos de comunicacion
alternativos, como por ejemplo los sistemas de comunicacion visual tan relevantes
en pacientes con ELA.

Variabilidad en el acceso a los medicamentos, especialmente medicamentos
huérfanos y terapias avanzadas. En este sentido, se aprecian:

- Diferencias en los criterios de autorizacion de acceso a los tratamientos por
gerencias hospitalarias, ya que en Canarias no existe un comité Unico para la
toma de decisiones con relacion a medicamentos de alto impacto.

- Ausencia de protocolos especificos y homogéneos en Canarias para el uso de
determinados tratamientos.

- Limitaciones presupuestarias en las gerencias hospitalarias, que pueden
condicionar en algunos casos el acceso a los medicamentos.

- Trabas burocréaticas o administrativas que condicionan los tiempos de inicio de
los tratamientos, existiendo diferencias en los tiempos de acceso a los
medicamentos por gerencias hospitalarias.

Dificultades en el acceso a terapias avanzadas que se prestan en centros de
referencia de la peninsula, debido, por una parte, a la cobertura inadecuada de los
gastos y desplazamientos de los pacientes, y por otra a las diferencias en la
cobertura de la prestacion entre areas de salud.

En ocasiones, los profesionales sanitarios no deprescriben medicamentos que no
estan resultando eficientes en el tratamiento de los pacientes.

Dotacioén insuficiente de recursos de las unidades de referencia y funcionamiento
heterogéneo de las mismas entre si.

Dificultades de acceso en lo relativo a los tratamientos complementarios,
especificamente en:

- Insuficiente desarrollo de la rehabilitacion en todo su contexto (fisioterapia,
terapia ocupacional, estimulacién cognitiva, logopedia, ...), asi como de
aspectos sociales.

- No se contempla por el Servicio Canario de la Salud la figura del neuropsicélogo,
por lo que hay una carencia en la rehabilitacién cognitiva.

- Escaso desarrollo de la fisioterapia, logopedia y terapia ocupacional en los
domicilios.
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- Carencia de apoyo psicologico especifico y formado, y coordinado con los
servicios hospitalarios. Atencion aislada en Unidades de Salud Mental, sin que
haya una implicacion especifica en el proceso de atencion.

- Inadecuada duracién de los tratamientos de rehabilitacion a las necesidades
reales de las enfermedades raras que padecen los pacientes.

- Falta de financiacibn de determinados servicios complementarios como
productos de apoyo, asistencia y adaptaciones en domicilio que son necesarios
en el caso de determinadas enfermedades raras como las neurodegenerativas.

Insuficiente cobertura de transporte a los servicios de Rehabilitacién para aquellas
personas con enfermedades poco frecuentes que lo necesiten o que requieran de
transporte adaptado.

Falta de estructuracién de los sistemas de consulta y referencia para que los
profesionales sanitarios del Sistema Canario de la Salud puedan apoyarse en
grupos nacionales o europeos expertos.

Desconocimiento por parte de las gerencias hospitalarias de la labor de las unidades
de diagndstico y su impacto en costes, lo que influye en la asignacion de recursos
a las unidades implicadas en el proceso diagndstico.

Escaso conocimiento de algunos profesionales sobre las enfermedades raras en
general, y en mayor medida en Atencién Primaria sobre:

- Deteccidén precoz, diagndstico, pruebas diagnésticas disponibles y recursos
especificos de atencion en el ambito hospitalario.

- Identificacién temprana en pediatria de signos y sintomas de alerta, para agilizar
los diagndsticos, especialmente en menores de 2/3 afios.

No se promueve desde el ambito institucional el desarrollo de acciones de formacién
estructurada en el ambito de las enfermedades raras orientada a todos los
profesionales implicados en la atencién de las mismas.

Escasa especializacion sanitaria en el ambito de las enfermedades raras y falta de
dedicacién asistencial especifica de los profesionales que atienden a estos
pacientes.

Dificultades para cumplir con el 100% de los requerimientos establecidos para la
comunicacion de casos al Registro Estatal de Enfermedades Raras, debido a:

- Limitacién de recursos técnicos y humanos.

- Falta de disponibilidad o acceso a las fuentes de validacion de casos por parte
del Registro autondmico de enfermedades raras de Canarias para la obtencion
de casos confirmados de enfermedades raras.

Falta de adaptacion de las historias clinicas a la especificidad de las enfermedades
raras, existiendo dificultades en su codificacién, asi como en la recogida de
informacion.
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e No existe un modelo de indicadores epidemiolégicos o de explotacion de la
informacion del Registro de enfermedades raras de Canarias (ausencia de
informacion a los profesionales).

e Escaso desarrollo de la investigacién en enfermedades raras.

- Falta de apoyo y disponibilidad de recursos limitados para el desarrollo de
actividades de investigacion en enfermedades raras (escasez de fondos para la
investigacion, numero reducido de convocatorias, etc.).

- Falta de disponibilidad de tiempo por parte de los profesionales para realizar
actividades de investigacion, siendo reducido el numero de profesionales que
participa en grupos de investigacion.

e Dificultades para agrupar un niumero de casos suficientes en Canarias que permita
participar en estudios de investigacion basica, epidemioldgicos o ensayos clinicos.

7.2 Perspectiva externa

7.2.1 Andélisis de oportunidades

e La ONU ensuresoluciéon A/74/L.4 de la Asamblea General sobre cobertura sanitaria
universal en el articulo 34 insta a los gobiernos a intensificar los esfuerzos en la
atencion, entre otras, a las enfermedades raras. Actualmente, esta promoviendo
una resolucion especifica sobre estas enfermedades.

e Consideracién de las enfermedades raras por parte de la Unién Europea como un
ambito de actuacién prioritario, habiendo desarrollado un amplio marco normativo y
de politicas de apoyo a las mismas, con asignacion de fondos econémicos.

e Marco estratégico y normativo a nivel estatal que favorece el desarrollo de la
atencion a las personas con enfermedades poco frecuentes.

- El Sistema Nacional de Salud (SNS) ha desarrollado la Estrategia en
Enfermedades Raras del SNS y ha promovido diferentes iniciativas en el ambito
de las enfermedades raras.

- Amplio marco normativo estatal en diferentes ambitos de atencién, tales como:
sanitario, laboral, educativo y social.

e Desarrollo de planes, estrategias y protocolos de atencion a las Enfermedades
Raras en algunas comunidades autbnomas que pueden servir como marco de
referencia.

e Modelos eficientes de atencion a las enfermedades raras en el entorno europeo,
como el modelo francés que igualmente puede ser un referente.

e Posibilidad de crear un centro, servicio o unidad de referencia (CSUR) en Canarias
0 un centro superior de investigacion en enfermedades raras, ya que existe
experiencia especifica en el tratamiento de determinadas patologias.
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Avances tecnolégicos en el campo del diagnéstico genético lo que favorece el
correcto diagnostico y asesoramiento en el ambito de las enfermedades raras.

Posibilidad de ralentizar el desarrollo de determinadas patologias raras mediante el
apoyo a los pacientes con tratamientos de rehabilitacion, asi como con medidas de
caracter socioeconémico, como favorecer su integracion laboral.

Marco regulatorio que favorece el acceso de las personas con enfermedades poco
frecuentes a diferentes tratamientos (Real Decreto 1015/2009, de 19 de junio, que
regula la disponibilidad de medicamentos en situaciones especiales).

Grupos de trabajo de las sociedades cientificas dedicados a las enfermedades raras
gue desarrollan proyectos con financiacion especifica.

Movimientos asociativos que favorecen la mejora de la atencién de las personas
con enfermedades poco frecuentes.

- Alianzas de pacientes a nivel internacional (RDI), europeo (EURORDIS) e
iberoamericano (ALIBER), dan visibilidad a las enfermedades raras y a las
necesidades de los pacientes y favorecen el desarrollo de politicas e iniciativas
especificas de salud.

- A nivel nacional la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER)
cuenta con un modelo de trabajo en red entre asociaciones y realiza una
importante labor de concienciacién y mejora de la atencion.

- En el @mbito autonémico el Grupo de Enfermedades Raras en Canarias
(GERCAN) aglutina a diferentes asociaciones de pacientes.

Estudio Rare2030 dirigido por EURORDIS y apoyado por los organismos de la UE
que mediante el desarrollo de conferencias regionales retine a un extenso grupo de
pacientes, profesionales y otros lideres de opinién para proponer recomendaciones
de politicas de mejora de la atencién de las enfermedades raras.

Desarrollo y uso de nuevas tecnologias que permiten un mayor impacto en las
acciones de comunicacion y sensibilizacion.

Redes sociales, como Facebook o Twitter, que permiten el contacto entre
asociaciones y personas afectadas por enfermedades poco frecuentes con las que
se comparten actividades y conocimiento.

RareConnect, es una red online especifica en enfermedades raras que permite a
los pacientes y a sus cuidadores la posibilidad de comunicarse y compartir
experiencias e informacion en un foro en linea seguro y moderado.

Recursos de informacion de libre acceso, con bases de datos de enfermedades
raras y de medicamentos para su tratamiento, tales como Orphanet que ofrece
informacion acerca de 6.172 enfermedades raras.

Redes europeas de referencia (RER) que permiten a los profesionales y a los
centros de referencia de distintos paises intercambiar conocimientos.
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e Funcionamiento de la Plataforma Europea para el Registro de Enfermedades Raras
(EU RD Platform) que favorece la recopilacion y el intercambio de datos entre los
registros en toda Europa.

e Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR), con capacidad para impulsar un
modelo de trabajo en red entre los diferentes registros autondmicos, el trasvase de
informacion y la disponibilidad de indicadores epidemioldgicos.

e Programa Marco de Investigacion e Innovacion de la Union Europea, Horizonte 2020
gue contemplaba el desarrollo proyectos de colaboracion relacionados con
enfermedades raras.

e Desempefio del Consorcio Internacional de Investigacion sobre Enfermedades
Raras (IRDIRC) en el apoyo a la investigacion y a la generacion de nuevas terapias,
en el &mbito internacional.

e Apoyo decidido y potente desde las politicas europeas y la Agencia Europea de
Medicamentos, para fomentar la investigacion y desarrollo de medicamentos para
enfermedades raras, asi como acelerar los procesos de aprobacion y financiacion.

e Centros promotores de la investigacion a nivel nacional: Instituto de Investigaciéon
de Enfermedades Raras (lIER), Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER), Centro Nacional de Investigaciones Oncoldgicas
(CNIO).

e Modelos de colaboracion entre la administracion publica y la industria farmacéutica
para la atencion de las personas con enfermedades poco frecuentes y sus
familiares, para la formacion de los profesionales y la investigacion.

e Desarrollo de acciones de colaboracion en la formacion de profesionales en el
ambito de las enfermedades raras por parte de las sociedades cientificas.

e Universidades e investigadores con alta capacitacion técnica e interés para
desarrollar estudios e innovar en enfermedades raras.

7.2.2 Analisis de amenazas

e Dificultad para la participacion de los pacientes en estudios multicéntricos con uno
o dos farmacos debido a la condicion de insularidad y doble insularidad.

e Dificultades para el desarrollo de una adecuada coordinacion intersectorial, debido
a que no existen circuitos formales de coordinacion entre los diferentes ambitos
sectoriales de la administracion publica.

e Inestabilidad de las politicas sociales e insuficiente desarrollo de los servicios
sociales, lo que dificulta el establecimiento de rutas/ circuitos especificos tanto de
educacion como de atencién a la dependencia.

¢ Dificultades de acceso al empleo para las personas que tienen enfermedades poco
frecuentes y escasez de medidas para el fomento de su integracion laboral.

e Mayor riesgo de aislamiento social de las personas que tienen enfermedades poco
frecuentes.
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Impacto de la pandemia COVID-19 en el diagndstico, tratamiento y seguimiento de
los pacientes con enfermedades poco frecuentes.

Variabilidad en la cobertura de estudios genéticos en funcién de si los pacientes
pertenecen a la seguridad social o se encuentran en alguno de los regimenes
especiales de la seguridad social.

Riesgo de difusion de noticias falas o informacion no veraz a través de internet y las
redes sociales.

Falta de apoyo al asociacionismo lo que disminuye su capacidad de actuacion y
atencion a las personas con enfermedades poco frecuentes.

Limitacion de recursos y escasez de financiacion destinada a la investigacion en
enfermedades raras en general, y especialmente al desarrollo de medicamentos
huérfanos a nivel nacional.

Ausencia de tejido empresarial espafiol en el ambito farmacéutico para la
investigacion y desarrollo de farmacos en el marco de las enfermedades raras.

Elevado coste de algunos medicamentos huérfanos, que pueden limitar el acceso a
los mismos.

Escasez de apoyo a las universidades para el desarrollo de estudios de
investigacion en enfermedades raras.

Falta de visibilidad y de conocimiento de las enfermedades raras por parte de la
poblacién general y escaso impulso institucional para el desarrollo de acciones de
concienciacion y sensibilizacion.

Amplia variedad de enfermedades raras, lo que dificulta su conocimiento y el
desarrollo de protocolos y circuitos especificos de atencion a las mismas.
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8 Definicidon de la Estrategia

8.1 Objetivo general

El objetivo general de la Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias es:

Garantizar el abordaje integral de las personas con diagndstico o sospecha de
enfermedad rara, permitiendo el acceso en condiciones de equidad a una atencion
coordinada que favorezca el diagndstico precoz, asi como la disponibilidad de los
tratamientos dentro de la comunidad auténoma de Canarias, y con respecto a otras
CCAA para asegurar la calidad de vida de los pacientes y sus familias, a la vez que

se promueve la mejora de su conocimiento e investigacion.

8.2 Objetivos especificos

Para alcanzar el objetivo general se plantean los siguientes objetivos especificos:

llustracion 4: Objetivos especificos de la Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias

Tratamientos Registro de

enfermedades raras

Atencion a la Discapacidad ‘ Inf ..
nformaciony

conocimiento

Acceso a tecnologia, en
especial diagnostica v ‘ Formacion a

profesionales

)

Modelo organizativoy 1
de coordinacion

8

Investigacion

1 Modelo organizativo y de coordinacién

Favorecer el diagnéstico precoz, la atencién integral y la continuidad asistencial del
paciente afecto de una enfermedad rara, protocolizando la coordinacion entre los
diferentes servicios, unidades asistenciales e instituciones implicadas.

9 Acceso atecnologia, en especial diagnostica

Asegurar el acceso de los pacientes a la tecnologia de diagnéstico genético,
garantizando anterior y posteriormente el adecuado asesoramiento, tanto al paciente
como a sus familiares, asi como facilitar igualmente los medios diagnésticos para
aqguellos pacientes con enfermedades poco frecuentes sin base hereditaria conocida.
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0 Atencion ala Discapacidad

Favorecer la cobertura de las necesidades que pueden presentar las personas con
enfermedades poco frecuentes con relacion a la discapacidad.

0 Tratamientos

Mejorar el acceso y la informacién de las personas diagnosticadas con una enfermedad
rara sobre las diferentes opciones terapéuticas existentes, en el &mbito farmacolégico,
de las terapias avanzadas y/o de la rehabilitacion, garantizando, del mismo modo, el
acceso a los profesionales sanitarios a las herramientas terapéuticas precisas para el
tratamiento de estos pacientes.

9 Registro de enfermedades raras

Mejorar el sistema de registro de enfermedades raras en Canarias de personas con
diagndstico confirmado, favoreciendo la recogida de datos en la Historia Clinica, asi
como la actualizacion permanente del Registro autonémico a partir de diferentes fuentes
de informacion clinica o sociosanitaria.

@ Informacién y conocimiento

Favorecer la mejora del conocimiento de la poblacién en general sobre las
enfermedades raras aprovechando las oportunidades que ofrecen las nuevas
tecnologias.

0 Formacion a profesionales

Favorecer la formacion de los profesionales en el manejo de las enfermedades raras,
asi como en los protocolos de derivacion hacia las unidades especializadas.

8 Investigacion

Fomentar la investigacion en torno a las enfermedades raras, mediante el incremento
de la financiacion en investigacién e incremento de infraestructuras (personal y
material).

8.3 Desarrollo estratégico

El desarrollo estratégico permite articular la Estrategia de Enfermedades Raras de
Canarias en 7 grandes lineas estratégicas, que a su vez se desarrollan en 16 proyectos
y 64 medidas.

llustracion 5: Desarrollo estratégico de enfermedades raras en Canarias

64 °

Lineas _
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Las lineas estratégicas que vertebran la Estrategia son las siguientes:

llustracion 6: Lineas estratégicas en enfermedades raras en Canarias

1. Sistemas de informacion y registro de enfermedadesraras

2. Prevencidny diagnéstico precoz

3. Organizacion de la atencion sanitaria

4, Abordaje integral de forma coordinada con otros ambitos de atencion
5. Acceso a los tratamientos

6. Investigacion y formacion a profesionales

7. Concienciacion y educacion a la poblacion

A continuacion, se presenta el desarrollo de cada una de las lineas estratégicas en sus
correspondientes proyectos y medidas.

8.3.1 Sistemas de informacion y registro de enfermedades raras

El desarrollo de esta linea estratégica se orienta a garantizar la existencia de un registro
autonémico de las enfermedades raras que permita centralizar la informacion relativa al
namero de personas afectadas con el objetivo de conocer la situacion epidemiolégica
de Canarias. Para ello, se prevé establecer los procedimientos adecuados para recabar
los datos de diferentes fuentes de informacion. De la misma manera, también se quiere
favorecer la adaptacion de los sistemas de informacién del SCS a las particularidades
propias de las enfermedades raras, facilitando la labor de los profesionales sanitarios y
mejorando la cobertura de las necesidades de los pacientes.

Para ello, se proponen los siguientes proyectos:
e Registro de Enfermedades Raras de la Comunidad Autbnoma de Canarias.

e Adaptacion de los sistemas de informacion a la especificidad de las
enfermedades raras.

Registro de Enfermedades Raras de la Comunidad Auténoma de Canarias

e Consolidar la implementacion en las Historias Clinicas Electrénicas del SCS
(Drago AP, Drago AE y SAP) del formulario de registro de enfermedades raras
gue incluya un conjunto minimo de datos para la recogida homogénea de
informacién basica en los centros asistenciales de AP y AE.
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Desarrollar los procedimientos técnicos necesarios para la comunicaciéon de la
informacion desde las Historias Clinicas Electronicas (Drago AP, Drago AE y
SAP) al Registro de enfermedades raras de Canarias.

Mejorar progresivamente los mecanismos para la captacion de casos a partir de
las fuentes de informacion disponibles con la finalidad de conseguir un censo de
personas con enfermedades poco frecuentes en Canarias.

Diseflar un modelo de gestion dinamico para el acceso al Registro de
enfermedades raras de Canarias, incluyendo la consulta de los arboles
genealdgicos informatizados, por parte de los profesionales sanitarios
autorizados de acuerdo con los procedimientos establecidos para la solicitud de
informacién de los diferentes registros y sistemas de informacién del SCS.

Potenciar en los centros hospitalarios de titularidad privada la recogida de
informacion y comunicacion de casos al Registro autondémico de enfermedades
raras.

Promover la evaluacion continua del funcionamiento del Registro de
enfermedades raras de Canarias para identificar areas de mejora (déficits de
cumplimentacién, errores de codificacion, etc.) y establecer las correspondientes
acciones correctoras.

Elaborar informes periddicos que permitan conocer la situacion epidemiolégica
de las enfermedades raras en Canarias.

Favorecer la obtencion y comunicacién al Registro Estatal de Enfermedades
Raras (ReeR) de la informacién relativa a los casos de enfermedades raras
priorizadas por el Ministerio de Sanidad, asi como facilitar la comunicacion y el
trabajo en red con el resto de Registros autonémicos de enfermedades raras.

Adaptacion de los sistemas de informacién ala especificidad de las enfermedades

raras

Asegurar que todos los centros hospitalarios de la red publica de Canarias
disponen de forma informatizada del petitorio actualizado de pruebas
diagndsticas a las unidades de genética clinica, garantizando el acceso de los
pacientes a dichas pruebas en condiciones de equidad.

Potenciar el desarrollo de la historia clinica compartida entre los diferentes
centros asistenciales de AP y AE, asi como, favorecer también la informacién
compartida entre profesionales de los centros sociosanitarios para garantizar la
continuidad asistencial de las personas con enfermedades poco frecuentes.

Promover modelos de comunicacién virtuales, tanto entre los propios
profesionales como entre los profesionales y los pacientes.

o Impulsar mecanismos de comunicacion teleméticos entre niveles
asistenciales para favorecer la coordinacion y relacion entre los profesionales
clinicos que intervienen en el diagnoéstico, tratamiento y seguimiento de las
personas con alguna enfermedad rara y de sus familiares.

o Facilitar la incorporacion de modalidades de comunicacion y consulta no
presenciales para facilitar la atencién telematica a los pacientes (consultas
audiovisuales).

74


http://www.gobiernodecanarias.org/sanidad/scs/i

Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026 l:

e Favorecer el desarrollo de sistemas informatizados que den acceso rapido a las
diferentes modalidades terapéuticas de enfermedades raras, con el objetivo de
qgue sirva al profesional como un soporte a la toma de decisibn para la
prescripcion del tratamiento més idéneo de acuerdo con las circunstancias
clinicas del paciente.

8.3.2 Prevencion y diagndstico precoz

El objetivo de esta linea estratégica es potenciar el desarrollo de actuaciones
preventivas en el caso de aquellas enfermedades raras en las que sea posible,
disminuyendo la incidencia de los factores de riesgo asociados a su aparicion.
Igualmente, se pretende mejorar y agilizar los tiempos de diagnéstico de las
enfermedades raras a través de la organizacién del circuito de atencion a los pacientes
con sospecha para una derivacion temprana a las unidades de referencia en
enfermedades raras. Asimismo, en la medida de lo posible, se contempla la dotacién de
recursos a las unidades de referencia y las consultas especializadas en enfermedades
raras, especialmente en lo relativo a la mejora tecnoldgica.

Para ello, se establecen los siguientes proyectos:
e Prevencién primaria preconcepcional y durante el embarazo.
e Deteccidon temprana y diagndstico.

o Fortalecimiento de las unidades de genética clinica de referencia y consultas
especializada en enfermedades raras.

Prevencién primaria preconcepcional y durante el embarazo

e Potenciar la adopcion de medidas de salud publica dirigidas a promover estilos
de vida saludables y evitar el consumo de sustancias perjudiciales durante la
etapa preconcepcional y el embarazo desde el desarrollo de la consulta
preconcepcional y las consultas de seguimiento de control del embarazo.

¢ Impulsar el desarrollo de consultas ginecolégicas de asesoramiento reproductivo
con el apoyo de las unidades de genética clinica para facilitar el acceso a este
servicio a aquellas pacientes y/o parejas con enfermedad rara que se estén
planteando un embarazo.

Deteccion temprana y diagnéstico

e Impulsar la realizacion de cribajes en la pareja de las enfermedades genéticas
graves autosdmicas dominantes o autosémicas recesivas con elevada tasa de
portadores entre la poblacion general, tales como la fibrosis quistica, la
hiperplasia suprarrenal congénita, la atrofia muscular espinal y otras ya bien
conocidas, de acuerdo con los criterios de derivacion establecidos por la
Comisién Nacional de Reproduccién Humana Asistida.

e Determinar los criterios de derivacion para Diagnéstico Genético
Preimplantacional, de acuerdo con los establecidos por la Comision Nacional de
Reproduccion Humana Asistida, y favorecer el acceso de las mujeres que
cumplan con los mismos.
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Establecer e implementar un protocolo que incluya un circuito especifico para la
derivacioén de las personas con sospecha a las unidades de enfermedades raras,
asi como a las unidades de genética clinica (asesoramiento y diagnéstico
genético), tanto desde el ambito de atencién primaria como de atencion
hospitalaria.

o Implementar en toda la red asistencial guias de practica clinica, algoritmos
de cribado y de diagnéstico homogeneizados y consensuados con los
profesionales sanitarios.

o Incluir en el Programa de Salud Infantil de Atencion Primaria, que aborda la
atencion de menores y adolescentes, sintomas clave de alarma o sospecha
para facilitar la deteccion precoz de las enfermedades raras.

o Favorecer la accesibilidad a las consultas de asesoramiento genético a
aquellas personas con diagndstico confirmado, sospecha diagnéstica o de
riesgo.

= Asesoramiento pre y post-test.
= |dentificacion de otros familiares susceptibles de estudio.

o Acercar la actividad de las unidades de genética clinica a las islas no
capitalinas a pacientes y familiares con indicacion clinica, mediante consultas
telematicas o presenciales en el hospital de referencia, si se precisa.

o Garantizar la equidad de acceso de todas las personas con sospecha de una
enfermedad rara a las pruebas diagnésticas que se requieran, asegurando el
acceso homogéneo a la cartera de servicios de pruebas diagnosticas desde
los diferentes dispositivos asistenciales de Canarias.

o Asegurar el conocimiento por parte de los profesionales sanitarios del
protocolo y los instrumentos de apoyo relativo a los circuitos de derivacion de
pacientes, favoreciendo la coordinacion de los dispositivos asistenciales
implicados.

Favorecer el desarrollo del diagndstico prenatal mediante el disefio de circuitos
de derivacion con caracter preferente en los casos de mujeres embarazadas con
riesgo de afectacion del feto por una enfermedad rara.

Agilizar la derivacion a los Centros, Servicios o Unidades de Referencia (CSUR)
del Sistema Nacional de Salud de pacientes con sospecha de enfermedad rara
cuando no sea posible su diagndstico en Canarias.

Potenciar el cribado neonatal en Canarias con criterios de utilidad diagnéstica
terapéutica.
o Ampliar el panel de enfermedades incluidas en el cribado neonatal de

enfermedades endocrino-metabdlicas de Canarias e incorporar las pruebas
genéticas como pruebas de segundo nivel en los casos que sea posible.

o Realizar un correcto seguimiento del programa de cribado neonatal por el
Comité de Evaluacion de enfermedades raras de Canarias.

o Adaptar el circuito del Programa para el Diagnoéstico Precoz de
Metabolopatias Congénitas en el recién nacido, nuevo modelo organizativo
de Canarias (nuevas unidades normativas).

Impulsar el diagnéstico genético presintomatico de las enfermedades raras en
los casos que se determinen.
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Fortalecimiento de las unidades de referencia y consultas especializadas en
enfermedades raras

o Dotar a las unidades de referencia y consultas especializadas con recursos de
precision diagnostica y clinica para un diagndéstico precoz, adecuando los
recursos estructurales y asistenciales al crecimiento de la demanda.

e Incrementar, con criterios coste eficiencia y con significado clinico, de forma
especifica, la capacidad tecnoldgica de las unidades de genética clinica para
disponer de las pruebas de bioquimica y genéticas mas actuales para mejorar la
cobertura de la demanda de pruebas diagndsticas.

e Incorporar la bioinformatica y la tecnologia Next Generation Sequencing (NGS),
entre otras tecnologias para favorecer el diagnostico de las enfermedades raras.

8.3.3 Organizacién de la atencion sanitaria

El desarrollo de la linea estratégica de organizacion de la atencion sanitaria contempla
la mejora de la organizacion del proceso asistencial de las personas con enfermedades
poco frecuentes consolidando los mecanismos de coordinacion y comunicacion entre
los diferentes dispositivos asistenciales, especialmente de las islas no capitalinas con
las unidades de referencia. Igualmente, se aborda el proceso de atencién al paciente
pediatrico impulsando la consolidacion de la red de Atencion Temprana en todo el
archipiélago, la existencia de un pediatra de referencia en las islas no capitalinas que
coordine la atencién con las unidades especificas de referencia y la definicién de un
modelo homogéneo de transicién de la edad pediatrica a la edad adulta en toda la
Comunidad. Adicionalmente, se consideran medidas de humanizacién en la atencion de
las personas con enfermedades poco frecuentes y sus familias con el propdsito de
mejorar entre otros aspectos, la accesibilidad, la comunicacién y la empatia en el trato
personal.

De esta forma, se plantea el desarrollo de los siguientes proyectos:

e Atencion de las personas con enfermedades poco frecuentes.

e Mejora de la atencién a los pacientes pediatricos.

e Promocion de la humanizacion en la atencion a las enfermedades raras.
Atencién de las personas con enfermedades poco frecuentes

e Consolidar la creacién y dotacion de las unidades provinciales de referencia en
enfermedades raras en las dos islas capitalinas, para garantizar una atencion de
calidad, segura, eficiente, multidisciplinar y coordinada, con profesionales
especializados.

e Definir el circuito asistencial del paciente con enfermedades poco frecuentes,
para desarrollar un modelo adecuado de atencién y garantizar su continuidad
asistencial y seguimiento.

o Favorecer la coordinacién asistencial de las unidades de referencia en
enfermedades raras con Atenciéon Primaria, asi como con otros servicios
Hospitalarios en cada provincia. En estos circuitos, se tendran en cuenta los
pacientes con especial vulnerabilidad, tales como: menores atendidos por el
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sistema de proteccion a la infancia, mujeres embarazadas afectadas con
enfermedades poco frecuentes.

o Mejorar la derivacién de pacientes a centros especializados (centros de
referencia nacionales/CSUR y Redes Europeas de Referencia), con criterios
de coste eficiencia, en determinadas patologias o tipos de enfermedad,
cuando no sea posible una atencién adecuada en Canarias.

Implementar los modelos de coordinacién necesarios entre las islas no
capitalinas y las unidades de referencia, para permitir, en la medida de lo posible,
ofrecer una atencion especializada en el lugar de residencia de los pacientes. A
tal efecto se consideran las siguientes acciones:

o Impulsar la figura del especialista consultor perteneciente fundamentalmente
a las unidades de enfermedades raras para que de forma periddica lleve a
cabo la atencidn de los pacientes de las islas no capitalinas, ya sea a través
de consultas virtuales o presenciales mediante su desplazamiento a dichas
islas.

o Promover la figura de un coordinador de la especialidad de Medicina Interna
en cada una de las islas no capitalinas, que, junto con el especialista
correspondiente en esas islas, valoren con la Unidad de Referencia provincial
el circuito de atencion mas adecuado y adaptado en la medida de lo posible
a las necesidades del paciente.

Impulsar el caracter multidisciplinar en las unidades de referencia.

o Promover el trabajo en red entre especialidades y niveles asistenciales.

o Impulsar el desarrollo de consultas multidisciplinares entre especialistas.

o Incorporar en el abordaje de las personas afectadas por una enfermedad rara
la perspectiva social a través de la integracion de los trabajadores sociales
del ambito hospitalario en los equipos de las unidades de referencia de
atencion a las enfermedades raras.

o Desarrollar la figura del gestor de casos como profesional de enlace y agente
facilitador de la atencion multidisciplinar (asignando en cada caso el peffil
profesional mas idéneo, de acuerdo con las especificidades de la
enfermedad), especialmente en el caso de las enfermedades raras de curso
progresivo.

o Incorporar la figura del psicélogo clinico a las Unidades de Enfermedades
Raras.

Crear en el ambito hospitalario, consultas monogréficas, unidades o grupos de
trabajo especializados de referencia en patologias concretas.

Mejora de la atencién alos pacientes pediatricos

Potenciar la figura del pediatra de referencia en las islas no capitalinas para
favorecer la coordinacién con las unidades especificas, ya sea de pacientes
diagnosticados a través del cribado neonatal de metabolopatias como de otras
enfermedades raras.

Favorecer la implantacion y el desarrollo homogéneo de las consultas de
transicion de la edad pediatrica a la edad adulta mediante la aplicacién de un
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protocolo comdn en las diferentes areas de salud que asegure la continuidad
asistencial y la periodicidad del seguimiento de los pacientes.

e Impulsar y dar continuidad al desarrollo de la red de Unidades de Atencién
Temprana de Canarias, que incluye al menos una unidad en cada isla, para la
valoracién, la intervencion y el seguimiento, segun lo establecido en el mismo.

e Promover desde las Unidades de Atencién Temprana el desarrollo de sesiones
de trabajo entre los diferentes dispositivos implicados (sociales, educativos y
sanitarios) para la valoracién de casos complejos.

Promocion de la humanizacion en la atencién alas enfermedades raras

e Impulsar por parte del Comité de Evaluacion y/o Unidades de Enfermedades
Raras la mejora del proceso de informacion y comunicacion de los profesionales
médicos a las personas con enfermedades poco frecuentes y sus familiares.

¢ Facilitar la informacién, la comunicacion y el apoyo en la gestion de todos los
tramites clinicos y administrativos (citas, recursos de apoyo, ...) a los pacientes,
especialmente a través de la figura del gestor de casos de referencia.

e Promover el acompafiamiento profesional durante el proceso asistencial para
facilitar el afrontamiento del mismo por parte de pacientes y familiares.

e Favorecer la cumplimentacion del documento de Manifestaciones Anticipadas de
Voluntad por parte de los pacientes, para que el personal sanitario actie de
acuerdo con el mismo en el caso de que llegasen a producirse las circunstancias
necesarias para ello.

8.3.4 Abordaje integral de forma coordinada con otros ambitos de atencion

Mediante la definicion de esta linea estratégica se pretende estrechar los lazos de
colaboracion con otros sistemas de proteccion social para ofrecer una atencion integral
que aborde las diferentes necesidades de las personas con enfermedades poco
frecuentes y sus familiares, fundamentalmente en el plano social, educativo y laboral.
De la misma forma, también se busca establecer un marco de colaboracion estable con
las asociaciones de pacientes y ONG con el fin de promover la labor que desarrollan en
diferentes ambitos, asi como favorecer el desarrollo de actuaciones conjuntas
orientadas a mejorar la atencion y la calidad de vida de las personas afectadas por una
enfermedad rara. Finalmente, también se promueven acciones de informacion vy
formacion sobre aspectos preventivos y sobre el manejo de la enfermedad, cuando los
pacientes ya han sido diagnosticados.

Todos estos aspectos se abordan en los siguientes proyectos:

e Coordinacion con otros sistemas de proteccion social para garantizar el abordaje
integral de las personas con enfermedades poco frecuentes.

e Potenciacion del papel de las asociaciones de pacientes y el apoyo social.

e Apoyo formativo al paciente y la familia.
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Coordinacion con otros sistemas de proteccion social para garantizar el abordaje
integral de las personas con enfermedades poco frecuentes

Favorecer la coordinacion entre el ambito de servicios sociales y el sanitario para
mejorar el acceso de las personas con enfermedades poco frecuentes a los
productos de apoyo (antiguas ayudas técnicas), tales como los destinados a la
adaptacion del mobiliario y del hogar, el cuidado personal, las actividades
domeésticas, sistemas de comunicacion (entre los que se incluyen los sistemas
aumentativos y alternativos de comunicacién), los ordenadores y los juguetes
adaptados, entre otros.

Disefiar e implementar un protocolo de coordinacion entre el sistema sanitario y
otros sistemas de proteccion social de Canarias para mejorar el abordaje integral
de las personas con enfermedades poco frecuentes (educacién, servicios
sociales, seguridad social, ...).

o [Favorecer un modelo de trabajo en red con los diferentes dispositivos de
atencion implicados (sanidad, educacién, servicios sociales,
fundamentalmente), asi como favorecer el intercambio o la integracion de
la informacién para agilizar y adecuar las diferentes intervenciones de los
profesionales.

o Impulsar el desarrollo de medidas de proteccién para facilitar la atencion
y los cuidados en el entorno familiar, garantizando los apoyos necesarios.

Definir centros de referencia con servicios de atencion directa responsables de
poner a disposicion de las personas afectadas por una enfermedad rara y a sus
familiares, al equipo multidisciplinar de su centro / unidad de referencia para que
reciban una atencién integral respecto a los cuidados sociosanitarios necesarios
para mejorar su calidad de vida.

Potenciacion del papel de las asociaciones de pacientes y el apoyo social

Potenciar el papel de las asociaciones de pacientes, apoyando el desarrollo de
sus actividades, asi como estableciendo acuerdos de colaboracién conjunta para
la mejora del conocimiento de las enfermedades raras y la atencién a las
personas que las padecen.

o Establecer acuerdos de colaboracion con las asociaciones de pacientes para
el desarrollo de actividades y programas en diferentes ambitos en el marco
de las enfermedades raras.

o Facilitar el contacto de las asociaciones con los diferentes dispositivos
asistenciales y los profesionales clinicos.

Favorecer el desarrollo de programas de voluntariado para la realizacién de
actividades dirigidas tanto a pacientes como a familiares

Apoyo formativo al paciente y la familia

Incorporar en los programas formativos de las aulas de salud del Gobierno de
Canarias los contenidos de prevencion primaria en lo relativo a las enfermedades
raras.

Promover la figura del paciente activo.
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o Impulsar el desarrollo de acciones de informacién y formacion sobre
contenidos de interés relativos al manejo de la enfermedad rara y a la
adherencia terapéutica.

o Favorecer lainclusién de las enfermedades raras o de patologias especificas
en la Escuela de pacientes de Canarias.

8.3.5 Acceso alos tratamientos

A través de esta linea estratégica se quiere mejorar el acceso en condiciones de equidad
a los tratamientos indicados para estas patologias, asi como a los distintos productos
sanitarios que puedan ser necesarios, independientemente de la isla en que se
encuentre la persona afectada. Para ello, se promueve la unificacion de criterios en las
distintas gerencias hospitalarias, y el desarrollo de protocolos para el uso de
medicamentos huérfanos y terapias avanzadas, y el avance de la medicina
personalizada, entre otros aspectos. De la misma manera, se pretende facilitar a los
pacientes el acceso a los tratamientos de rehabilitacion y otros complementarios que
puedan estar indicados para la atencion a su enfermedad y la mejora de su calidad de
vida.

En este contexto, se proponen los siguientes proyectos:

e Accesos a medicamentos y otros productos sanitarios.

e Tratamientos de rehabilitacion y otros tratamientos complementarios.
Acceso a medicamentos y otros productos sanitarios

e Dar a conocer a pacientes y familiares los derechos que tienen reconocidos con
relaciéon a la prestacion farmacéutica, incluyendo la distribucion de farmacos de
uso hospitalario.

e Garantizar que el acceso a los tratamientos farmacolégicos para enfermedades
raras se lleva a cabo en condiciones de equidad y de criterios que tengan en
cuenta las especificidades propias de estas patologias.

o Desarrollar y aplicar protocolos especificos y homogéneos en Canarias para
el uso de determinados tratamientos, especialmente en lo relativo a
medicamentos huérfanos y terapias avanzadas.

o Unificar los criterios de autorizacién y los tiempos de acceso a los
tratamientos farmacéuticos en los distintos centros sanitarios.

o Promover acciones de evaluacion de la eficacia y la seguridad de los
tratamientos con medicamentos huérfanos y terapias avanzadas,
favoreciendo la deprescripcion de medicamentos cuando el seguimiento de
la evolucion del paciente refleje que el tratamiento farmacol6gico no resulta
efectivo.

e Promover la accesibilidad de las personas con enfermedades poco frecuentes a
nuevas terapias y tratamientos.

o Favorecer el acceso a terapias avanzadas que se presten en centros de
referencia nacionales.
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o Facilitar la participacion de los pacientes en ensayos clinicos sobre
enfermedades raras.

e Homogeneizar la accesibilidad de los pacientes con enfermedades poco
frecuentes a productos y material sanitario, coadyuvantes y ortoprotesis
indicados para el tratamiento de las enfermedades raras.

e Avanzar en la medicina personalizada en la atencion a las personas con
enfermedades poco frecuentes mediante el desarrollo de terapias CAR-T.

Tratamientos de rehabilitacion y otros tratamientos complementarios

e Mejorar la atencién en lo relativo a los tratamientos de rehabilitacion, asi como
la accesibilidad a los mismos por parte de los pacientes con enfermedades poco
frecuentes de acuerdo con sus necesidades.

o Asegurar el acceso de los pacientes con enfermedades poco frecuentes a
los tratamientos de rehabilitacion, tales como, terapia ocupacional,
hidroterapia, logopedia, rehabilitacibn cognitiva, fisioterapia motora y
respiratoria® y rehabilitacién de baja vision, entre otras posibles.

o Integrar la figura del neuropsicologo en los equipos de atencion
multidisciplinar a las enfermedades raras, especialmente relevante para el
tratamiento de los pacientes pediatricos.

o Facilitar el transporte de los pacientes con enfermedades poco frecuentes a
los tratamientos que precisen, especialmente en los casos en los que
presenten dificultades de movilidad o requieran transporte adaptado,
ajustando en la medida de lo posible, el horario del transporte al de los
tratamientos para evitar excesivos tiempos de espera.

o Promover la realizacion de tratamiento rehabilitador (fisioterapia y terapia
ocupacional) en los Centros Ordinarios de Atencion Educativa Preferente
para alumnado con Discapacidad Motora, para evitar desplazamientos
innecesarios.

o Impulsar la terapia domiciliaria en enfermedades raras, entre otros, la
fisioterapia, la logopedia, la terapia ocupacional para los pacientes que no se
pueden desplazar o aquellos que, por su patologia, el desplazamiento
suponga un empeoramiento de su sintomatologia.

o Favorecer el apoyo psicolégico continuado al paciente, asi como, a los
cuidadores y familiares, en el marco de la atencion multidisciplinar de forma
coordinada con los especialistas referentes de su proceso.

o Asegurar que los tiempos de duracién de los tratamientos de rehabilitacién y
otros tratamientos complementarios se adecuan a las necesidades reales de las
personas con enfermedades poco frecuentes, mas alla de que se prevea o no la
recuperacion de la funcionalidad, y siempre que se garantice la mejora de la
calidad de vida del paciente.

6 se promovera el acceso de los pacientes a dispositivos de apoyo para fisioterapia respiratoria como el balén de
resucitacion manual, el asistente de la tos (dispositivo para despejar las vias aéreas), el aspirador de secreciones y
los nebulizadores.
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8.3.6 Investigacion y formacion a profesionales

Dentro de esta linea estratégica para abordar la mejora de la formacion de los
profesionales en el &mbito de las enfermedades raras se contempla el desarrollo de un
programa de formacién estructurado orientado a los profesionales del ambito de la
salud, pero también el desarrollo de acciones formativas destinadas a otros
profesionales del sistema de proteccion social que estan implicados en la atencién de
las personas con enfermedades poco frecuentes. Igualmente, se proponen acciones de
colaboracion con otras entidades para el desarrollo de acciones formativas a los
profesionales, asi como con las universidades para reforzar los contenidos relativos a
las enfermedades raras en el ambito los programas formativos de las ciencias de la
salud en los que sea de aplicacién. Con relacién a la investigacion, entre otras acciones,
se pretende consolidar las actividades de investigacion que se estan desarrollando
actualmente en Canarias, asi como abordar otras nuevas areas de investigacion.

Para ello, se han establecido los siguientes proyectos:
e Formacién y sensibilizacién de los profesionales.
e Investigacion.

Formacion y sensibilizacién de los profesionales

e Promover desde el SCS el desarrollo de acciones de formacién estructurada en
el ambito de las enfermedades raras orientadas a todos los profesionales
sanitarios implicados en la atencién de las mismas.

o Disefiar acciones de formacion orientadas a los profesionales de pediatria,
especialmente en el &mbito de AP, para la identificacion de signos y sintomas
de alerta que permitan la deteccidon precoz de aquellas patologias que
aparecen en los primeros afios de vida y que no estarian cubiertas con el
cribado neonatal.

o Realizar un curso de formacion para pediatras sobre el manejo y seguimiento
en AP de metabolopatias detectadas por cribado neonatal.

o Desarrollar acciones de formacion orientadas con caracter general a los
profesionales sanitarios, y especialmente a los de AP en lo relativo a la
deteccidn precoz, pruebas diagnésticas disponibles y recursos especificos
de atencion en el ambito hospitalario, asegurando el conocimiento en lo
relativo a la cartera de servicios de las unidades de genética clinica y de las
unidades de enfermedades raras.

o Ofrecer formacion sobre la derivacion de pacientes a los servicios mas
especializados donde se pueda realizar el correcto diagnostico de la
enfermedad y establecer la adecuada estrategia de tratamiento, de acuerdo
con los algoritmos y circuitos de derivacion establecidos.

o Favorecer la implicacion de los profesionales sanitarios de las unidades de
referencia de enfermedades raras y de asesoramiento genético en el
desarrollo de acciones de formacion, rotaciones de residentes y sesiones
clinicas conjuntas con los profesionales de otros dispositivos asistenciales,
ya sean de Atencion Primaria o de Atencion Hospitalaria.
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Promover la actualizacion e informacién de los profesionales con relacion a los
nuevos servicios o prestaciones que se pongan en funcionamiento.

Favorecer el acceso a herramientas de apoyo para el diagnostico diferencial a
través de la web del SCS y promover la publicacién de informacion sobre
enfermedades raras en los portales de trabajo de los profesionales.

Desarrollar acciones formativas dirigidas a otros profesionales implicados en la
atencion a las personas con enfermedades poco frecuentes y sus familias, como
son los trabajadores sociales, los técnicos de servicios sociales, los logopedas y
los docentes, entre otros.

Establecer marcos de colaboracion estables para favorecer la formacion y
sensibilizacién de los profesionales en Enfermedades Raras.

o Promover acuerdos de colaboracion con los colegios de profesionales y
sociedades cientificas para el desarrollo de acciones formativas.

o Colaborar con las universidades en la mejora de los contenidos formativos
de los programas de grado y de postgrado relacionados con las
enfermedades raras, tanto en estudios relacionados con Ciencias de la
Salud, como con Magisterio, Trabajo Social, Logopedia, Fisioterapia,
Psicologia, Pedagogia, entre otras.

Investigacion

Estimular y apoyar la investigacion en enfermedades raras en Canarias y la
participacion de los profesionales/investigadores canarios en investigacion
nacional y europea/ internacional sobre las mismas.

o Favorecer la dotacion de recursos para el desarrollo de actividades de
investigacion en enfermedades raras (incremento de fondos para la
investigacién, aumento del nimero de convocatorias, etc.), considerandose
un area prioritaria de investigacion.

o Facilitar a los profesionales la disponibilidad de tiempo para realizar
actividades de investigacion en el &mbito de las enfermedades raras.

o Impulsar la actividad de los grupos de investigacion ya existentes en
Canarias en diferentes ambitos de las enfermedades raras, tales como, la
realidad epidemiolégica en Canarias, aspectos genéticos o el impacto social
y econdmico de las mismas.

o Fomentar la participacion en la investigacion de las diferentes alternativas
terapéuticas.

o Promover la participacion de los profesionales en modelos de colaboracion
en red, tales como las Redes de Referencia Europeas (ERNs) en el ambito
de investigacion.

o Promover la investigacion en otras &reas, como: clinica, rehabilitadora y
evaluativa de las intervenciones complejas para reforzar la estructura familiar
de apoyo y desarrollar otras estructuras y actuaciones costo-efectivas de
apoyo a las personas afectadas y a sus familias.

o Realizar estudios de investigacion social con el objetivo de mejorar el
conocimiento sobre la realidad social de las personas con enfermedades
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poco frecuentes y sus familias para mejorar el abordaje de sus necesidades
en esta dimension.

Mejorar aquellas unidades o servicios en los que exista un mayor conocimiento
y experiencia clinica en el @ambito de las enfermedades raras para ser propuestos
como CSUR en Canarias.

Reforzar la colaboracién con las Universidades y las sociedades cientificas para
potenciar los estudios de investigacion y la innovaciéon en el dmbito de las
enfermedades raras.

8.3.7 Concienciacion y educacion ala poblacion

La finalidad de esta linea estratégica es dar a conocer a la poblacion en general la
realidad de las enfermedades raras definiendo para ello diversas actuaciones de
concienciacién y educacion. De esta forma, se ha planteado un proyecto de
sensibilizacién a la poblacion general en relacion con las enfermedades raras.

Sensibilizacion de la poblacién general en relacion con las enfermedades raras

Habilitar en la pagina web del SCS un espacio sobre enfermedades raras con el
objetivo de ofrecer informacion y concienciar a la poblaciéon en general sobre su
casuistica.

Reforzar la colaboracion interinstitucional y con los agentes sociales para
promover una mayor sensibilizacion social con relacion a las enfermedades
raras.

o Desarrollar campafas de informacion sobre las ER orientadas a la poblacion
en general y con caracter especifico en los &mbitos de educacion, servicios
sociales y laboral en colaboracion con otras instituciones.

o Aprovechar la celebracion del Dia Mundial de las ER, para la programacion
de actividades y eventos de forma coordinada con otras entidades y
asociaciones de pacientes para concienciar y dar visibilidad sobre el impacto
gue tienen estas enfermedades.

Desarrollar acciones de comunicacion para dar a conocer la Estrategia de
Enfermedades Raras mas alla del ambito institucional, acercandola tanto a
pacientes como a la poblacion general.

Favorecer el uso de redes sociales para la difusion de actividades y conocimiento
sobre enfermedades raras.
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9 Implementacion, seguimiento y monitorizacion

9.1 Modelo de despliegue

El despliegue de la Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias requiere de una
estructura organizativa de apoyo que garantice que la implementacién de las 7 lineas
estratégicas, articuladas a través de los 16 proyectos y 64 medidas se llevara a cabo de
acuerdo con los objetivos planteados y a los plazos establecidos.

En el disefio del modelo de despliegue se ha considerado la organizacion del propio
Servicio Canario de la Salud, asi como el efecto que la insularidad podria tener sobre el
proceso de implantacion.

Este modelo organizativo esta estructurado en los siguientes niveles:
o Comité de Direccion
o Comité Autonémico Operativo

o Coordinador de la Estrategia

9.1.1 Comité de Direccion

Es el 6rgano responsable ultimo de la implementacién de la Estrategia, y estara
integrado por la Direccion del Servicio Canario de la Salud y la Direccion General de
Programas Asistenciales (Atencion Hospitalaria, Atencion Primaria y Atencién
Sociosanitaria).

El Comité de Direccién asumira, entre otras, las siguientes funciones:

e Velar por el adecuado despliegue de las medidas de acuerdo con los objetivos
planteados (objetivo global y objetivos especificos) y el calendario establecido.

e Analizar y supervisar los resultados de los indicadores de seguimiento de la
Estrategia.

e Adoptar decisiones de alto nivel vinculadas a la aprobacion de medidas
correctoras o de mejora para la resolucion de posibles desviaciones y avanzar
en el desarrollo de la Estrategia, cuando no sea posible hacerlo en las capas
operativas.

9.1.2 Comité Autondmico Operativo

La finalidad del Comité Autonémico Operativo es realizar el despliegue de la Estrategia
de forma coordinada en el conjunto del Archipiélago, de acuerdo con los objetivos
planteados y bajo la supervisién del Comité de Direccién. Este Comité estara formado
por miembros de la Consejeria de Sanidad con caracter permanente, asi como por
colaboradores para el desarrollo y puesta en marcha de medidas de coordinacién y/o
actuaciones conjuntas con otras instituciones y agentes implicados en la atencion a las
personas con enfermedades poco frecuentes.
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Los miembros de la Consejeria de Sanidad que tienen caracter permanente en el Comité
son los responsables directos de organizar y llevar a cabo la implementacion de las
medidas en sus areas de influencia, con el apoyo y supervision del coordinador de la
Estrategia. Para ello, se contara al menos con los siguientes perfiles:

Responsable de la Direccion General de Programas Asistenciales.
Coordinador de las Unidades de Gestion de EERR.

Representante de laboratorios de genética.

Representante de equipos de reproduccién humana asistida.
Representante de la especialidad de Medicina Interna

Representante de la especialidad de Medicina Familiar y Comunitaria.
Representante de la especialidad de Pediatria.

Representante de los profesionales de Trabajo Social.

Los colaboradores representantes de otros ambitos de la administracién publica,
asociaciones de pacientes u otras entidades que son invitados a participar en las
reuniones del Comité en calidad de asesores y/o colaboradores directos para el
desarrollo de medidas conjuntas y coordinadas.

En este sentido, se contempla la participacion de representantes de las siguientes
entidades:

Consejeria de Derechos Sociales, Igualdad, Diversidad y Juventud
Consejeria de Educacién, Universidades, Cultura y Deportes
Consejeria de Economia, Conocimiento y Empleo

Asociaciones de pacientes

Al Comité Autondmico Operativo le competen las siguientes funciones:

Coordinar a los diferentes representantes del Comité para avanzar de forma
homogénea en la implantaciéon de las diferentes medidas en sus areas de
influencia de acuerdo con los criterios y el cronograma establecido. De esta
forma se llevaré a cabo la coordinacion de las medidas de caracter interna entre
los profesionales del SCS, asi como las de caracter trasversal con el resto de las
administraciones y agentes implicados en su desarrollo. En este sentido, los
profesionales del SCS ofreceran todo el apoyo y asesoramiento necesario para
el desarrollo de actuaciones por parte del resto de agentes y organismos
involucrados, como por ejemplo el asesoramiento en el desarrollo de programas
y contenidos formativos en enfermedades raras.

Establecer los circuitos organizativos relativos al flujo de pacientes entre niveles
asistenciales, asi como su acceso a los recursos sociosanitarios en Canarias, tal
y como se contempla en la Estrategia.

Llevar a cabo el seguimiento estrecho de la evolucién del despliegue de la
Estrategia para valorar los resultados y, en su caso, identificar de forma
incipiente posibles desviaciones.
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Elaborar informes y/o documentos de seguimiento periddicos, y en su caso, ad
hoc, para informar al Comité de Direccion del grado de avance en la implantacion
de la Estrategia.

Adoptar las medidas correctoras oportunas ante la aparicién de desviaciones, y
si no fuera posible, elevar las mismas al Comité de Direccion a través del
Coordinador de la Estrategia para su resolucion.

Organizar los recursos humanos y materiales necesarios para llevar a cabo el
despliegue de las medidas contempladas en la Estrategia.

El Comité Autondmico Operativo se reunird con caracter ordinario cada 3 meses,
pudiendo llevarse a cabo reuniones de forma extraordinaria cuando se estime necesario.

9.1.3 Coordinador de la Estrategia

Sera el responsable interno de liderar la implementacion de la Estrategia, actuando
como agente facilitador y motivador, asi como nexo de unién entre el Comité de
Direccion y el Comité Autonémico Operativo.

Las principales funciones que tiene atribuidas son:

Promover el despliegue adecuado de la Estrategia, mediante la supervision de
las actividades desarrolladas por los diferentes responsables y los miembros del
Comité Autonémico Operativo.

Realizar el seguimiento periédico del grado de avance de la implementacion de
las medidas y de los hitos establecidos.

Actuar como interlocutor entre el Comité de Direccion y el Comité Autonémico
Operativo, para comunicar incidencias, propuestas de mejora, acuerdos
alcanzados, entre otros aspectos, para seguir avanzando en el desarrollo de la
Estrategia.

Ser el referente de la Estrategia tanto a nivel interno como externo.

llustracion 7: Estructura organizativa para el despliegue de la Estrategia de Enfermedades Raras de

Canarias
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9.2 Cronograma de implantacion

La implantacion de las 64 medidas de la Estrategia se prevé que se lleve a cabo durante
un periodo de 5 afos, asumiendo a corto plazo, en el primer afio el despliegue de 18
medidas, a medio plazo, en el segundo y tercer afio, 26 medidas y a largo plazo, en el
cuarto y quinto afio, 20 medidas.

En el cronograma se ha reflejado en amarillo oscuro el afio en que se inicia el despliegue
de la medida y en amarillo mas claro el periodo de mantenimiento y seguimiento
posterior.

El cronograma presenta las medidas ordenadas de acuerdo con la linea estratégica y al
proyecto correspondiente.

Tabla 18: Priorizacion de las medidas a implementar durante el periodo de vigencia de la Estrategia de
Enfermedades Raras de Canarias

Lineas estratégicas/ proyectos / medidas -
20_30

40_50
LE 1. Sistemas de informacion y registro de enfermedades raras

1.1. Registro de Enfermedades Raras de la Comunidad Autonoma de Canarias

1.1.1. Consolidar la implementacion en las HCE del SCS (Drago AP, Drago AE
y SAP) un formulario de registro de ER que incluya un conjunto minimo de datos
para la recogida homogénea de informacién basica en los centros asistenciales
de APy AE.

1.1.2. Desarrollar los procedimientos técnicos necesarios para la comunicacion
de la informacion desde las HCE (Drago AP, Drago AE y SAP) al Registro de
enfermedades raras de Canarias.

1.1.3. Mejorar progresivamente los mecanismos para la captacion de casos a
partir de las fuentes de informacion disponibles con la finalidad de conseguir un
censo de personas con enfermedades poco frecuentes en Canarias.

1.1.4. Disefiar un modelo de gestion dinamico para el acceso al Registro de
enfermedades raras de Canarias, incluyendo la consulta de los arboles
genealdgicos informatizados, de los profesionales sanitarios autorizados.

1.1.5. Potenciar en los centros hospitalarios de titularidad privada la recogida
de informacién y comunicacion de casos al Registro autonémico de
enfermedades raras.

1.1.6. Promover la evaluacion continua del funcionamiento del Registro de
enfermedades raras de Canarias para identificar areas de mejora y establecer
las correspondientes acciones correctoras.

1.1.7. Elaborar informes periédicos que permitan conocer la situacion
epidemioldgica de las enfermedades raras en Canarias.

1.1.8. Favorecer la obtencion y comunicacion al Registro Estatal de
Enfermedades Raras (ReeR) de la informacion relativa a los casos de
enfermedades raras priorizadas por el Ministerio de Sanidad y el trabajo en red
con el resto de Registros autonémicos.

1.2. Adaptacion de los sistemas de informacion a la especificidad de las enfermedades
raras

1.2.1. Asegurar que todos los centros hospitalarios de la red publica de
Canarias disponen de forma informatizada del petitorio actualizado de pruebas
diagndsticas a las unidades de genética clinica.
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Lineas estratégicas/ proyectos / medidas .
vz ]

40-50

1.2.2. Potenciar el desarrollo de la historia clinica compartida entre los
diferentes centros asistenciales de AP y AE, asi como, favorecer también la
informacién compartida entre profesionales de los centros.

1.2.3. Promover modelos de comunicacion virtuales, tanto entre los propios
profesionales como entre los profesionales y los pacientes.

1.2.4. Favorecer el desarrollo de sistemas informatizados que den acceso
rapido a las diferentes modalidades terapéuticas de enfermedades raras como
soporte al profesional para la prescripcion del tratamiento mas idéneo.

LE 2. Prevencién y diagnéstico precoz

2.1. Prevencidn primaria preconcepcional y durante el embarazo

2.1.1. Potenciar la adopcion de medidas de salud publica dirigidas a promover
estilos de vida saludables durante la etapa preconcepcional y el embarazo.

2.1.2. Impulsar el desarrollo de consultas ginecoldgicas de asesoramiento
reproductivo con el apoyo de la unidad de genética clinica.

2.2. Deteccién temprana y diagndstico

2.2.1. Impulsar la realizacion de cribajes en la pareja de las enfermedades
genéticas graves autosOmicas dominantes o autosOmicas recesivas con
elevada tasa de portadores entre la poblacion general, de acuerdo con los
criterios de derivacion establecidos por la Comision Nacional de Reproduccion
Humana Asistida.

2.2.2. Determinar los criterios de derivacion para Diagndstico Genético
Preimplantacional, de acuerdo con los establecidos por la Comision Nacional
de Reproducciéon Humana Asistida.

2.2.3. Establecer e implementar un protocolo que incluya un circuito especifico
para la derivacion de las personas con sospecha a las unidades de
enfermedades raras y a las unidades de genética clinica, tanto desde AP como
de AH (implementar GPC, incluir sintomas de alarma de ER en el Programa de
Salud Infantii de AP, favorecer la accesibilidad a las consultas de
asesoramiento genético, ...).

2.2.4. Favorecer el desarrollo del diagnéstico prenatal mediante el disefio de
circuitos de derivacion con caracter preferente en los casos de mujeres
embarazadas con riesgo de afectacion del feto por una enfermedad rara.

2.2.5. Agilizar la derivacion al CSUR del SNS de referencia de pacientes con
sospecha de enfermedad rara cuando no sea posible su diagnéstico en
Canarias.

2.2.6. Potenciar el cribado neonatal en Canarias con criterios de utilidad
diagndstica terapéutica (ampliar el panel de enfermedades incluidas en el
cribado neonatal, seguimiento del programa del cribado neonatal, adaptar el
circuito del programa para el diagndstico precoz de metabolopatias congénitas
en el RN).

2.2.7. Impulsar el diagnéstico genético presintomatico de las enfermedades
raras en los casos que se determinen.

2.3. Fortalecimiento de las unidades de referencia y consultas especializadas en
enfermedades raras
2.3.1. Dotar a las unidades de referencia y consultas especializadas con

recursos de precision diagnostica y clinica adecuados y adaptados al
crecimiento de la demanda.

2.3.2. Incrementar, con criterios coste eficiencia y con significado clinico, la
capacidad tecnologica de las unidades de genética clinica para disponer de las
pruebas mas actuales y mejorar la cobertura de la demanda de pruebas
diagndsticas.
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Lineas estratégicas/ proyectos / medidas

2.3.3. Incorporar la bioinformatica y la tecnologia Next Generation Sequencing
(NGS) para favorecer el diagndstico de las enfermedades raras.

LE 3. Organizacion de la atencion sanitaria

3.1. Atencion de las personas con enfermedades poco frecuentes

3.1.1. Consolidar la creacion y dotacion de las unidades provinciales de
referencia en enfermedades raras en las dos islas capitalinas.

3.1.2. Definir el circuito asistencial del paciente con enfermedades poco
frecuentes, para desarrollar un modelo adecuado de atencién y garantizar su
continuidad asistencial y seguimiento.

3.1.3. Implementar los modelos de coordinacién necesarios entre las islas no
capitalinas y las unidades de referencia, para ofrecer una atencion
especializada en el lugar de residencia de los pacientes (figura del especialista
consultor, coordinador de la especialidad de Medicina Interna en las islas no
capitalinas).

3.1.4. Impulsar el caracter multidisciplinar en las unidades de referencia (trabajo
en red entre especialidades y niveles asistenciales, consultas multidisciplinares
entre especialistas, integracién de los trabajadores sociales en los equipos,
gestor de casos).

3.1.5. Crear en el ambito hospitalario, consultas monograficas, unidades o
grupos de trabajo especializados de referencia en patologias concretas.

3.2. Mejora de la atencién a los pacientes pediatricos

3.2.1. Potenciar la figura del pediatra de referencia en las islas no capitalinas
para favorecer la coordinacion con las unidades especificas.

3.2.2. Favorecer la implantacion y el desarrollo homogéneo de las consultas de
transicion de la edad pediatrica a la edad adulta mediante la aplicacién de un
protocolo coman.

3.2.3. Impulsar y dar continuidad al desarrollo de la red de Unidades de
Atencion Temprana, incluyendo al menos una unidad en cada isla.

3.2.4. Promover desde las Unidades de Atencion Temprana el desarrollo de
sesiones de trabajo entre los diferentes dispositivos implicados (sociales,
educativos y sanitarios) para la valoracién de casos complejos.

3.3. Promocién de la humanizacion en la atencién a las enfermedades raras

3.3.1. Impulsar la mejora del proceso de informaciéon y comunicacion de los
profesionales médicos a las personas con enfermedades poco frecuentes y sus
familiares.

3.3.2. Facilitar la informacion, la comunicacion y el apoyo en la gestion de todos
los tramites clinicos y administrativos (citas, recursos de apoyo, ...) a los
pacientes, especialmente a través de la figura del gestor de casos de
referencia.

3.3.3. Promover el acompafiamiento profesional durante el proceso asistencial
para facilitar el afrontamiento del mismo por parte de pacientes y familiares.

3.3.4. Favorecer la cumplimentacion del documento de Manifestaciones
Anticipadas de Voluntad por parte de los pacientes, para que el personal
sanitario actle de acuerdo con el mismo en el caso de que llegasen a
producirse las circunstancias necesarias para ello.

LE 4. Abordaje integral de forma coordinada con otros ambitos de atencion
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Lineas estratégicas/ proyectos / medidas .
r[27]

40-50
4.1. Coordinacion con otros sistemas de proteccidn social para garantizar el abordaje
integral de las personas con enfermedades poco frecuentes

4.1.1. Favorecer la coordinacién entre el ambito de servicios sociales y el
sanitario para mejorar el acceso de las personas con enfermedades poco
frecuentes a los productos de apoyo (antiguas ayudas técnicas).

4.1.2. Disefiar e implementar un protocolo de coordinacién entre el sistema
sanitario y otros sistemas de proteccion social de Canarias para mejorar el
abordaje integral de las personas con enfermedades poco frecuentes
(educacion, servicios sociales, seguridad social, ...).

4.1.3. Definir centros de referencia con servicios de atenciéon directa
responsables de poner a disposicion de las personas afectadas por una
enfermedad rara y a sus familiares, al equipo multidisciplinar de su centro /
unidad de referencia para que reciban una atencién integral respecto a los
cuidados sociosanitarios necesarios para mejorar su calidad de vida.

4.2. Potenciacion del papel de las asociaciones de pacientes y el apoyo social

4.2.1. Potenciar el papel de las asociaciones de pacientes, apoyando el
desarrollo de sus actividades, asi como estableciendo acuerdos de
colaboracion conjunta para la mejora del conocimiento de las enfermedades
raras y la atencion a las personas que las padecen.

4.2.2. Favorecer el desarrollo de programas de voluntariado para la realizacion
de actividades dirigidas tanto a pacientes como familiares.

4.3. Apoyo formativo al paciente y la familia

4.3.1. Incorporar en los programas formativos de las aulas de salud del
Gobierno de Canarias los contenidos de prevencion primaria en lo relativo a las
enfermedades raras.

4.3.2. Promover la figura del paciente activo mediante el desarrollo de acciones
de informacién y formacion, asi como favorecer la inclusién de las
enfermedades raras o de patologias especificas en la Escuela de pacientes de
Canarias.

LE 5. Acceso a los tratamientos ‘

5.1. Acceso a medicamentos y otros productos sanitarios

5.1.1. Dar a conocer a pacientes y familiares los derechos que tienen
reconocidos con relacion a la prestacion farmacéutica.

5.1.2. Garantizar que el acceso a los tratamientos farmacolégicos para
enfermedades raras se lleva a cabo en condiciones de equidad y de criterios
que tengan en cuenta las especificidades propias de estas patologias.

5.1.3. Promover la accesibilidad de las personas con enfermedades poco
frecuentes a nuevas terapias y tratamientos.

5.1.4. Homogeneizar la accesibilidad de los pacientes con enfermedades poco
frecuentes a productos y material sanitario, coadyuvantes y ortoprotesis
indicado para el tratamiento de las enfermedades raras.

5.1.5. Avanzar en la medicina personalizada en la atencion a las personas con
enfermedades poco frecuentes mediante el desarrollo de terapias CAR-T.

5.2. Tratamientos de rehabilitacion y otros tratamientos complementarios
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10

40-50

Lineas estratégicas/ proyectos / medidas .-
20.30

5.2.1. Mejorar la atencion en lo relativo a los tratamientos de rehabilitacion y la
accesibilidad a los mismos (acceso a tratamientos, integrar al neuropsicélogo
en los equipos, facilitar el transporte, tratamiento rehabilitador en los centros de
escolarizacion preferente para alumnos con discapacidad motora, terapia
domiciliaria).

5.2.2. Favorecer el apoyo psicoldgico continuado al paciente y a los cuidadores
y familiares de forma coordinada con los especialistas referentes de su proceso.

5.2.3. Asegurar que los tiempos de duracion de los tratamientos de
rehabilitacion y otros tratamientos complementarios se adecuan a las
necesidades reales de las personas con enfermedades poco frecuentes.

LE 6. Investigacion y formacién a profesionales ‘

6.1. Formacion y sensibilizacién de los profesionales

6.1.1. Promover desde el SCS el desarrollo de acciones de formacion
estructurada orientadas a todos los profesionales sanitarios (formacion a los
pediatras en la identificacion de signos y sintomas de alerta de ER en menores
y sobre el manejo y seguimiento de metabolopatias; formacion a los
profesionales de AP en lo relativo a la deteccion precoz, pruebas diagnosticas
disponibles y recursos especificos de atencion; ...).

6.1.2. Promover la actualizacion e informacién de los profesionales con relacion
a los nuevos servicios o0 prestaciones que se pongan en funcionamiento.

6.1.3. Favorecer el acceso a herramientas de apoyo para el diagndstico
diferencial a través de la web del SCS y promover la publicacion de informacion
sobre enfermedades raras en los portales de trabajo de los profesionales.

6.1.4. Desarrollar acciones formativas dirigidas a otros profesionales, como
trabajadores sociales, técnicos de servicios sociales y profesionales del entorno
educativo, entre otros.

6.1.5. Establecer marcos de colaboracion estables para favorecer la formacion
y sensibilizacién de los profesionales en Enfermedades Raras.

6.2. Investigacion

6.2.1. Estimular y apoyar la investigacion en enfermedades raras en Canarias
y la participacion de los profesionales/investigadores canarios en investigacion
nacional y europea/ internacional sobre las mismas (dotacion de recursos,
mayor disponibilidad de tiempo para la investigacién, impulsar la actividad de
los grupos de investigacion de Canarias, promover la participacion en modelos
de colaboracion en red -como las ERNSs, ...).

6.2.2. Mejorar aquellas unidades o servicios en los que exista un mayor
conocimiento y experiencia clinica en el ambito de las enfermedades raras para
ser propuestos como CSUR en Canarias.

6.2.3. Reforzar la colaboracion con las Universidades y las sociedades
cientificas para potenciar los estudios de investigacion y la innovacion en el
ambito de las ER.

LE 7. Concienciacion y educacion a la poblacion

7.1. Sensibilizacién de la poblacién general en relacién con las enfermedades raras

7.1.1. Habilitar en la pagina web del SCS un espacio sobre enfermedades raras
con el objetivo de ofrecer informacién y concienciar a la poblacién en general
sobre su casuistica.

7.1.2. Reforzar la colaboracion interinstitucional y con los agentes sociales para
promover una mayor sensibilizacion social con relaciéon a las enfermedades
raras.
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7.1.3. Desarrollar acciones de comunicacion para dar a conocer la Estrategia
de Enfermedades Raras mas alla del &mbito institucional, acercandola tanto a
pacientes como a la poblacion general.

7.1.4. Favorecer el uso de redes sociales para la difusion de actividades y
conocimiento sobre enfermedades raras.

9.3 Monitorizacién y seguimiento

El despliegue de la Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias lleva asociado un
modelo de evaluacion y seguimiento con el objetivo de valorar el grado de consecucion
de las medidas a implementar y el impacto de las mismas durante el periodo de vigencia
de la Estrategia.

Para ello, durante la elaboracion de la Estrategia el grupo de trabajo de profesionales
se ha esforzado en analizar diferentes indicadores de seguimiento, de los cuales se
incluyen Unicamente la seleccién de indicadores correspondientes a las medidas que se
pondran en marcha en el primer afio.

La definicion del cuadro de indicadores se prevé como una herramienta de soporte
adicional, que permita a las estructuras organizativas de seguimiento y coordinacién de
la Estrategia creadas (Comité de Direccion, Comité Autondmico Operativo y
Coordinador), la valoracion simultdnea del grado de implantacion de las medidas
desplegadas, asi como los resultados de la medicién de los indicadores asociados.

La evaluacion de los indicadores se llevara a cabo al finalizar el primer afio de
implantacion, en el que ademas de valorarse los resultados obtenidos, se seleccionaran
los indicadores correspondientes a las acciones a implementar durante el segundo afio,
accion que se llevara a cabo de forma reiterada en afios sucesivos.

De esta forma, anualmente se realizara el seguimiento de todos los indicadores que se
hayan definido hasta el momento, y se incluiran los correspondientes a las nuevas
medidas a implementar cada afo. Esta evaluacién permitira analizar la evolucién de los
resultados en los cinco afios en los que esta previsto la implementaciéon. Se exceptuaran
de este seguimiento aquellos indicadores de caracter dicotomico, los cuales una vez
puesta en marcha la medida a la que estan asociados ya no tengan sentido continuar
con su evaluacién al haber alcanzado plenamente su objetivo (por ejemplo, Existencia
de una unidad especializada de referencia en cada provincia -Si/No-).

Dado que esta previsto que en el primer afio de implantacién de la Estrategia de
Enfermedades Raras de Canarias se pongan en marcha 18 medidas, se ha definido el
mismo ndamero de indicadores, uno para cada una de ellas.
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A continuacion, se incluye la relacién de indicadores definidos para el seguimiento de

las medidas implementadas durante el primer afio de vigencia de la Estrategia de
Enfermedades Raras de Canarias.
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Tabla 19: Relacién de indicadores para el seguimiento de las medidas a implementar durante el primer afio de la Estrategia de Enfermedades Raras

Lineas estratégicas/ proyectos / medidas

LE 1. Sistemas de informacion y registro de enfermedades raras

Indicador

1.1. Registro de Enfermedades Raras de la Comunidad Auténoma de Canarias

1.1.1. Implementar en las HCE del SCS (Drago AP, Drago AE y SAP) un
formulario de registro de ER que incluya un conjunto minimo de datos
para la recogida homogénea de informacion bésica en los centros
asistenciales de AP y AE.

LE 2. Prevencién y diagnéstico precoz

2.2. Deteccién temprana y diagndstico

Desarrollo y puesta en marcha del formulario especifico de ER en la HCE
del SCS.

2.2.1. Impulsar la realizacién de cribajes en la pareja de las enfermedades
genéticas graves autosémicas dominantes o autosémicas recesivas con
elevada tasa de portadores entre la poblacion general, de acuerdo con los
criterios de derivacion establecidos por la Comision Nacional de
Reproduccién Humana Asistida.

N° de cribajes realizados en parejas por tipologia de enfermedad rara.

2.2.2. Determinar los criterios de derivacion para Diagnostico Genético
Preimplantacional, de acuerdo con los establecidos por la Comision
Nacional de Reproduccion Humana Asistida.

N° de hospitales con un protocolo de derivacion para DGP actualizado de
acuerdo con los criterios de la CNRH.

2.2.3. Establecer e implementar un protocolo que incluya un circuito
especifico para la derivacion de las personas con sospecha a las unidades
de enfermedades raras y a las unidades de genética clinica, tanto desde
AP como de AH (implementar GPC, incluir sintomas de alarma de ER en
el Programa de Salud Infantil de AP, favorecer la accesibilidad a las
consultas de asesoramiento genético, ...).

N° de hospitales que han implementado el protocolo de derivacién desde
AP y AH a las unidades de enfermedades raras y unidades de genética
clinica.

2.2.4. Favorecer el desarrollo del diagnéstico prenatal mediante el disefio
de circuitos de derivacion con caracter preferente en los casos de mujeres
embarazadas con riesgo de afectacion del feto por una enfermedad rara.

N° de hospitales con circuitos y/o protocolos de derivacion en diagnostico
prenatal de enfermedades raras.
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2.2.5. Agilizar la derivacion al CSUR del SNS de referencia de pacientes
con sospecha de enfermedad rara cuando no sea posible su diagnéstico
en Canarias.

N° de pacientes con sospecha de enfermedad rara no diagnosticable en
Canarias derivados a un CSUR y tiempo hasta su derivacién por tipo de
patologia.

2.3. Fortalecimiento de las unidades de referencia y consultas espe

cializadas en enfermedades raras

2.3.1. Dotar a las unidades de referencia y consultas especializadas con
recursos de precision diagnostica y clinica adecuados y adaptados al
crecimiento de la demanda.

Grado de cumplimiento del plan anual de necesidades de recursos de cada
unidad de referencia provincial.

Foérmula de célculo del indicador:

2> N°de recursos establecidos en el plan anual de necesidades /% N° de recursos facilitados
* Para cada unidad de referencia provincial

2.3.2. Incrementar, con criterios coste eficiencia y con significado clinico,
la capacidad tecnolégica de las unidades de genética clinica para disponer
de las pruebas mas actuales y mejorar la cobertura de la demanda de
pruebas diagnosticas.

LE 3. Organizacion de la atencion sanitaria

3.1. Atencion de las personas con enfermedades poco frecuentes

Tiempo medio en la obtencion de resultados de genética tras ser evaluados
los pacientes en las unidades de genética clinica.
Férmula de célculo del indicador:

2 Tiempo de obtencién de resultados de genética para cada paciente / > N° total de
pacientes a los que se le solicitdé un estudio

3.1.1. Consolidar la creacion y dotacion de las unidades provinciales de
referencia en enfermedades raras en las dos islas capitalinas.

Existencia de una unidad especializada de referencia en cada provincia,
con dotacién propia, protocolos definidos y difusidn de su actividad.

3.1.2. Definir el circuito asistencial del paciente con enfermedades poco
frecuentes, para desarrollar un modelo adecuado de atencion y garantizar
su continuidad asistencial y seguimiento.

N° de acciones de coordinacidn entre especialistas y con AP.

3.2. Mejora de la atencién a los pacientes pediatricos

3.2.1. Potenciar la figura del pediatra de referencia en las islas no
capitalinas para favorecer la coordinacién con las unidades especificas.

Porcentaje de islas no capitalinas que cuentan con la figura del pediatra de
referencia en ER.
Formula de célculo del indicador:

2 N° de islas no capitalinas que cuentan con la figura del pediatra de referencia en ER / 2
N° total de islas no capitalinas
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3.3. Promocién de la humanizacién en la atenciéon a las enfermedades raras

3.3.1. Impulsar la mejora del proceso de informacién y comunicacién de N° de iniciativas desarrolladas.
los profesionales médicos a las personas con enfermedades poco
frecuentes y sus familiares.

3.3.2. Facilitar la informacién, la comunicacién y el apoyo en la gestion de| ¥ N° de gestores de casos en cada isla.
todos los tramites clinicos y administrativos (citas, recursos de apoyo, ...)
a los pacientes, especialmente a través de la figura del gestor de casos de
referencia.

ral de forma coordinada con otros ambitos de atencidn

4.2. Potenciacion del papel de las asociaciones de pacientes y el apoyo social

3.2.1. Potenciar el papel de las asociaciones de pacientes, apoyando el| ¥ N° de actividades desarrolladas fruto de acuerdos de colaboracion
desarrollo de sus actividades, asi como estableciendo acuerdos de| conjuntacon el SCS.

colaboracion conjunta para la mejora del conocimiento de las

enfermedades raras y la atencién a las personas que las padecen.

LE 5. Acceso a los tratamientos

5.1. Acceso a medicamentos y otros productos sanitarios

5.1.1. Dar a conocer a pacientes y familiares los derechos que tienen N° de iniciativas desarrolladas para dar a conocer a pacientes y familiares
reconocidos con relacion a la prestacion farmacéutica. los derechos que tienen reconocidos con relacién a la prestacion
farmacéutica.

5.2. Tratamientos de rehabilitacidn y otros tratamientos complementarios

5.2.1. Mejorar la atencion en lo relativo a los tratamientos de rehabilitacién| v Tiempo medio de espera para acceder a los tratamientos de rehabilitacion.
y la accesibilidad a los mismos (acceso a tratamientos, integrar al| Férmula de calculo del indicador:

neUfOP_S'CC"OgO en los equipos, f_aCI|I'§8:l’ el transporte, tratamiento| s Tiempo de espera de cada paciente desde que se le indica el tratamiento de
rehabilitador en los centros de escolarizacion preferente para alumnos con|  rehabilitacién hasta que accede al mismo / 5 N° total de pacientes que han accedido a un
discapacidad motora, terapia domiciliaria). tratamiento de rehabilitacion

* En el mismo periodo de tiempo.
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LE 6. Investigacion y formacién a profesionales

Indicador

6.1. Formacion y sensibilizacién de los profesionales

6.1.1. Promover desde el SCS el desarrollo de acciones de formacién
estructurada orientadas a todos los profesionales sanitarios (formacion a
los pediatras en la identificacion de signos y sintomas de alerta de ER en
menores y sobre el manejo y seguimiento de metabolopatias; formacion a
los profesionales de AP en lo relativo a la deteccién precoz, pruebas
diagnésticas disponibles y recursos especificos de atencion; ...).

LE 7. Concienciacién y educacion a la poblacion

7.1. Sensibilizacion de la poblacién general en relacidon con las enfermedades raras

Porcentaje de profesionales sanitarios, docentes / discentes, que han
participado en acciones formativas sobre el abordaje de las ER
desagregado por categoria profesional y Area de Salud.

Foérmula de célculo del indicador:

2 N° de profesionales sanitarios (docentes y discentes) / 2 N° total de profesionales
sanitarios

* Este indicador se desagregara por categoria profesional y Area de Salud.

7.1.1. Habilitar en la pagina web del SCS un espacio sobre enfermedades
raras con el objetivo de ofrecer informacion y concienciar a la poblacion en
general sobre su casuistica.

Creacién en la web del SCS de un espacio especifico destinado a la
publicacién de informacién sobre ER.
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Anexos

Anexo A. Relacién de participantes

En el desarrollo de la presente Estrategia han participado profesionales del SCS tanto
del ambito asistencial como de servicios centrales, asi como las asociaciones de
pacientes de FEDER y GERCAN. Asimismo, también han colaborado en su revisién
externa, de forma desinteresada, profesionales referentes del &mbito clinico vy
representantes de las asociaciones de pacientes. A todos ellos les expresamos nuestro
més profundo agradecimiento por su indispensable colaboracion.

Directora General de Programas Asistenciales

e Elizabeth Hernandez Gonzalez

Jefe de Servicio de Atencion Especializada de la DGPPAA
e Victor Naranjo Sintes

Jefa del Servicio de Atencion Primaria de la DGPPAA
e Maria del Mar Julios Reyes

Coordinadora de la Unidad de Atencién Sociosanitaria de la DGPPAA
e Angelines Pefia Gonzalez

Coordinadores de la Estrategia
e Francisco Javier Afonso Lbopez

e M2 Teresa Florez - Estrada Fernandez

Grupo de trabajo de analisis y definicidn de la Estrategia
e Alejandra Gonzéalez Delgado
Servicio Bioguimica. Unidad diagnéstico molecular. HUC. San Cristébal de La
Laguna
Ana Isabel Melidn Suarez
Servicio de Rehabilitacion Pediatrica. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria

Angelines Pefia Gonzélez

Unidad de Atenciéon y Coordinacidn Sociosanitaria. Direccibn General de
Programas Asistenciales del SCS

Carmen Gloria Ramos Martin

Unidad de Atencién y Coordinacion Sociosanitaria de la DGPPAA

Carmen Rosa Rodriguez Fernandez-Oliva

Coordinacién de Pediatria Atencion Primaria y Atencién Especializada. Direccion
General de Programas Asistenciales del SCS
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Davinia Godoy Diaz

Servicio de Medicina Interna. Consulta de Enfermedades Raras. HU del Dr.
Negrin. Las Palmas de Gran Canaria

Felicitas M2 Diaz-Flores Estévez

Unidad de Genética Clinica. HUC. San Cristobal de La Laguna

Fernando Monton Alvarez (1)
Servicio de Neurologia. HUNSC. Santa Cruz de Tenerife

Francisco Javier Afonso Lépez

Servicio Atencién Especializada de la Direccibn General de Programas
Asistenciales del SCS

Francisco Martinez Bugallo

Unidad de diagnostico y asesoramiento genético. Servicio Andlisis Clinico.
HUNSC. Santa Cruz de Tenerife

German Lépez Fuentes

Representante de la Asociacion de Afectados por Retinosis Pigmentaria de la
Comunidad Canaria

Guillermo Miranda Calderin

Servicio de Rehabilitacion. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria

Inmaculada Garcia Cobaleda

Unidad de diagnostico y asesoramiento genético. Servicio Andlisis Clinico.
HUNSC. Santa Cruz de Tenerife

Javier Lobato Gonzélez

Servicio Atencidon Primaria de la Direccién General de Programas Asistenciales
del SCS

José Miguel Bosch Benitez

Servicio de Hematologia y Hemoterapia. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria
Juan Carlos Pérez Marin

Servicio de Medicina Interna. Consulta de Enfermedades Raras. CHUIMI. Las
Palmas de Gran Canaria

Loida M2 Garcia Cruz
Unidad de Genética Clinica. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria

Manuel Luis Macia Heras
Servicio de Nefrologia. HUNSC. Santa Cruz de Tenerife

Maria del Mar Trujillo Martin
Servicio de Evaluacion y Planificacién. SCS

Maria Nieves Martin Alamo
Servicio de Rehabilitacion. HU del Dr. Negrin. Las Palmas de Gran Canaria
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Maria Teresa Florez - Estrada Fernandez

Servicio Atencion Especializada de la Direccion General de Programas
Asistenciales del SCS

Natalia Marrero Negrin

Servicio de Cardiologia. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria

Nayra Pérez-Delgado

Unidad de diagnéstico y asesoramiento genético. Servicio Andlisis Clinico.
HUNSC. Santa Cruz de Tenerife

Nuria Ruiz Lavilla

Servicio de Neurologia. HUNSC. Santa Cruz de Tenerife

Patricia Carrillo Ojeda

Registro de Enfermedades Raras de Canarias. Servicio de Sistemas de
Informacion. Direccion del SCS.

Rafael Molero GoOmez

Servicio de Farmacia Hospitalaria. Uso Racional del Medicamento y Control de
la Prestacion de la Direccion General de Programas Asistenciales del SCS
Sabina Gonzéalez Silva

Unidad de Atenciéon y Coordinacion Sociosanitaria. Direccibn General de
Programas Asistenciales del SCS

Sergio Barrera Falcon
Representante de GERCAN y FEDER

Victoria Sanchez Sanchez
Servicio de Ginecologia. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria
de colaboradores

Alfredo Santana Rodriguez
Unidad de Genética Clinica. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria

Ana Portela Liste
Servicio de Endocrinologia Pediatrica. HUNSC. Santa Cruz de Tenerife

Carol Prieto Morin
Unidad de diagnéstico y asesoramiento genético. Servicio Andlisis Clinico.
HUNSC. Santa Cruz de Tenerife

Celestino Hernandez Garcia
Servicio de Cardiologia. HUNSC. Santa Cruz de Tenerife

Concepcion Inés Puga Benitez

Consejeria de Derechos Sociales, Igualdad, Diversidad y Juventud del Gobierno
de Canarias.
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Eduardo Salido Ruiz

Servicio de Anatomia Patoldgica y Unidad de Investigacion en Patologia
Molecular de las Enfermedades Raras. HUC. San Cristobal de La Laguna
Enrique Pérez Diaz

Servicio de Coordinacion de Historia Clinica de la Direccion General de
Programas Asistenciales del SCS

Fernando Béez Rodriguez

Servicio de Coordinaciéon de Historia Clinica de la Direccion General de
Programas Asistenciales del SCS

Javier Lopez Cavero

Servicio de Coordinacion de Historia Clinica de la Direccion General de
Programas Asistenciales del SCS

José Luis Viéitez Gil

Secretaria General Técnica. Las Palmas de Gran Canaria

Justiniano Godoy Cazorla

Servicio de Coordinacion de Historia Clinica de la Direcciobn General de
Programas Asistenciales del SCS

Lorenzo Juan Gonzalez Marrero

Consejeria de Derechos Sociales, Igualdad, Diversidad y Juventud del
Gobierno de Canarias

Lucia Argelia Gonzéalez Quintana

Secretaria General Técnica. Las Palmas de Gran Canaria.

Lucia Martin Viota

Unidad de Neuropediatria. Servicio de Pediatria. HUNSC. Santa Cruz de
Tenerife

Marcos Estupifian Ramirez

Servicio de Coordinacion de Historia Clinica de la Direcciébn General de
Programas Asistenciales del SCS

Maria Isabel Luis Yanez

Nefrologia pediatrica. Servicio de Pediatria. HUNSC. Santa Cruz de Tenerife

Ménica Ruiz Pons

Unidad de Nutricién y enfermedades metabdlicas. Servicio de Pediatria. HUNSC.
Santa Cruz de Tenerife

Rita Tristancho Ajamil

Servicio de Evaluacion de la Calidad Asistencial y SSlI de la Direccion General
de Programas Asistenciales del SCS
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Revisores externos

Alberto Ortiz Arduan
Servicio de Nefrologia. Hospital Universitario Fundacién Jiménez Diaz. Madrid

Dolores Maria Pefalver Garcia

Profesora asociada de la Universidad de Murcia y Master Universitario en
Atencion Temprana y Desarrollo Infantil UNIR. Murcia

Domingo Gonzalez-Lamufio Leguina

Servicio de Pediatria. Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander
Enrique Barbara Bataller

Servicio de Rehabilitacion. CHUIMI. Las Palmas de Gran Canaria

José Luis Poveda Andrés
Servicio de Farmacia. Hospital Universitari i Politecnic La Fe. Valencia

José Maria Millan Salvador
Unidad de Genética Clinica. Hospital Universitari i Politecnic La Fe. Valencia
Juan Carriéon Tudela

Presidente de Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER)

Manuel Posada de la Paz

Medicina Interna. Medicina Preventiva y Salud Publica. Instituto de Investigacion
en Enfermedades Raras (IIER). Instituto de Salud Carlos IIl. Madrid

Todos los autores y revisores externos manifiestan que no existen conflicto de intereses
en su colaboracién para la elaboracién y supervision de la presente Estrategia de
Enfermedades Raras de Canarias 2022-2026.

Oficina técnica de apoyo

José Antonio Hernandez Martin

Daniel Martinez Gamote

Maria Tejera Ortega
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Anexo B. Enfoque metodologico de la Estrategia

La Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias se ha desarrollado desde un enfoque
muy participativo, habiendo colaborado tanto profesionales de diferentes ambitos del
SCS como representantes de los pacientes a través de las asociaciones de FEDER y
de GERCAN.

La elaboracion de la Estrategia se llevé a cabo a través del despliegue de cinco fases
metodoldgicas, una inicial de planificacion previa de los trabajos a realizar en las
siguientes fases, de caracter mas operativo.

llustracion 9: Fases de elaboracion de la Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias

Puesta en marcha de la
elaboraciondel Plan

Anadlisis de la
situacionde las
Enfermedades Raras
en Canarias

Analisis DAFO Definicion Plan

Fuente: Elaboracion propia.

Fase 0: Puesta en marcha de la elaboracién de la Estrategia

Mediante esta fase se determinaron los objetivos y el alcance de los trabajos a realizar
para la definicién de la Estrategia, se realizd la planificacion y periodificacion de las
tareas a desarrollar en cada una de las fases siguientes, se definié el grupo de trabajo
y de colaboradores y se analizaron las necesidades de informacion.

En la definicion del grupo de trabajo se tuvieron en cuenta aspectos como la
multidisciplinariedad y la maxima representacion de los diferentes agentes implicados
en la atencién a las personas con enfermedades poco frecuentes y sus familias. Para
ello, se cont6 con representantes clinicos de diferentes niveles de atencion (atencién
primaria y atencion hospitalaria), diferentes perfiles (médicos, enfermeria, servicios
sociales, ...), distintas especialidades, unidades y centros asistenciales, perfiles tanto
de préctica clinica como de servicios centrales del SCS, asi como representantes de los
pacientes a través de sus asociaciones.

Una vez definido el grupo de trabajo se convocé una reunion el 9 de marzo 2020 para
presentar el proyecto, alinear expectativas y sentar las bases para articular su
colaboracién, tanto mediante el aporte de informacidén necesaria para realizar el andlisis
de situacion, como para participar en el desarrollo de los talleres de trabajo previstos.

Tras esta primera reunion presencial con el grupo de trabajo y dada la situacion de
excepcionalidad que supuso la pandemia de la COVID-19, todas las reuniones que se
celebraron con posterioridad con el grupo de trabajo se realizaron por videoconferencia.
Para favorecer el desarrollo de las sesiones de trabajo virtuales se establecié un
procedimiento basado en la cumplimentacion de cuestionarios online, el cual permitié
recabar la opinion de los profesionales previamente a la celebracion de las sesiones.

Fase 1: Anédlisis de la situacién de las Enfermedades Raras en Canarias
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Para llevar a cabo el analisis de situacion, inicialmente se realizé un estudio del marco
estratégico y normativo de las enfermedades raras, tanto desde una perspectiva
internacional, como nacional y autonémica de Canarias.

Ademas, también se valord la situacién epidemiolégica de las enfermedades raras,
analizando para ello, la prevalencia e incidencia, la mortalidad, la discapacidad y
dependencia asociada a estas enfermedades. Igualmente, también se llevé a cabo un
andlisis del marco de atencion en Canarias, valorando los recursos y el modelo
asistencial de atencion, los tratamientos, asi como los condicionantes sociales, laborales
y educativos asociados a las enfermedades raras.

Por dltimo, se consideraron las acciones de formacion e investigacion que en el ambito
de las enfermedades raras se llevan a cabo en Canarias.

Todo ello ha requerido realizar un profundo analisis bibliogréfico, asi como recabar
informacion de las propias unidades asistenciales, y de otros servicios de atencion en el
marco de los servicios sociales o educativos.

Al finalizar el capitulo de “analisis de la situacion de las Enfermedades Raras en
Canarias” se envio al grupo de trabajo para su revision y validacion.

Fase 2: Anéalisis DAFO

Para el desarrollo de esta fase, a partir de las conclusiones del analisis de situacion se
disefié un cuestionario online para recoger la opinién de los profesionales sobre las
fortalezas y debilidades (perspectiva interna) del SCS para abordar la mejora de la
atencion de las personas con enfermedades poco frecuentes y sus familiares, asi como
las amenazas y oportunidades del entorno (perspectiva externa). En total se plantearon
18 preguntas.

De las respuestas obtenidas al cuestionario se elabor6 una presentacion con los
primeros resultados que fueron contrastados y detallados en mayor medida en una
sesion virtual con los miembros del grupo de trabajo.

Durante el desarrollo del taller se valoraron los resultados del cuestionario con los
profesionales, quienes consensuaron los resultados, priorizando algin aspecto
adicional o aclarando determinados puntos.

Finalmente, de acuerdo con los resultados del taller se elaboré el documento de
resultados del analisis DAFO, y se llevo a cabo un proceso de validacion del mismo con
los participantes.

Fase 3: Definiciéon de la Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias

El objetivo de la definicion estratégica ha sido establecer las bases de la Estrategia, asi
como las medidas necesarias para la implementacion de la misma por parte del Servicio
Canario de la Salud en los préximos afios.

En primer lugar, se recabd la opinion de los profesionales acerca de las bases de la
Estrategia y las lineas estratégicas y medidas a implementar mediante la elaboracion
de un cuestionario online. El cuestionario se estructuraba en 4 preguntas que abordaban
cada uno de elementos que se contemplan en el desarrollo del marco estratégico, como
son: el objetivo general, los objetivos especificos, las lineas estratégicas y las lineas de
trabajo (con sus correspondientes proyectos y medidas).
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En base a la informacion recabada en la explotacién de las respuestas al cuestionario
se elabor6 una presentacion para la primera sesion de trabajo en la que se planteaba
una propuesta de: objetivo general, objetivos especificos y lineas estratégicas. La
finalidad de la sesidn era valorar dichas propuestas con los profesionales y consensuar
las versiones definitivas.

La segunda sesion de trabajo tenia como objetivo el desarrollo de las lineas estratégicas
en proyectos y acciones. Para ello, se elabor6 un documento con una propuesta inicial
en base tanto a las respuestas ofrecidas por los profesionales al cuestionario online,
como a los resultados obtenidos en el andlisis DAFO. Este documento se envid a los
profesionales previamente para que hicieran sus aportaciones, y trabajar asi en la
segunda sesién un documento ya revisado por los profesionales.

Tras la celebracién de la segunda sesién, los resultados y conclusiones de ambas
reuniones se integraron en un Unico documento, el cual se envié a los profesionales
para una ultima revision y validacion final.

Fase 4: Seguimiento y monitorizacion de la Estrategia

Mediante esta fase se ha establecido el modelo de despliegue y seguimiento, el
cronograma de implementacion de las medidas y la definicion del cuadro de indicadores
y monitorizacion de la Estrategia durante el primer afio.

En primer lugar, se elaboré un cuestionario como base para realizar la priorizacién de
las medidas y la definicion de los indicadores. Para ello se pidi6é a los profesionales que
para cada una de las 64 medidas indicaran si se debian acometer en el corto plazo
(primer afio), en el medio plazo (segundo y tercer afio) o en el largo plazo (cuarto y
quinto afo). Adicionalmente, también se solicitaba que indicaran un maximo de 10
indicadores para las medidas que consideraran mas prioritarias.

La primera sesion de trabajo tenia como objetivo establecer de forma consensuada
entre todos los miembros del grupo la priorizaciéon de las medidas durante los 5 afios de
vigencia de la Estrategia. Para ello, se elabor6 una presentacion en base a los
resultados del cuestionario, la cual establecia ya una primera priorizacion sobre la que
debatir.

Con las conclusiones extraidas de la reunion se elaboré el cronograma de abordaje de
las medidas y se envi6 a al grupo de trabajo para su revision y validacion.

El objetivo de la segunda sesién de trabajo era definir un indicador para cada una de las
medidas a acometer en el corto plazo. Para favorecer el desarrollo de la sesién se
elabor6 una presentacion en la que se incluian los indicadores propuestos por los
miembros del grupo de trabajo en el cuestionario, debiendo de seleccionar de forma
consensuada un indicador para cada medida.

Posteriormente, se integré en un documento de Word los resultados de la primera y
segunda sesién y se envié a los miembros del grupo de trabajo para su revisién y
validacién. Tras esta revision, y una vez incluidas las modificaciones y propuestas de
los profesionales, se les envio la version definitiva para su validacion final.

Por dltimo, el documento fue validado internamente por el SCS y se envié a un grupo
de revisores externos para una Ultima revision.
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Anexo C. Acrénimos y abreviaturas

Acrénimo Descripcién

AHUCE Asociacion Huesos de Cristal de Espafia

ANAC Asociacién Nacional Amigos de Arnold Chiari

ARPCC Asociac_:ic')n de A_fectados por Retinosis Pigmentaria de la
Comunidad Canaria

ASENECAN Asociacion de Enfermedades Neuromusculares de Canarias

BioNER Biobanco Nacional de Enfermedades Raras

CCAA Comunidades autbnomas

CIBER Consorcio Centro de Investigacion Biomédica en Red

CIBERER Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades
Raras

CIE Clasificacion Internacional de Enfermedades

CHUIMI Complejo Hospitalario Universitario Insular Materno Infantil

CREER Centro de Referencia Estatal .clle Atencion a Personas con
Enfermedades Raras y sus Familias

DGPPAA Direccién General de Programas Asistenciales

ELA Esclerosis lateral amiotréfica

EMA Eurqpean Medicines Agency (Agencia Europea de
Medicamentos)

EOEP Equipos de orientacién educativa y psicopedagdégicos

ER Enfermedades Raras

EVO Equipos de Valoracién y Orientacion

FEDER Federacion Espafola de Enfermedades Raras

GA-Il Acidemia glutérica tipo |

GERCAN Grupo de Enfermedades Raras de Canarias

HHT Telangiectasia hemorragica hereditaria

HPN Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna

HUC Hospital Universitario de Canarias

[+D+i Investigacién, Desarrollo e innovacion
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Descripcién

IIER Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras

INSERM Instituto Nacional Francés de la Salud e Investigacion Médica

IRDIRC Consorcio Internacional de Investigacion sobre Enfermedades
Raras

ISClII Instituto de Salud Carlos llI

iUuIBS Instituto Universitario de Investigaciones Biomédicas y Sanitarias

MCADD Déficit de acil coenzima A deshidrogenasa de cadena media

MSSSI Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad

LCHAD Acil coenzima A deshidrogenasa de cadena larga

OMS Organizacién Mundial de la Salud

ONG Organizaciones No Gubernamentales

OTOF Gen humano del cromosoma 2, codifica la proteina otoferlina

PEAD Plan Estratégico de Atencion a la Diversidad

PIAT Plan Individualizado de Atencién Temprana

RDI Rare Diseases International

ReeR Registro Estatal de Enfermedades Raras

RITHHA Regist_ro _ informatizado de la Telangiectasia Hemorragica
Hereditaria

Samer Servicio de Atencion Multidisciplinar de Enfermedades Raras

SCS Servicio Canario de la Salud

SEMAGRAN éf\?ecrir{ﬁzzdes CIl?earas Sa\;:;TS:]?Zrios g(r)i?;ngSS ’ peqeneraivos.

SEMI Sociedad Espafiola de Medicina Interna

SNS Sistema Nacional de Salud

TEL Técnicos Especialistas de Laboratorio
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Esta estrategia se ha redactado desde una perspectiva de igualdad de género, no
obstante, en aquellos casos en los que para referirse a términos genéricos se emplee
un género gramatical especifico, debe entenderse que se utiliza exclusivamente con el
objeto de facilitar tanto la redaccion como la lectura del documento, y que alude tanto al
género femenino como al masculino en las mismas condiciones de igualdad.
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