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Estado de situacion de las Enfermedades Raras en Espafia

INTRODUCCION

En Espafia se ha construido una realidad marcada por tres elementos clave: las
transformaciones sociales, los avances en investigaciéon y el crecimiento del tejido
asociativo. Fruto de todo ello, en esta trayectoria hemos asistido a la creacién de un
marco normativo cada vez mas capacitado para responder a nuestras necesidades.

En concreto, podemos citar la publicacién de la Estrategia Nacional de Enfermedades
Raras, la elaboracion de un Real Decreto que crea y regula nuestro Registro Estatal, la
puesta en marcha de un Plan para el Diagnodstico Genético, la creacidén de un grupo de
trabajo con agentes clave para evaluar el impacto de las enfermedades raras y su
tratamiento, el trabajo de mds de 40 Centros, Servicios y Unidades de Referencia en 17
Redes Europeas de Referencia e incluso el impulso de la investigacion en enfermedades
raras.

En Espafia, en 2007 pudimos contar con un antecedente previo a las recomendaciones
europeas, coincidiendo con la Ponencia del Senado de Espafia de Estudio de la especial
situacién de los pacientes con enfermedades raras en la que ya se concluye:

«Los Ministerios de Sanidad y Consumo, de Trabajo y Asuntos Sociales, y de
Educacién y Ciencia, en coordinacion con las Comunidades Auténomas y las
sociedades cientificas, y con la participacion de la Federacidn Espafiola de
Enfermedades Raras (FEDER) elaboraran un plan de accidn con objetivos precisos
para abordar la problemdtica que plantean estas enfermedades».

Dos afios después, en junio de 2009, en esta misma linea, se publica y pone en marcha
la Estrategia Nacional de Enfermedades Raras, aprobada por el Consejo Interterritorial
del Sistema Nacional de Salud (CISNS), bajo el impulso y apoyo del Ministerio de
Sanidad, Servicios Sociales e lgualdad (MSSSI) y resultado un fructifero trabajo de
coordinaciéon y consenso entre las Comunidades Autéonomas, sociedades cientificas
relevantes en la materia y asociaciones de pacientes.

La Estrategia se enmarcd dentro del Plan de Calidad del Sistema Nacional de Salud
(SNS), entre cuyos objetivos se incluye mejorar la atencién de las personas con
enfermedades raras y sus familias.

Para ello, establece un conjunto de objetivos y recomendaciones, que contribuyan a
mejorar la calidad de las intervenciones y resultados de los servicios y de la atencidn
sanitaria en relacion con las enfermedades raras. A su vez, estan basados en la
informacidn y evidencia cientifica disponible, la excelencia clinica y la equidad, y
proponen acciones de forma realista en funcién de los recursos disponibles y del &mbito
de las competencias de las Comunidades Auténomas.

Con esta iniciativa, profesionales y pacientes disponen por primera vez de un
instrumento de gran utilidad para la mejora de la salud y calidad de vida de las personas
con enfermedades raras.



Este documento consta de cuatro partes bien diferenciadas:

e Aspectos generales, que abordan la situacidn general de las enfermedades raras
en Espana vy la justificacién de la Estrategia.

o Desarrollo de las lineas estratégicas, en la que se detallan los objetivos y las
recomendaciones de actuacién que se propone para cada una de ellas,
consensuados por el Comité Técnico y el Comité Institucional.

e Seguimiento y evaluaciéon, que recoge el proceso para permitir la
monitorizacién de las acciones que se proponen.

e Anexos, que incluyen la bibliografia consultada y el listado de acrénimos y
siglas.

El grueso de la Estrategia, por tanto, se centra en la segunda parte vinculada a las lineas
estratégicas que, a su vez, se despliegan en objetivos generales y especificos. En total,
suman un total de 7 y se resumen en:
1. Informacion
Prevencion y deteccidn precoz
Atencidn sanitaria
Terapias
Atencidn sociosanitaria.
Investigacion
Formacién
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La Estrategia es fruto del consenso y la implicacion de casi 40 expertos en
enfermedades raras divididos en dos comités: un Comité Institucional y un Comité
Técnico, formado por 19 representantes de Sociedades Cientificas y organizaciones de
pacientes. Ambos dérganos resultan esenciales en el seguimiento y evaluacion de la
efectividad de la Estrategia

Ademas de la necesidad de impulsar, evaluar y actualizar la Estrategia Nacional de
Enfermedades Raras, desde el colectivo de familias también identificamos la necesidad
de que desde cada una de las Comunidades Auténomas se creen un Plan Especifico para
las ER en relacidn a los criterios de la Estrategia y dotados de las estructuras y fondos
necesarios. Asi es como han nacido planes especificos en cuatro regiones: Andalucia,
Extremadura, Comunidad de Madrid y Regién de Murcia.

A estos planes, se unen otras iniciativas autonémicas que, si bien no son planes como
tal, si que contemplan lineas especificas en enfermedades raras y actian como hoja de
ruta en este sentido. Cuatro son las regiones en este caso: Pais Vasco, Catalufia,
Comunidad Foral de Navarra y Comunidad Valenciana. Finalmente, debemos contar con
los planes que actualmente se estan trabajando en Castilla y Ledn, Islas Canarias y
Galicia.

Volviendo a la Estrategia a nivel nacional y para concluir, es preciso sefialar que, tras su
puesta en marcha y teniendo en cuenta los plazos de evaluacién y seguimiento, en 2014
se produjo una actualizacion. Sin embargo, desde entonces y hasta ahora no se ha
vuelto a convocar al Comité de Seguimiento y Evaluacion; tampoco a los érganos
institucional y técnico.

Si bien la publicacion de esta Estrategia posiciond a Espafia como un pais pionero en su



momento, lo cierto es que ahora ha pasado mas de una década desde su publicacion y
necesitamos garantizar el cumplimiento de los plazos establecidos de evaluacion,
porque soélo asi podremos medir el impacto sanitario y social de esta hoja de ruta.

Para ello, es fundamental su reactivacion. Para lograrlo, desde FEDER consideramos
ademads transversal hacerlo a través de la designacién de cargos concretos con
capacidad de toma de decisiones y no con personas fisicas que una vez abandonan el
puesto dejan descubierta su plaza en el Comité de Seguimiento y Evaluacién, como
ocurre en la actualidad, ademas del establecimiento de un responsable técnico de la
Estrategia dentro del Ministerio.

A continuacién, se analiza el estado de situacion de cada una de las principales
tendencias tenidas en cuenta en el evento a nivel local, de modo que se pueda tener
una imagen de conjunto mds completa y que permita comprender el porqué han sido
seleccionadas éstas y no otras tendencias.

Atencion Integral — estado de situacion

Las enfermedades raras son, en su mayoria, multisistémicas, crénicas e incapacitantes y
requieren un abordaje multidisciplinar, precoz, orientado a un tratamiento individualizado.
Se trata de patologias con un gran impacto en términos clinicos, pero también sociales,
poniendo de relieve la importancia de trabajar desde una perspectiva holistica e integral.

En una radiografia global y atendiendo a los datos del Estudio sobre Necesidades
Sociosanitarias de las Personas con Enfermedades Raras en Espafia (Estudio ENSERio), mas
del 40% de las personas con enfermedades raras o sin diagnoéstico indican que no estan
satisfechas con la atencidn sanitaria que reciben. Entre las principales causas de esta falta
de satisfaccidon son que no existe un tratamiento (29%) o que el tratamiento es muy caro
(44%), pero también la falta de comunicacién con profesionales sanitarios (29%) o que no se
le realizan las pruebas necesarias para diagnosticar su enfermedad, entre otras.

El origen de ello viene condicionado, también, por las dificultades de acceso a diagndstico y
tratamiento. Desde una perspectiva social, hemos de tener en cuenta que mas del 80% de
las personas con enfermedades raras tiene algun tipo de discapacidad certificada y una de
cada cuatro personas en situacion de dependencia ya dispone de la valoracidon
correspondiente. En términos de impacto, sélo uno de cada cuatro casos dice estar
satisfecho con la ayuda y/o apoyos que esta situacion les concede.

Todo ello teniendo en cuenta que, ademas, los gastos por enfermedad suponen mas del 20%
de los ingresos para el 30% de las personas con una enfermedad poco frecuente. Gastos que
se dedican en su mayoria a pagar medicamentos (en el 44% de los casos), pero también el
acceso a servicios que frenan el avance de la enfermedad como la fisioterapia (35%).

En definitiva, las personas que viven con una enfermedad rara y sus familias necesitan



acceder a distintos tipos de atencidn a través de los servicios sanitarios, sociales vy
comunitarios.

Medicina Personalizada — Estado de situacion

La Medicina Personalizada es el futuro de las enfermedades poco frecuentes en tanto en
cuanto permitira mejorar el diagndstico genético y tratamiento de las enfermedades raras,
teniendo en cuenta que mas del 70% de ellas son genéticas.

En Espaia, la mitad de las personas que conviven con una enfermedad rara ha sufrido un
retraso en su diagndstico. De ellas, el 20% ha tenido que esperar mds de una década y un
porcentaje similar entre 4 y 9 afos. Como consecuencia, mas de un 30% no recibe ni
tratamientos ni ayudas y, como resultado de este hecho, se produce un agravamiento de su
enfermedad, una espera que impida recibir un tratamiento efectivo, al que sélo tiene acceso
el 34% del colectivo.

Ademas, para lograr este diagnéstico, una de cada cuatro personas encuestadas afirma
haber tenido que desplazarse fuera de su Comunidad Auténoma en los dos ultimos afios
para conseguir un diagndstico.

Junto a los avances en materia de Medicina Personalizada, hay que tener en cuenta otras
necesidades del presente como el programa de cribado neonatal, orientado a la deteccion
precoz de estas enfermedades, el diagndstico y tratamiento temprano y seguimiento de los
casos detectados, siempre antes de que se manifiesten los sintomas de la enfermedad para
evitar o minimizar los dafios en el recién nacido.

Las enfermedades que forman parte del programa poblacional de cribado neonatal de
enfermedades endocrino-metabdlicas de la cartera comun basica de servicios asistenciales
del Sistema Nacional de Salud son:

Hipotiroidismo congénito.

Fenilcetonuria.

Fibrosis quistica.

Deficiencia de acil-coenzima A-deshidrogenasa de cadena media (MCADD).
Deficiencia de 3-hidroxi-acil-coenzima A-deshidrogenasa de cadena larga (LCHADD).
Acidemia glutarica tipo | (GA-I).
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Anemia falciforme.

Actualmente, hay comunidades autéonomas, que criban tan solo el minimo obligatorio de 7
patologias establecidas en el Real Decreto de Prestaciones de Cartera Bdsica del SNS. Existen,
sin embargo, otras autonomias las cuales, segin lo establecido en sus carteras de
prestaciones complementarias, cuentan con mas de 25 patologias cribadas.



Redes Europeas de Referencia — Estado de situacion

Atendiendo a datos del Estudio ENSERio, en materia de CSUR, se pone de relieve que
continla existiendo poco conocimiento sobre ellos: el 43% de las personas de la muestra
indica que no sabe si existe un CSUR que atienda a su enfermedad.

No obstante, de las personas que si valoran el CSUR que se encarga de sus enfermedades, el
86% afirma estar bastante o muy satisfecho con su funcionamiento y Unicamente el 7%
expresa estar bastante o muy insatisfecho.

En esta linea, recordamos que hace ya mas de una década, la Comisién Europea publica e
identifica por primera vez la necesidad de establecer como prioridad una accién conjunta
entre los Estados miembros para desarrollar las Redes Europeas de Referencia (ERNs).
Gracias a ello, podriamos acceder a pruebas diagndsticas y tratamiento disponibles en
cualquier pais miembro de la Unién Europea. Este modelo nos garantizaria asi una
coordinacion internacional, pero también una coordinacidén en nuestro propio pais.

Las ERNs suponian asi una oportunidad para mejorar esta situacién. Fue en 2016 cuando se
produjo el lanzamiento de la primera convocatoria para formar parte de las Redes Europeas
de Referencia (ERNs). Un afio después podiamos afirmar que Centros, Servicios y Unidades
de Referencia (CSUR) espafioles trabajaban en red con Europa en 17 grupos de patologias
diferentes.

En concreto, se confirmaba la participacion de 42 CSUR ubicados en 7 Comunidades
Auténomas. Mds de la mitad de ellos (el 65%) se localizan en Cataluiia, que se distribuyen
entre 16 ERNs. Participan también centros de Madrid (el 15%), Andalucia (el 7%), Pais Vasco
(el 5%), Comunidad Valenciana (el 2%), Galicia (el 2%) y Murcia (el 2%). Espafia destaca como
coordinadora de una de estas redes: el Hospital Universitario La Paz, el cual lidera la red de
trasplante infantil (TRANSCHILD).

Esto significa que, aunque finalmente si logramos participar, ain nos quedaba garantizar la
representacién de Espafia en otros 7 grupos, algo que se ha conseguido en la actualidad con
la incorporacidn de nuevos centros asociados.

Tratamientos Farmacoterapeuticos — Estado de situacion

Junto al retraso a diagndstico, la inexistencia de un tratamiento o el elevado precio de un
medicamento son algunas de las principales causas por las que casi la mitad de la muestra
del Estudio ENSERio asegura tener dificultades para acceder a los productos que necesita,
ya que -recordamos- solo el 34% asegura tener acceso a tratamiento.

La inexistencia de un tratamiento (29%) o que el tratamiento existente es muy caro (44%)
son otras de las causas de insatisfaccién en relacion a la atencion sanitaria recibida.



A estas dificultades se unen las de acceso a tratamientos off-label, extranjeros, de uso
compasivo o los Medicamentos Huérfanos destinados a tratar este tipo de patologias.
Actualmente tan solo alrededor del 51% de los medicamentos huérfanos autorizados para su
comercializacién en la UE se comercializan en Espafia, segin datos de la Asociacidn Espaiola
de Laboratorios de Medicamentos Huérfanos y Ultrahuérfanos (AELMHU).

En los ultimos afios, encontramos algunos ejemplos de innovaciéon en lo relativo a
tratamientos. Un referente de ello son las terapias CAR-T, que han marcado un precedente a
la hora de fijar un precio para los medicamentos.

Este modelo de financiacién podria servir de ejemplo para los tratamientos de alto impacto,
entre los que se encuentran los de las enfermedades raras. Un precedente de este modelo,
también en 2018, es la financiacién de un medicamento de alto impacto destinado a la
Atrofia Muscular Espinal.

Asistencia sanitaria post COVID-1q: salud digital — Estado de
situacion

La crisis generada por la COVID-19 ha hecho que 9 de cada 10 personas con enfermedades
raras o en busca de diagndstico hayan visto interrumpida la atencién de su patologia. Una
consecuencia que ha situado a este colectivo, que suma alrededor de 3 millones de personas,
en una situacion de doble vulnerabilidad.

Esta situacion se debe, en primer lugar, a que las personas con enfermedades raras han
constituido siempre un colectivo de alto riesgo al convivir con patologias genéticas, crdnicas,
multisistémicas y degenerativas en gran parte de los casos. Se trata de enfermedades que
aparecen en su mayoria durante la infancia y que ponen en juego la vida del paciente.

Todo ello, lleva a las familias a pasar por sentimientos de desesperanza y soledad producidos
por la incertidumbre, la ausencia de tratamiento y la falta de informacién sobre una
enfermedad desconocida para ellas y para los profesionales sociosanitarios. Es decir, el
propio paradigma de COVID-19, una incertidumbre que la familia FEDER vive los 365 dias del
afio.

En segundo lugar, hemos de tener en cuenta que a esta realidad se suman ahora las
consecuencias de la pandemia, lo cual ha agravado aln mas su situacién. De hecho, si las
familias ya se sentian aisladas, la actual situacion ha agudizado aliin mas esta incertidumbre al
ver paralizado su abordaje.

Pero también por el miedo al posible contagio. Miedo al desconocimiento de las posibles
interacciones del virus con la patologia con la que conviven, a los efectos adversos que
pudiera tener el tratamiento de COVID-19 con el de la propia enfermedad o al posible
aislamiento de menores ante su contagio o al de su figura de cuidados.



Todo ello ha afectado de forma directa en ambitos como la atencién sanitaria, una realidad
gue ya habiamos identificado desde nuestros servicios de atencion directa y que hoy
podemos cuantificar gracias a proyectos como Rare Barometer Voices, un proyecto de la
Alianza Europea de Enfermedades Raras (EURORDIS) en el que han tomado parte alrededor
de 700 familias espafiolas. En concreto y en Espafia, el 31% de ellas han visto canceladas sus
pruebas de diagndstico, el 30% el acceso a tratamiento y un 30% sus intervenciones
quirdrgicas o trasplantes.

Las consecuencias sanitarias han sido devastadoras, pero también en el ambito social: el 70%
de las familias espafiolas han visto canceladas por completo sus terapias de rehabilitacion,
siendo éste el principal problema del colectivo. Mds aun, teniendo en cuenta que sélo el 5%
de las enfermedades raras cuentan con medicamentos y que, para el resto de ellas, el
abordaje terapéutico es el tnico tratamiento posible.

La principal causa de esta situacion ha sido el cierre de los centros de atencion y educativos
ha derivado en que muchos menores no puedan continuar con el abordaje terapéutico y
socioeducativo, asi como con el proceso de educacion integral con el que contaban en estos
centros. De hecho, segun los datos del area de inclusion de FEDER, el 40% de las familias han
trasladado dificultades sobre la continuidad socioeducativa durante el confinamiento.

Resumen del debate

A continuacion, se expresan las bases del debate que tuvo lugar en cada grupo de
trabajo, resumiendo los aspectos clave que motivaron la discusién y permitieron dar
lugar a las conclusiones y recomendaciones.

Atencion Inteqgral

La atencién integral y centrada en la persona es la que promueve las condiciones necesarias
para la consecucién de mejoras en los ambitos de la calidad de vida y el bienestar de la
persona, partiendo del respeto pleno a su dignidad y derechos, de sus intereses y
preferencias y contando con su participacién colectiva.

En Espaia, la Cartera de servicios comunes del Sistema Nacional de Salud constituye el
conjunto de técnicas, tecnologias o procedimientos, entendiendo por tales cada uno de los
métodos, actividades y recursos basados en el conocimiento y experimentacion cientifica,
mediante los que se hacen efectivas las prestaciones sanitarias.

Junto a ella, las comunidades auténomas podran incorporar en sus carteras de servicios una
técnica, tecnologia o procedimiento no contemplado en la cartera comun de servicios del
Sistema Nacional de Salud, para lo cual estableceran los recursos adicionales necesarios.

Tal y como se recoge en el Estudio ENSERIo, los servicios que el SNS cubre en un porcentaje
mayor de los casos son las admisiones en un hospital (74,63% de los casos) y las citas o



consultas con profesionales de la salud (en el 73,16%), asi como las intervenciones
quirargicas (en el 67,88%), las inyecciones y perfusiones (el 67,22%) o pruebas y evaluaciones
(en el 66,21% de los casos). Por el contrario, hay servicios que se cubren mucho menos, como
los audifonos (para el 11,54% de los pacientes que los necesitan) o los cuidados dentales
(para el 10,20%); y algunos de manera casi excepcional: las gafas, lentillas y ayudas visuales
(para el 3,02% de las personas que las requieren), o el cuidado de relevo (para el 3,06% de los
casos).

Es por ello por lo que desde el colectivo de pacientes sefialan la importancia de implementar
un Modelo de Atencidn Integral, que garantice el acceso, en condiciones de equidad, a los
servicios asistenciales (atencién temprana, rehabilitacion, logopedia y atencidn psicoldgica,
etc.) y que responda de manera adecuada a las necesidades de las personas con
Enfermedades Raras y garantice su calidad de vida.

En Espafia, todo esto se traduce en las siguientes prioridades:

@,

L Promover la oferta de servicios de Atencidon Temprana, rehabilitacién, logopedia v

atencion psicoldogica en enfermedades agudas y crdnicas, a través de su inclusion en la

Cartera Basica de Servicios del SNS.

X Promover la participacién de las asociaciones de pacientes con ER en la ampliacion de

la cobertura de cartera basica.

@,

< Garantizar la disposicidon de una historia clinica sociosanitaria para todos los servicios

sanitarios y sociales que favorezca los procesos de coordinacion y asistencia.

Ademas, y en el ambito de las enfermedades raras, se desglosan a continuacién algunas de
las cuestiones identificadas por el tejido asociativo para la mejora de la atencién integral tal y
como se recoge en las carteras son:

» Acceso _en igualdad para todas las CC.AA a material de curas, atenciéon bucodental,

tratamientos crénicos de rehabilitacidon, atencidn temprana y material ortoprotésico y
productos dietéticos en funcién de renta.
» Atencidn social y psicoldgica durante todo el proceso, alta médica y alta social.

» Dispositivo protocolizado que garantice la coordinacién de recursos durante todo el
proceso, Historia clinica Unica, etc.
» Consultas de transicidon de pediatria a adultos.

» Red integrada de profesionales y unidades que agrupe los recursos de los diferentes
niveles de atencién, y con una propuesta de coordinacién en la atencién especifica a
pacientes con enfermedades raras.

» Unificar los desplazamientos para pruebas diagndsticas y terapéuticas, disminuiria los

gastos y el tiempo invertido por los pacientes y familiares y aliviaria la ansiedad que
conllevan todas estas cuestiones.
» Destacar la importancia que tiene en este campo la informacidn que se da al paciente

y la familia, a través de la figura de un coordinador a lo largo de todo el proceso de la
enfermedad, asi como la participacidn de los propios enfermos en la toma de decisiones.



» Acceso cuidados paliativos pediatricos y de adultos.

Medicina Personalizada

Especialidad de genética

Como punto de partida, cabe destacar que, en Espaiia, en 2014 se aprobé un Real Decreto

por el gue se creaba la especialidad pluridisciplinar de «Genética Clinica»; no obstante, una

sentencia de 12 de diciembre de 2016, de la Sala Tercera del Tribunal Supremo, anula dicho

RD en su totalidad sin cuestionar la necesidad de la especialidad de genética clinica.

Con la creacion de la especialidad de genética en Grecia en febrero de 2018; Espaiia es el
Unico pais de la Unién Europea sin esta especialidad en la actualidad, por lo que es necesaria

la puesta en marcha del procedimiento, una vez sea aprobado el RD; para la creacién de la
Especialidad en Genética Clinica, con todas las garantias.

Diagndstico genético

No obstante, en Espafia se han impulsado precedentes de éxito como el Plan Piloto para el

Diagndstico Genético, una medida que el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad

habia anunciado en 2015 en el marco del VIl Congreso Nacional de ER y en un afio en el que
situamos el acceso a diagndstico como una prioridad de la mano de nuestra campana de
sensibilizacion enfocada en el diagndstico ‘Hay un gesto que lo cambia todo’.

Dicho plan, se dota econédmicamente en 2017 para todas las Comunidades Autdnomas. Tres
de ellas, trabajando en red, contaron desde el inicio con la participacidon de los pacientes:
Comunidad de Madrid, Extremadura e Islas Baleares. Gracias a ello, el plan piloto logré
resultados significativos, al proporcionar diagndstico a mdas de 30 familias, identificar 2
nuevos genes y verificar la rentabilidad de las pruebas genéticas.

Plan de Medicina Personalizada o de precision

En 2018, el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud anuncia la puesta en

marcha del primer Plan de Medicina Personalizada o de Precisidn.

Sin embargo, en 2019, una ponencia de estudio sobre gendmica en el Senado volvia a poner

de manifiesto la necesidad de incorporar la Medicina Gendmica al Sistema Nacional de Salud

a través de, entre otros, la elaboracion de una Estrategia en Medicina Gendmica,
Personalizada y de Precisidon para el Sistema Nacional de Salud, asi como la creacién de la
especialidad de Genética clinica.

A estos precedentes, le han seguido hitos muy recientes como la publicacién, hace unas
semanas, de la convocatoria de concesion de subvenciones para la Infraestructura de

Medicina de Precisidn asociada a la Ciencia y Tecnologia (IMPaCT).

La noticia surge, ademds, en un momento en que «en esta fase de reconstruccién social,



econdmica y sanitaria» donde «se considera estratégico impulsar de forma decidida esta
nueva forma de hacer medicina» recoge de forma literal la convocatoria. Para lograrlo, es
necesario establecer la infraestructura a la que viene a dar respuesta la convocatoria IMPaCT
que, con una duracidn de 3 anos, apoyara programas de medicina predictiva, ciencia de datos
y medicina gendmica.

Esto permitird la consolidacién de programas orientados a recogida y andlisis de datos
clinicos, moleculares, epidemioldgicos y bioldgicos procedentes del Sistema Nacional de
Salud. Todo ello se apoyara, ademas, bajo el paraguas del Instituto de Salud Carlos lll. de
forma sinérgica y coordinada. Dentro de este hito destaca, ademas, la incorporacion del
colectivo de pacientes representado por FEDER desde el inicio del proyecto.

Redes Europeas

Para hacer posible compartir nuestra experiencia dentro y fuera de nuestras fronteras, en
linea con el proyecto de las Redes Europeas de Referencia, alin es necesario:

<& Fortalecer la designacion de CSUR, garantizando su sostenibilidad y favoreciendo la
coordinacion entre los CSUR y otros centros sanitarios.

R/

X Impulsar la publicacidén de criterios de designacién para aquellos grupos de patologias

gue no disponen de los mismos y revisar el Real Decreto 1302/2006, de 10 de noviembre, por

el que se establecen las bases del procedimiento para la designacién y acreditacion de los
centros, servicios y unidades de referencia del Sistema Nacional de Salud.

< Asimismo, integrar el modelo de ERNs en nuestro sistema nacional de salud para

garantizar que el conocimiento viaje en todas las unidades y hospitales de nuestro pais,
impulsando la participacion de los CSUR en las Redes Europeas de Referencia, asi como
informando a los especialistas médicos sobre su utilidad.

& Sensibilizar sobre la importancia de la participaciéon de los hospitales en las Redes

Europeas de Referencia.

& Implicar a los pacientes en la toma de decisiones en torno a las ERN a través de los
ePAG.

Tratamientos Farmacoterapéuticos

En Espafia, se identifican las siguientes areas de mejora en el acceso a tratamiento:



R/

X Armonizar los criterios de evaluacion y acceso a medicamentos entre las diferentes

CCAA y entre los diferentes paises

R/

X Promover la continuidad del tratamiento una vez finalizado el ensayo clinico, hasta su

comercializacion

R/

< Favorecer el conocimiento a los facultativos de las posibilidades terapéuticas a través
de un Repositorio.

R/

< Fomentar la participacién de los pacientes en los grupos de trabajo de interés, asi

como durante todo el proceso investigador, asi como en la toma de decisiones que les
afectan vinculadas al acceso a Medicamentos Huérfanos y Agencias de Evaluacion de
Tecnologia Sanitaria (HTA).

<> La importancia de la regulacién de dispensacion del tratamiento domiciliario. De esta

forma se garantizaria la adhesién y continuidad del tratamiento independientemente de
cualquier circunstancia adversa que impida al paciente asistir con normalidad a su hospital.

Salud Digital

Desde FEDER, consideramos que el contexto actual ha servido para poner de manifiesto que
la COVID-19 representa en parte el paradigma al que se enfrentan las enfermedades poco

frecuentes, es decir, cdmo debemos priorizar la innovacidn y la investigacion.

Bajo esta premisa, y en relacién directa con la salud digital, creemos que una de las
principales lecciones aprendidas que nos deja la pandemia es la importancia de desarrollar la

telemedicina vy de generar una estructura tecnoldgica que favorezca que viaje el

conocimiento y se produzca un adecuado intercambio de informacidn entre especialistas.

De esta forma, garantizariamos que no se interrumpen los servicios ni el seguimiento en la
evolucién de la enfermedad, a pesar de que desde el colectivo se ha sido consciente de que
en ocasiones era ineludible tener que posponer intervenciones quirudrgicas.

Otra leccion aprendida y que también nos deja la pandemia es la importancia de contar con

registros y sistemas de informacién de salud que dispongan de una informacion veraz y

homogénea. solo con una informacion veraz pueden tomarse decisiones acertadas. No puede
gestionarse correctamente lo que ni siquiera se conoce.

Con una estructura tecnoldgica sélida, ademas, podremos garantizar la disposicién de una

historia clinica _sociosanitaria Unica para todos los servicios sanitarios y sociales favoreceria

los procesos de coordinacion entre expertos, agilizaria el proceso de atencién, evitando
desplazamientos e informes duplicados.



Recomendaciones a nivel nacional y regional

Debido al poco tiempo que permitia la estructura del evento, la mayor parte de las
recomendaciones no pudieron formularse en todo el detalle que hubiese sido deseable,
introduciendo cronogramas o definiciones de roles. No obstante, en muchos de los
casos, encontramos autoridades a las cuales dirigirse y necesidades muy concretas a
tener en cuenta.

Atencion Integral

e Proporcionar a las comunidades auténomas un sistema de informacién para
servicios sociales homogéneo y coordinado con los sistemas de informacion
sanitaria.

e Establecer presupuestos compartidos entre las diferentes administraciones para
la actuacion en la atencidn global e integral de la persona y su familia.

e Culminar la aprobacién de la ley de cuidados paliativos y dotarla de presupuesto
suficiente para su implementacion de modo que se garantice los cuidados
requeridos Los centros e instituciones sanitarias y sociales, publicas, privadas y
aseguradoras responsables de la atencidn directa a las personas en todo el
proceso de atencién integral en cuidados paliativos deberdn habilitar los medios
para que sus derechos no se vean mermados.

Medicina Personalizada

e Restituir la especialidad de genética clinica e incorporarla en el SNS.

Desde FEDER se valora que desde la Unidn Europea se pueda establecer
la necesidad de que todos los paises europeos tengan reconocida la
especialidad de genética e incorporada en su sistema nacional de salud

e Generar un plan estratégico nacional de medicina personalizada que sea
continuista en el tiempo y sostenible a medio- largo plazo y que incluya la
participacién de las CC. AA, siguiendo las recomendaciones establecidas en
Europa.

Redes Europeas

e Formacidn continuada a los clinicos en relacion de los Centros de referencia
existentes e informacion y acceso a los listados de Centros de referencia a los
profesionales relacionados con los pacientes de ER.



El Ministerio de sanidad en coordinacidn con las CC.AA puede organizar
Jornadas especificas destinadas a difundir la informacién respecto a este
punto, entre otras acciones. Formacidn continuada a través también de
aplicaciones y otras férmulas tecnolégicas a las que se pueda tener
acceso de forma cémoda y agil. Los medios informaticos, dentro de los
servicios de salud de las CCAA tienen mucho que ver en este punto. Seria
importante que cualquier clinico pudiera entrar en el sistema de su
Comunidad Auténoma para acceder a la formacion.

Que desde consulta se tenga acceso a la Informacidn relativa a los Centros de
Referencia y Redes Europeas para ayudar a los médicos a atender mejor a los
pacientes. Seria importante que cualquier médico de cualquier CC.AA pudiera
tener acceso a la informacién y el conocimiento que se comparte en las Redes
Europeas de referencia

Promover, estimular algun referente nacional que contenga una
plataforma conectada al sistema CPMS que permita a todas las Unidades
de CC.AA a acceder al conocimiento. Esta aplicaciéon especifica que
conecte con el sistema CPMS tendria que tener una dotaciéon
presupuestaria especifica. Esta formula de conexiéon autondmica —
estatal-europea, implica el desarrollo de un trabajo importante y costoso

Agilizar y facilitar el sistema de acceso a las RE por parte de la administracidn

Actualizacion de la legislacién vigente de forma que se ajuste la entraday
participacién de Centros que cumplan con los requisitos de calidad,
experiencia y conocimiento que exige los criterios de entrada a las Redes
Europeas de referencia. Para ello habria que revisar y actualizar el
proceso de designacion de Centros de Referencia para que responda a la
estructura de las ERN. Favorecer la presencia de aquellas unidades
cualificados en las ERN

Tratamientos Farmacoterapéuticos

Promover una normativa nacional que permita establecer las condiciones para
garantizar la continuidad de un tratamiento desde que finaliza el ensayo y hasta
que exista Resolucién positiva sobre su financiacion.

Favorecer un marco en el que sea posible el reposicionamiento de
medicamentos fuera de los periodos de proteccién en nuevas indicaciones,
disminuyendo el uso off-label.

Facilitar que la dispensacion y administracion de los tratamientos
farmacoldgicos se adecue a las necesidades particulares de los pacientes,
favoreciendo la proximidad en el acceso.



Salud Diqital

Favorecer la atencidn social y sanitaria con medios digitales, integrando la
Historia Clinica Electrdnica, sistematizando la informacién social existente y
estableciendo una Unica historia sociosanitaria e incluso educativa.

Dotar de recursos técnicos, humanos y econdmicos para garantizar la
sostenibilidad registros y sistemas de informacidén de salud que dispongan de
una informacién veraz y homogénea que permita tomar decisiones acertadas.

Recomendaciones a nivel europeo

Al igual que en la seccidn anterior, encontramos que la estructura no ha permitido que
la mayor parte de las recomendaciones pudieran formularse en todo el detalle que
hubiese sido deseable, introduciendo cronogramas o definiciones de roles. No obstante,
en muchos de los casos, encontramos autoridades a las cuales dirigirse y necesidades
muy concretas a tener en cuenta.

Atencion Inteqgral

Implementar la figura de gestor de caso o profesional de referencia, que
aglutine la atencidon holistica del paciente y el abordaje de la transicion de
atencién pediatrica a la atencion especializada adulta.

Disefiar y aplicar alternativas de atencion integral personalizadas mediante la
coordinacion y colaboracion entre los distintos servicios de apoyo, tanto
publicos como privados incluyendo las organizaciones no lucrativas que
trabajan por y para el bienestar de las personas afectadas de enfermedades
raras y sus familias, garantizando asi el acceso en condiciones de equidad a los
servicios asistenciales necesarios, tales como la atencién temprana,
rehabilitacion, apoyo social y atencidn psicoldgica, entre otros.

Garantizar la participacidn activa de los pacientes en las tomas de decisiones a
todos los niveles organizativos tanto macro y meso a través de marcos
normativos estables.

Medicina Personalizada

Incorporar a pacientes expertos en el proceso y toma de decisiones a través de
normativa.

Potenciar la cadena de I+D+l a nivel estatal y europeo de manera que lleve a la



traslacion clinica.

Incorporar los avances de la medicina personalizada a los programas de
prevencion, diagndstico y tratamiento, a través de la concienciacién de todas
las partes implicadas.

Redes Europeas

Actualizacién de la legislacidon para que incorpore la forma de participacién de
los pacientes en todo el proceso, tal y como reconocen las distintas normativas
que articulan el funcionamiento de las Redes Europeas, ademas, la actualizacion
de la legislacidn vigente tendria que garantizar la participacién de los centros de
referencia y su sostenibilidad con partidas finalistas, respondiendo a la realidad
de las ERNs

Tratamientos Farmacoterapéuticos

Potenciar a Nivel Europeo las herramientas de evaluacién, con criterios claros y
ponderados de evaluacion del valor clinico anadido de un farmaco para
favorecer el acceso.

Promover a nivel Europeo la participacién de los pacientes en la toma de
decisiones. Esta participacion debe de ir precedida de una declaracién de
intereses por parte de todos los participantes.

Salud Digital

Garantizar la interoperabilidad: Integrar el sistema FAIR (datos Faciles de hallar,
Accesibles, Interoperables y Reusables, FAIR por su acrénimo en inglés), trabajar
en base a los mismos estdndares, y permitir el intercambio de informacion
entre organismos diferentes.

Potenciar la participacién ciudadana e involucrar a todos los agentes implicados
desde el disefio de estos nuevos modelos. Ello también supone integrar la
perspectiva y experiencia del paciente, mas alla de las necesidades tecnoldgicas
(herramientas y servicios que sean accesibles) para eliminar la brecha digital.

Asegurar la proteccion de datos, la ética en los sistemas digitales, asi como la
accesibilidad del paciente y experiencia como usuario.



Material adicional / Apéndices
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Pediatra. Facultativo Especialista Pediatria. Unidad de Endocrinologia y
Diabetes Infantil. Hospital Universitario Central de Asturias.

Isolina Riafio Galan
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Manuel Cid Gala

Direcotr del Instituto de Investigacién de Enfermedades Raras

Manuel Posada
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Maria Galvez
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Marta Fonfria Solabarrieta
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Matilde Mora

Junta Directiva FEDER

Mauro Rosatti Garcia-Morato

Programas sociosanitarios de La Regidén de Murcia

Paloma Recio

Jefa de Cartera de Servicios de A. Especializada.

Purificacion de la Iglesia

MEDICINA PERSONALIZADA

Coordinadora del Plan Andaluz de Atencidn a las Personas Afectadas por
Enfermedades Raras-PAPER

Beatriz Virginia Mufioz Cabello

Presidente Sociedad Extremefia de Enfermedades Raras (SEDER). Miembro
Consejo Asesor ER

Enrique Galan Gémez

Genética Facultativo, Hospital Universitario La Fe

José Maria Millan Salvador

Fundacién AHUCE

Julia Piniella

Directora de Investigacion e Innovacidn Sanitarias. Departamento salud.
Gobierno Vasco

Maria Aguirre

Coordinadora de Bioquimica Clinica del Complejo Asistencial de Salamanca

Maria Isidoro

Asociacion X Fragil Comunidad Valenciana

Maria Teresa Navarro

Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER)

Pablo Lapunzina

REDES EUROPEAS

Centro de Referencia Estatal de Atencion a Personas con Enfermedades Raras
y sus Familias (CREER)

Aitor Aparicio

Junta Directiva FEDER

Almudena Amaya

Jefe de Seccidn en el Servicio de Medicina Interna del Hospital Universitari de
Bellvitge (Barcelona)

Antoni Riera Mestre

Subdirectora de Atencisén Sociosanitaria, Estrategias y Planes de salud de la
Junta de Andalucia

Carmen Lama Herrera

Cientifico Titular, Jefe de Area del Instituto de Investigacién de Enfermedades
Raras (lIER), Responsable de la Seccidn de Epidemiologia y Coordinadora del
ECEMC, en la Unidad de Investigacion sobre Anomalias Congénitas, del IIER,
Instituto de Salud Carlos IlI(ISCIII). Directora Cientifica del Biobanco Nacional
del ISCIII.

Eva Bermejo Sanchez

Coordinador de la futura Estrategia de Enfermedades Raras de Canarias

Francisco J. Afonso Lépez

Junta Directiva FEDER

Isabel Campos

Asociacion Nacional de Personas con Epilepsia

Isabel Madrid Sanchez

Jefe de Servicio Pediatria en el H.U.C.

Itziar Astigarraga Aguirre

Gerente de Ordenacién e Innovacién Organizativa

Pilar Sdnchez-Pobre




TRATAMIENTOS FARMACOTERAPEUTICOS

Agencia Espafola de Medicamentos y Productos Sanitarios (AEMPS) César Hernandez
Junta Directiva FEDER Fidela Mirén Torrente
Farmaindustria Francisco Javier Ferndndez Rodriguez

Direccion General de Farmacia y Productos Sanitarios - Comunidad Valenciana | José Manuel Ventura Cerda

Especialidad: Farmacéutico especialista en Farmacia Hospitalaria Area del

. . . Juan Manuel Fontanet Sacristan
Medicamento del Servicio Catalan de Salud (CatSalut)

Colegio Oficial de Farmacéuticos de Sevilla (Patronato fundacion FEDER) Manuel Pérez

Responsable del Laboratorio de Neumologia Experimental UB-IDIBELL Maria Molina Molina

Asociacion espafiola de laboratorios de medicamentos huérfanos y ultra

huérfanos (AELMHU) Marian Corral

Investigador Principal

Metabolismo y Medicina de Precision | Oscar Millet

CIC bioGUNE

Servicio de Gestion Farmacéutica - Murcia Victor Rausell
Asociacion Nacional de Esclerosis Tuberosa Yolanda Palomo
SALUD DIGITAL

Junta Directiva FEDER Faustino Giménez
Junta Directiva FEDER Juana Maria Séenz

Direccion General de Planificacion, Eficacia, tecnologia y Atencidn al Paciente | Maria Llanos Cuenca Gonzélez

Medicina Preventiva y Salud Publica Jefe del Servicio de Estudios
Epidemioldgicos y Estadisticas Sanitarias. Dir. Gral. de Salud Pudblica y
Adicciones. Generalitat Valenciana Investigador del Area de Investigacién de | Oscar Zurriaga Lloréns
Enfermedades Raras. Fundacion para el Fomento de la Investigacion Sanitaria
y Biomédica de la C. Valenciana (FISABIO)

Centro de Referencia Estatal de Atencidn a Personas con Enfermedades Raras

y sus Familias (CREER) Patricia Miranda Fernandez

decano de la Facultad de Medicina Pedro Moreno

CERMI Pilar Villarino

Doctora en ciencias de la Salud. Terapeuta Ocupacional y Enfermera Profesora
colaboradora. Contratada Doctora Faculta de Ciencias da Saude. Universidade | Thais Pousada
da Coruia.

Director General de Planificacién, Formaciéon y Calidad Sanitarias y

. o Vicente Caballero Pajares
Sociosanitarias.




Programa del evento

HACIA - POLITICAS EN ENFERMEDADES RARAS
SESION DE MANANA

»  900- 910 - Introduccion y bienvenida. FEDER.
»  915- 925 -Estudio Rare 2030 Foresight. EURORDIE.
» 930 -1010 - Situacion actual en Espana: retos para el futuro. FEDER.

» 1010- 1020 - Bienvenida. Direccion General de Cartera Comin de Servicios del SNS y Farmacia.

10:30 - 11:00 COFFEE BREAK

» 1100 -1200 - Panel de expertos. Modera Santiago de la Riva, Vicepresidente de Fundacion FEDER.

Puesta en comin y discusion de resultados europeos:
Encarna Guillén, Presidenta de [a Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH) y Miembro del Comité
Asesor de FEDER.
Ignacio Blanco, Coordinador del Centro de Referencia de Facomatosis. Coordinador Programa transversal
de asesoramiento y genética clinica. Hospital Germans Trias i Pujel y Miembro del Comité Asesor de FEDER.
Raquel Yotti, Directora del Instituto de Salud Carles I1I (ISCIII).
Jorge Capapey, Presidente de |a Ascciacion Espaola de Laboratorios de Medicamentos Huérfanos y Ultra
huérfancs (AELMHUL.
Francesc Palau, pediatra y genetista, Hospital Sant Joan de Déu, Coordinador nacional Orphanet-Espafia
y Miembro del Comité Asesor de FEDER.

12:00 - 12:30 COFFEE BREAK

» GRUPQS DE TRABAJO:
1230 - 1500 - Grupos de trabajo sobre 5 temas seleccionados de Rare 2030
»  Atencidn integral.
Medicina personalizada.
Redes Europeas de Referencia

Tratamientos farmacoterapéuticos.
Asistencia sanitaria post-COVID-19: salud digital.

Participantes de los grupos de trabajo (moderado por FEDER).
SESION DE TARDE

# 1600 - 16.45 - Devolucion de resultados de los grupos de trabajo.

»  Introduccion.
+» Resultados por tematicas.

Portavoces de los grupos de trabajo.

» 16.45-17.00 - Conclusion y cierre. Direccicn General de Salud Poblica, Calidad e Innovacion. FEDER.




Fotos v citas del evento

~ 7

“El Ministerio de Sanidad tiene como objetivo muy
claro consolidar y potenciar la red CSUR en el
dmbito del Sistema Nacional de salud”.

“Vamos a formar un grupo de trabajo en el que sin
duda nos gustaria contar con la aportacion de
FEDER para poder trabajar el catdlogo de
prestaciones de pruebas genéticas”

Patricia Lacruz

Directora General de Cartera Comun de Servicios del SNS y Farmacia — Ministerio de Sanidad

“La atencion para pacientes con
Enfermedades Poco Frecuentes y sus
familiares es una prioridad para el Ministerio
de Sanidad, lo que supuso la puesta en marcha
de una estrategia en Enfermedades Raras en
el Plan Nacional de Salud”

“Queremos agradecer a FEDER su gran
implicacion en la Estrategia Nacional de Salud”

Yolanda Agra

Subdireccién general de Promocién, Prevencion y Calidad

DG Salud Publica, Calidad e Innovacién — Ministerio de Sanidad

»  “Las pruebas genéticas y de cribado, el
acceso a tratamientos autorizados o la
coordinacion en la atencion
sociosanitaria continuan siendo materias
pendientes tanto en Europa como en
Espafia. Frente a ello, Foresight es la
herramienta que nos ofrece la
oportunidad de establecer consenso
entre todos los agentes que podemos
revertir esta situacion y compartir
nuestro conocimiento con Europa”




“Son muchos los logros y herramientas
con los que contamos: es el momento de
dar un paso mds e integrarlas todas,
haciendo de la Estrategia Nacional el
paraguas de todas las acciones
desarrolladas en enfermedades raras y de
todos los retos pendientes”.

Alba Ancochea

Directora de FEDER

Juan Carrién

Presidente de FEDER y su Fundacién

N

“El pilar europeo de derechos sociales estd
allanando el camino para que la Unidn
Europea y los estados miembros otorguen
derechos sociales mds efectivos, igualdad
de oportunidades e inclusion social para los
ciudadanos de la UE”.

Encarna Guillén

Presidenta de la Asociacion Espafiola de
Genética Humana (AEGH)




“Es necesario integrar las ERNs en los
sistemas nacionales de salud, promover la
prestacion de una atencion integrada y
multidisciplinar e incorporar nuevos actores
para asegurar una asistencia integrada,
social y holistica para las ER”

Ignacio Blanco

Coordinador del Centro de Referencia de
Facomatosis.

Coordinador Programa transversal de asesoramiento y genética clinica. Hospital Germans
Trias i Pujol

“La colaboracién internacional,
compartir informacién, datos vy
protocolos estd revolucionando las
posibilidades de  conseguir un
diagndstico”

Raquel Yotti

Directora del Instituto de Salud Carlos
1 (1SCH1).

“Los avances en el marco regulatorio han
incentivado el desarrollo de tratamientos en
un drea histéricamente no prioritaria. La
industria farmacéutica ha sido y seré motor
de los avances en la innovacion en al campo
de las enfermedades raras”

Jorge Capapey
Presidente de la Asociacién Espafiola de

Laboratorios de Medicamentos Huérfanos y
Ultra huérfanos (AELMHU).




Déu, Coordinador nacional Orphanet-Espafia

“Tenemos que actuar desde la salud publica y
conocer datos, empleando los instrumentos de
esta misma salud publica introduciendo la
llamada ciencia de datos a través de datos
globales y de una accién global”.

Francesc Palau

Pediatra y genetista, Hospital Sant Joan de



Presentaciones realizadas durante el evento

Presentacion de Alba Ancochea
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¢Coémo sera el futuro en 20307

CONTRIBUIR A UN ABORDAJE GLOBAL

olucian de la Asamblea General

1. Impulsar una §
la ONU para integrarlas en la planificacion global de la
cobertura universal,

RARE
DISEASES
INTERNATIONAL

ar los Objetivos

2. Cooperar globalmente para |
2027 del Consorcio Internacional de Investigacion de
Entermedades Raras |[IRUIRC).

8: Trabajy dveanta y crocinle

DE DESARROLLO o
@ SOSTENIRLF Las persanas con ER y dscapacdades a
Lo miriods we win condicionidas poe La falta 4o inclasitn

fataral.
£TIVO 1: Fim do La pabeo r2: Las parsonas con ERa
munuds »e " de ¥y . ORJETIVO 9: lodustria, Innovacion & Infraestroctura:
pobreza debido 3 la exclusn de o sistemas de salud Sl (s necesdad de invertir en | + D, becnologias de salud

yBarramientas de dagndstico para parsonad con

¥ educacion, 35 cerma del mercado laborat
enfermedades raras sigue siendo iInmensa

DRIETIVO 3. Sabud y benaeniar: Mcanzar bs coberturs
e ot univarsal requmre atender @ s necesidecis JRJETIVO 10: Resolucian de las desigusidodes Las
de las personas con ER. pernomas con enfermadades rarms sguen sisnds
wra poblacibn Inwsiie, aungue estadsticamants
E£TIV0 & Ed ¢ I La mayoria de¢ las signécative, de sirededor de 350 millones de pernonas

personas que convwen ER san nifios on tedo ol maundo.

- W IETIVO 5 Igualdad de géneco: La responsabiligad YRIETIVO 37, Allaraas pars a
e cunlar & bas personas con ER cecan, en mas de la La comunsdad de ER estd cada ver més conectada a
enrals glabal

mitad da los cases, sobre las mujres, ¥ en partcular
\o3 modres

0 L i
HIAHC.;IIAI 2‘, 43|0( fed er i‘ EURORDIS Rare2030
POLITICAS EN ENFERMEDADES RARAS 1 5 B P
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Con el apoyo de: _AEL@



PANEL DE EXPERTOS

én

Integral — Encarna Guill

1. Atencion
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2. Redes Europeas de Referencia — Ignacio Blanco
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3. Medicina personalizada — Raquel Yotti
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4. Tratamientos farmacoterapéuticos — Jorge Capapey
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Tiempo de aprobacién de precio .
'y reembolso de los MM.HH feder

w0 Medicamentos
comercializados (segun

s - m < 2020: 0%
4 2018: 39%
e 152

En Espaiia, los medicamentos huérfanos suponen el 0,5% de las presentaciones financiadas en el SNS y
suponen alrededor del 5% del gasto total farmacéutico

et Mirizteri Sanided NF. 3 de marin, 020y 41 Boletin Asimhu
L =)

Tratamientos
farmacoterapéuticos

% Los avances en el marco regulatorio han incentivado el desarrollo de
tratamientos en un area histéricamente no prioritaria.

# La industria farmacéutica ha sido y sera motor de los avances en la
innovacion en al campo de las enfermedades raras.

% Persiste un nimero importante de necesidades no cubiertas que
asegura el interés de la industria a largo plazo.

“ Debe crearse un entorno estable y con poca incertidumbre para
favorecer la inversion.

“ La colaboracion entre todos los actores relevantes es critica para asegurar
que los tratamientos llegan a los pacientes en el menor tiempo posible.

< Debe encontrarse un equilibrio entre el acceso al mercado de los
tratamientos y la sostenibilidad de los sistemas sanitarios.

“ En Espafia las dificultades de acceso al mercado supone una
discriminacion para los pacientes con EERR, un incremento de los costes
economicos y sociales asociados a la falta de tratamientos y un posible
desinterés de la industria farmacéutica.

feder




Salud Digital — Francesc Palau

t-COVID-19:
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