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Regién de Murcia
Consejeria de Presidencia

DONA ' SECRETARIA DEL CONSEJO
DE GOBIERNO DE LA COMUNIDAD AUTONOMA DE LA REGION DE
MURCIA.

CERTIFICO: Que segun resulta del borrador del acta de la sesion
celebrada el dia treinta de julio de dos mil quince, el Consejo de
Gobierno queda enterado de la Mocién en Pleno 8L/MOCP-0054
aprobada por el Pleno de Asamblea Regional en sesién celebrada el dia
23 de julio de 2015, sobre “Impulso de un Plan Regional Integral de
enfermedades raras o poco frecuentes”, y encarga a la Consejeria de
Sanidad la realizacion de las actuaciones que procedan.

Y para que conste y a los procedentes efectos, expido, firmo y sello la
presente en Murcia a treinta de julio de dos mil quince.



7 A Luis Francisco Fernandez Martinez
22 Secretario 1.°

Asamblea Regional
de Murcia

SECRETARIO PRIMERO DE LA
ASAMBLEA REGIONAL DE MURCIA

CERTIFICO: Que el Pleno de la Asamblea Regional, en sesidn
celebrada el dia 23 de julio de 2015, aprobé la siguiente
mocidn:

MOCION SOBRE IMPULSO DE UN PLAN REGIONAL INTEGRAL DE
ENFERMEDADES RARAS O POCO FRECUENTES Yo cP-003 Y

La Asamblea Regional de Murcia insta al Consejo de
Gobierno de la Regién de Murcia a elaborar vy desarrollar un
Plan Regional Integral de Enfermedades Raras o Poco Frecuentes.

N7 Y, para su constancia y efectos oportunos, expido la
presente certificacidén con el visado de la Excma. Sra.
Presidenta de la Asamblea Regional de Murcia y el sello de la
misma, en Cartagena, a veintitrés de julio de dos mil quince.
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LA PRESIDENTA,

\
4
0

[\\\NID
_\1 .
e

=

et Al
-~
“t

-
N VIR L



DOCMENTO N2 2

dﬂll.“;d\ﬂuj

ey

Regién de Murcia
Consejeria de Presidencia

DONA SECRETARIA DEL
CONSEJO DE GOBIERNO DE LA COMUNIDAD AUTONOMA DE LA
REGION DE MURCIA.

CERTIFICO: Que segun resulta del borrador del acta de la sesién
celebrada el dia dieciséis de septiembre de dos mil quince, a propuesta
de la Consejera de Sanidad, el Consejo de Gobierno acuerda:

PRIMERO.- Impulsar y ordenar la creacion de una Comisién Técnica de
Trabajo de enfermedades raras con representantes de las Consejerias de
Educacion y Universidades, de Familia e Igualdad de Oportunidades y de
Sanidad, que ejercera la presidencia y coordinaciéon de la misma y le dara
el apoyo material necesario. La asistencia a las reuniones que la
Comision celebre no dara lugar a indemnizacién alguna por razon de
servicio. Su constitucion y primera sesién de trabajo debera producirse en
el plazo de quince dias desde la adopcién del presente Acuerdo.

SEGUNDO.- Que por esta Comisiéon Técnica de Trabajo se proceda a la
elaboraciéon de un borrador de Plan Regional Integral de enfermedades

raras o poco frecuentes, cuyo posterior impulso y tramitacion
correspondera a la Consejeria de Sanidad hasta su aprobacién definitiva.

Y para que conste y a los procedentes efectos, expido, firmo y sello
la presente en Murcia a dieciséis de septiembre de dos mil quince.
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BASES PARA LA ELABORACION DE UN PLAN
INTEGRAL DE ENFERMEDADES RARAS

Creacion de una Comision Técnica de Trabajo
de la elaboracién de un plan integral de

enfermedades raras o poco frecuentes para la
Region de Murcia

Servicio de Planificacion y Financiacion Sanitaria
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Regioén de Murcia
Consejeria de Sanidad

Servicio de Planificacion y
Financiacion Sanitaria

Direccion General de Planificacion, Investigacion,

Farmacia y Atencion al Ciudadano www.murciasalud.es/planificacion

INTRODUCCION

Las denominadas enfermedades raras son aquellas que afectan a un ndmero pequeiio de
personas en comparacion con la poblacién general y que, por su rareza, plantean cuestiones
especificas. En Europa, se considera que una enfermedad es rara cuando afecta a 1 persona de
cada 2.000". Las enfermedades raras (ER) han sido definidas por la Unién Europea (UE) como
enfermedades con peligro de muerte o de invalidez crdnica, de baja prevalencia y alto nivel de
complejidad. Aunque cada ER afecta a un reducido nimero de personas, en conjunto
representan una elevada cifra de poblacién afectada.

Las ER plantean un problema de salud publica debido a su importante contribucion a la carga
de enfermedad, cronicidad y discapacidad, a la ausencia de informacion sobre su magnitud,
evolucién y tendencias y a la necesidad de intervenciones multidisciplinares, sin olvidar el
impacto sobre las personas afectadas y sus familias.

MARCO NORMATIVO

e Reglamento del Parlamento Europeo y el Consejo sobre Medicamentos Huérfanos (1999),

e Decision 1295 (1999) del Parlamento Europeo y el Consejo en la que se aprobod el
Programa de Accién Comunitaria sobre las Enfermedades Poco Comunes en el dmbito de
la Salud Publica para el periodo 1999-2003 con el objetivo de contribuir, en coordinacion
con otras medidas comunitarias, a garantizar un nivel elevado de proteccién sanitaria
contra éstas.

e Ley 29/2006, de 26 de julio, de garantias y uso racional de los medicamentos y productos
sanitarios

® Ley 39/2006, de 14 de diciembre, de Promocidn de la Autonomia Personal y Atencion a las
Personas en Situacién de Dependencia.

e Acuerdo del Pleno del Senado se aprobd el Informe de la Ponencia de estudio encargada
de analizar la especial situacidn de los pacientes con enfermedades raras 2007.

e Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud. Estrategia aprobada por
el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud el 3 de junio de 2009. Ministerio
de Sanidad.

e Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud Actualizacién aprobada
por el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud el 11 de junio de 2014

e Plan de Salud de la Regién de Murcia 2010-2015 que sobre las ER incluye entre sus
actividades principales la creacién de un sistema de informacion especifico, un protocolo
general de asistencia que incorpore itinerario asistencial, circuitos de derivacion,
asesoramiento genético y facilitacidon de tratamientos, especialmente la rehabilitacién, el
disefio de un programa formativo dirigido a profesionales sanitarios de Atencién Primaria
Atencidn Especializada y la creacién de unidades de referencia formadas por equipos
multidisciplinares para la atencidén integral de las diferentes ER.

® Mocién en Pleno 8L/MOCP-0054 aprobada por el Pleno de Asamblea Regional en sesion
celebrada el dia 23 de julio de 2015, sobre "Impulso de un Plan Regional Integral de
enfermedades raras o poco frecuentes", y encarga a la Consejeria de Sanidad la realizacién
de las actuaciones que procedan.

! Orphanet
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e Acuerdo del Consejo de Gobierno de 16/09/2015 a propuesta de la Consejera de Sanidad,
para la creacion de una Comision Técnica de Trabajo de enfermedades raras con
representantes de las Consejerias de Educacion y Universidades, de Familia e igualdad de
Oportunidades y de Sanidad, y que ésta Comisién Técnica de Trabajo proceda a la
elaboracidon de un borrador de Plan Regional Integral de enfermedades raras o poco
frecuentes.

OBIJETIVOS

Creacion y puesta en marcha de una Comisién Técnica de Trabajo que establezca las bases y el
liderazgo de la elaboracién de un plan integral de enfermedades raras o poco frecuentes para
la Regidon de Murcia.

PROCESO DE ELABORACION DEL PLAN INTEGRAL DE ENFERMEDADES RARAS DE AL REGION
DE MURCIA

Para la elaboracion del plan integral de ER se formalizara la creacién de una Comisién Técnica
de Trabajo de enfermedades raras formada por los representantes designados de las
Consejerias de Educacion y Universidades, de Familia e igualdad de Oportunidades y de
Sanidad.

La Consejeria de Sanidad ejercerd la presidencia y la coordinacién de la Comisidn (Figura 1), a
través del Servicio Murciano de Salud (SMS), que serd el responsable de la elaboracién y
puesta en marcha del plan integral y asumira la representacién a nivel Nacional. La persona
coordinadora adscrita al SMS tendra un perfil técnico y recibird asesoramiento y apoyo del
Servicio de Planificacién y Financiacion Sanitaria. Para la elaboracién del plan se tendran en
cuenta las directrices de la Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud.

Figura 1. Estructura de la Comisidn Técnica de Trabajo para la elaboracion del Plan integral
de ER de la Region de Murcia

Coordinador/a:
Servicio Murciano de
Salud

Servicio de
Planificacion y
Financiacién Sanitaria

|
Coordinador/a Coordmador/a Co_o@ndor/a N
- . Consejeria de Consejeria de Familia
\Consejeria de Sanidad .
(SMS)* Educaciony e lgualdad de
Universidades | Oportunidades

* La coordinacién de la Consejeria de Sanidad la ejercera la misma persona que coordine la Comisién Técnica de Trabajo
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Areas funcionales

El plan se estructurard en areas funcionales siguiendo las lineas estratégicas marcadas, del
Sistema Nacional de Salud®. Las Consejerias de Educacién y Universidades, de Familia e
Igualdad de Oportunidades y de Sanidad, colaborardn en sus areas de funcionales para la
consecucion del plan y se integraran en el documento final.

Las areas funcionales configuraran la estructura del plan para que que el trabajo conjunto sea
operativo y estardn coordinadas para evitar las posibles duplicidades y/o vacios de
intervencién. Para cada area funcional se designara un responsable. Este responsable trabajara
con las unidades administrativas relevantes para la consecucidn de los objetivos. Las areas
funcionales que se perfilan en una primera fase se observan en la tabla 1.

Asi mismo, se asumirdn las cuestiones especificas de la CARM y se valoraran las propuestas de
Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER). En la tramitacién se incluirdn los

pertinentes informes econdmicos y juridicos.

Tabla 1. Estructura del plan. Areas funcionales

Informacién sobre Enfermedades Raras ] |

Prevencion y deteccion precoz ] |

Atencion sanitaria ] |

Recursos terapéuticos ] |

Atencidn sociosanitaria J| |

Atencidn social y familiar. Asociaciones de enfermos ] |

Formacioén ] |

Investigacion ] |

T ]

Seguimiento y evaluacion J| |

Participacion de las Consejerias

Cada area funcional contiene distintas medidas de actuacidon o actividades en las que
participaran las consejerias de la Comisidn Técnica de Trabajo.

Las actividades se ajustaran a las necesidades del plan y se configuran segun se observa en la
tabla 2.

2 Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud. Estrategia aprobada por el Consejo Interterritorial del Sistema
Nacional de Salud el 3 de junio de 2009. Ministerio de Sanidad y Politica Social.
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Tabla 2. Participacion de las Consejerias por area funcional

Area funcional y actividades Sanidad Educaciony Familia e Igualdad
Universidades de Oportunidades
Informacién sobre Enfermedades Raras
Informacion sobre ER (Nivel nacional e internacional) X
Recursos disponibles Catalogo — Servicio Planificacion X X X
Registros sanitarios SIER, Mortalidad, Cancer, Enfermedades renales. X
Prevencion y deteccion precoz
Prevencién (DG Salud Publica y Drogodependencias) X
Deteccidn precoz [(SMS, Centro de Bioquimica y Genética Clinica (CBGC)] X
Atencion sanitaria
Aspectos clinicos_ Protocolos y coordinacion [(SMS clinicos, cuidados Atencidn X
especializada (AE), Atencidon Primaria (AP)]
Unidades de experiencia_ SMS, Serv . Planificacidn. Hospital General X
Universitario Virgen de la Arrixaca
Recursos Terapéuticos
Medicamentos. huérfanos, coadyuvantes y productos sanitarios_ [SMS, X
Servicio de Farmacia
Terapias avanzadas_ (SMS,Serv. Farmacia) X
Rehabilitacion_ (SMS AE y AP) X
Alimentacidn. Productos, comedores, dieta en nivel bajo nivel socioeconémico X X X
Atencion Sociosanitaria
SMS X
Atencion social y familiar
Instituto Murciano de Accién Social (IMAS). Unidades de valoracién de X
discapacidad y dependencia. Guia para valorar la discapacidad en
enfermedades raras.
Asociaciones de enfermos y familares X X X
Formacion
DG Planificacidn, Investigacién, Farmacia y Atencién al Ciudadano X
FFIS X
Pacientes, familiares, cuidadores, poblacion X X X
Investigacion
DG Planificacién, Investigacidn, Farmacia y Atencién al Ciudadano X
SMS Instituto Murciano de Investigacion Biosanitaria (IMIB) X
FFIS
Fundacion Séneca - Agencia de Ciencia y Tecnologia RM X
Direccién General de Universidades e Investigacion X
Coordinacién y evaluacion
Coordinacion y Evaluacion por dreas funcionales X X X
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Organizacion del trabajo

Formalizacién y constitucion de la Comision Técnica de Trabajo.

Aprobacidn de la propuesta de las areas funcionales y designacion de sus responsables, a
propuesta de los coordinadores. La propuesta de designacién de responsables de cada
area funcional se refleja en la tabla 3 sin perjuicio de su debate en la Comision. La
propuesta es de unidades administrativas que seran responsables de cada area funcional,
para designar en una segunda fase a la persona responsable de las mismas (tabla 3).
Disefio del proceso de elaboracidn del plan conteniendo los objetivos, el marco de trabajo,
las fases del plan, las actividades, el calendario de reuniones, los grupos de trabajo, el
cronograma y los recursos a emplear.

Establecimiento de grupos de trabajo y definicidn de los perfiles de los integrantes que
participaran en las distintas fases del proyecto.

Determinacion del nivel de implicacidn y de participacidn de las corporaciones locales y de
las asociaciones de enfermos.

Estructuracién del marco temporal de elaboracion del plan y en su caso, la vigencia del
mismo.

Recogida e incorporacién de propuestas y redaccién del borrador del plan.

Plan de actuacion

Se realizard un desarrollo detallado de cada area funcional que incluira la formulacién de
objetivos y actividades con el siguiente plan de actuacion

Establecimiento de objetivos a alcanzar en cada drea funcional.

e Actividades a desarrollar para la consecucion de cada uno de los objetivos fijados.

®  Mecanismos y elementos necesarios para la realizacidn de las actividades.

e  Priorizacion de actividades y cronograma de ejecucion de las mismas.

e Responsable de cada una de las acciones.

e Estimacién econdmica de cada actividad.

e Definicion y puesta en marcha de los mecanismos de seguimiento y evaluacion.

Tabla 3. Propuesta de las unidades administrativas responsables de cada area funcional

e SMS e Servicio de Planificacion y Financiacion
v' Prevencidn y deteccién precoz Sanitaria
v/ Atencidn sanitaria v Informacion sobre
v' Recursos terapéuticos Enfermedades Raras
v' Atencidn socio-sanitaria v" Seguimiento y evaluacion
v" Formacién ® Consejeria de Familia e Igualdad de
v Investigacion Oportunidades

v" Atencidn social y familiar.
Asociaciones de enfermos
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Region de Murcia Secretario General
Consejeria de Sanidad

Secretaria General

Comunicaciones Interiores de la CARM
N° Salida: {22 209 /ZO (s
Fecha: A@ - (2-\ 'S

S/Referencia:
N/Referencia: MQS/mma

ACION DE REGIMEN INTERIOR

Para: DIRECTORA GENERAL DE PLANIFICACION, INVESTIGACION,
FARMACIA Y ATENCION AL CIUDADANO

De: SECRETARIO GENERAL DE SANIDAD

Fecha: 10 de diciembre de 2015

Asunto REPRESENTANTES COMISION TECNICA DE TRABAJO DE ENFERMEDADES
RARAS

Le remito copia de los escritos presentados por la Consejera de Educacion y
Universidades, la Directora General de Asistencia Sanitaria del Servicio Murciano de
Salud y la Consejera de Familia e Igualdad de Oportunidades, en los que comunican los
representantes de dichos organismos en la Comisiéon Técnica de Trabajo de
Enfermedades Raras, para su conocimiento y tramitacion por ser competencia de esa

Direccidn General.

/./\QWETARIO GENERAL,
e
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Region de Murcia COMUNICACIONES INTERIORES DE LA CARM
Consejeria de Educacién y Universidades
Nimero Registro: 118137

Fecha Salida: 10/11/2015

Murcia, 10 de noviembre de 2015

Excma. Sra. D2 Encarna Guillén Navarro
Consejera de Sanidad

En respuesta a lo solicitado en tu escrito de fecha 5
noviembre, sobre designacion de representante en la Comision
Técnica de Trabajo de enfermedades raras, creada por acuerdo del
Consejo de Gobierno de 16 de septiembre pasado, te comunico que
la persona designada es:

D2 ]
Teléfono:
E-mail:

e~

Atentamente,

Consejera



DOCUMENTO N2 4.3

. . COMUNICACIONES INTERIORES CARM
Region de Murcia

Consejeria de Familia .
e Igualdad de Oportunidades Salida N°: 132175/2015

Fecha: 10/12/2015

Excma. Sra. DiAra. Encarnacion Guillén Navarro
Consejera de Sanidad

Murcia, a 10 de diciembre de 2015

En relacién a su escrito de fecha 5 de noviembre pasado relativo a la
creacion de una Comision Técnica de Trabajo de Enfermedades Raras, le
comunico que por parte de esta Consejeria de Familia e Igualdad de
Oportunidades las personas designadas son:

Correo electrénico:
Asesor Facultativo de la Oficina para la Dependenma
D.Gral. de Pensiones Valoraciéon y Programas de Inclusion - IMAS

Correo electrénico:
Jefa de Servicio de Valoracion y Diagnéstico
D.Gral. de Pensiones Valoracion y Programas de Inclusion - IMAS

Atentamente,

=gl unra',-\
\"- "~ d e
in; 7,

3 {
& ”“ %q;l nte Tomas Olivares
5 0T
L. ) {v{‘, onsejéfa de Familia e Igualdad
| Regid mv Murcls e Oportunidades
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Region de Murcia Servicio _
Consejeria de Sanidad MUI'CIdi}IS'!'g

Direccion General de
Asistencia Sanitaria

[ NOTA INTERIOR

FECHA: Murcia, 23/11/2015

S/REF:

N/REF:

ASUNTO: DESIGNACION DEL REPRESENTANTE DE LA COMISION TECNICA DE
TRABAJO

REMITENTE: DIRECTORA GENERAL DE ASISTENCIA SANITARIA
DESTINATARIO: EXMA. SRA. CONSEJERA DE SANIDAD

Buenos dias,

Tras la recepcion de su oficio en el cual nos solicita la designacidon de un representante
de este organismo para la Comision Técnica de Trabajo en la puesta en marcha del Plan
Integral Regional de Enfermedades Raras (PIER), desde la Direccidon General de Asistencia

Sanitaria proponemos a:

C/ Central n°7, Edif. Habitamia- 52 planta. 30100 Espinardo (Murcia)

Reciba un cordial saludo.

DIRECTORA GENERAL DE ASISTENCIA SANITARIA

PINARES, 6

30071 MURCIA
TEL.: 968 36 58 55
FAX: 968 22 07 81
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PARTICIPANTES

Comision Técnica de Trabajo

. Directora General de Planificacién, Investigacion, Farmacia y Atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

. Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria
de Sanidad.

. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud.
Consejeria de Sanidad.

. Direccién General de Innovacion Educativa y Atencion a la Diversidad.
Consejeria de Educacion y Universidades.

. Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e Igualdad
de Oportunidades.

. Direccién General de Recursos Humanos. Servicio Murciano de Salud. Consejeria
de Sanidad.

. Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

. Direcciéon General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencién al Ciudadano.
Consejeria de Sanidad.

. Centro de Bioquimica y Genética Clinica. Servicio Murciano de Salud. Consejeria
de Sanidad.

. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud.
Consejeria de Sanidad.

. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria
de Sanidad.

. Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

Grupos de Trabajo

Informacion y Epidemiologia

A. Direccion General de Planificacion, Investigaciéon, Farmacia y Atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad (coordinador).

. Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencién al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

17



Region de Murcia
Consejerfa de Sanidad

. Direccién General de Salud Publica. Consejeria de Sanidad.
. Direccién General de Salud Publica. Consejeria de Sanidad.

. Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al Ciudadano.
Consejeria de Sanidad.

. Direccién General de Salud Publica. Consejeria de Sanidad.
. Direccién General de Salud Publica. Consejeria de Sanidad.

. Direccién General de Planificacion, Investigacién, Farmacia y Atencién al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

. Direccion General de Planificacién, Investigacién, Farmacia y Atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

. Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

. Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al Ciudadano.
Consejeria de Sanidad.

Prevencién, deteccion precoz y diagnostico

. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad (coordinadora).
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Federacion Espariola de Enfermedades Raras.

. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud.
Consejeria de Sanidad.

. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

. Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencién al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

. Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria
de Sanidad.

Atencion sanitaria

Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud.
Consejeria de Sanidad (coordinador).

. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.

. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
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. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud.
Consejeria de Sanidad

. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

. Directora General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de
Salud. Consejeria de Sanidad

. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

. Direccién General de Planificacién, Investigacion, Farmacia y atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

. Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e Igualdad
de Oportunidades.

. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria
de Sanidad

. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

Recursos terapéuticos

Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria
de Sanidad (coordinador).

. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de
Sanidad

. Direcciobn General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
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. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de
Sanidad

Direccion General de Innovacion Educativa y Atencion a la Diversidad. Consejeria
de Educacion y Universidades.

Educacioén

. Direccién General de Innovacién Educativa y Atencién a la Diversidad.
Consejeria de Educacién y Universidades (coordinadora).

. Facultad de Educacion. Universidad de Murcia.
. Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.
. Direccidn General de Centros Educativos. Consejeria de Educacion y Universidades.
. Facultad de Enfermeria. Universidad de Murcia.

. Direccién General de Innovacion Educativa y Atencion a la Diversidad.
Consejeria de Educacion y Universidades.

. Direccién General de Innovacién Educativa y Atencién a la Diversidad. Consejeria
de Educacion y Universidades.

. Direccién General de Innovaciéon Educativa y Atencion a la Diversidad. Consejeria
de Educacion y Universidades.

. Direccién General de Centros Educativos. Consejeria de Educacién y
Universidades.

. Federacion Espafola de Enfermedades Raras.

. Direccién General de Innovacién Educativa y Atencion a la Diversidad. Consejeria de
Educacion y Universidades.

r. Direccién General de Innovacion Educativa y Atencion a la Diversidad.
Consejeria de Educacién y Universidades.

. Direccién General Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de
Sanidad.

Servicios sociales

. Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e Igualdad
de Oportunidades (coordinador).

. Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e
Igualdad de Oportunidades.

. Servicios Sociales. Ayuntamiento de Cartagena.

. Direccion General de Pensiones, Valoracion y Programas de Inclusion.
Instituto Murciano de Accion Social. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

. Direccién General Personas con Discapacidad. Instituto Murciano de
Accion Social. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

. Bienestar Social. Ayuntamiento de Murcia.
. Federacioén Espafiola de Enfermedades Raras.

Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e
Igualdad de Oportunidades.

Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia
e lgualdad de Oportunidades.
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Federacién Espafiola de Enfermedades Raras.

Direccion General de Pensiones, Valoracion y Programas de Inclusion.
Instituto Murciano de Accion Social. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Direccion General de Pensiones, Valoraciéon y Programas de Inclusion. Instituto
Murciano de Accién Social. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Centro Municipal de Servicios Sociales de Yecla.

Direccion General Personas con Discapacidad. Instituto Murciano de Accion
Social. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Federacién Espafiola de Enfermedades Raras.

Coordinacion socio — sanitaria

Direccion General de Planificacion, Investigacién, Farmacia y atencién al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad (coordinadora).

Federacién Espafiola de Enfermedades Raras.

Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y atencion al Ciudadano.
Consejeria de Sanidad.

Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e
Igualdad de Oportunidades.

a. Direccion General de Innovacion Educativa y Atencion a la Diversidad.
Consejeria de Educacion y Universidades.

Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

A. Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

Direccién General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e Igualdad
de Oportunidades.

Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria
de Sanidad.

Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud.
Consejeria de Sanidad.

Direccion General Personas con Discapacidad. Instituto Murciano de Accion
Social. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Formacion

Direccion General Recursos Humanos. Servicio Murciano de Salud (Coordinador).

Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e
Igualdad de Oportunidades.

Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
Servicios Sociales. Ayuntamiento de Cartagena.

Direccion General de Pensiones, Valoracion y Programas de Inclusion.
Instituto Murciano de Accidn Social. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

Direccibn General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud.
Consejeria de Sanidad.
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a8, Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.
Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

Direccion General de Innovacion Educativa y Atencién a la Diversidad.
Consejeria de Educacion y Universidades.

Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

Direccion General de Pensiones, Valoracion y Programas de Inclusion.
Instituto Murciano de Accidn Social. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

A. Direccion General de Planificacion, Investigacién, Farmacia y Atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

Direcciébn General Recursos Humanos. Servicio Murciano de Salud.
Consejeria de Sanidad.

Direccion General Recursos Humanos. Servicio Murciano de Salud. Consejeria
de Sanidad.

Federacién Espafiola de Enfermedades Raras.

Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria
de Sanidad.

Investigacion

Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y atencién al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad (coordinador).

Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
Direccion General de Salud Publica. Consejeria de Sanidad.
Direccion General de Salud Publica. Consejeria de Sanidad.

Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud.
Consejeria de Sanidad.

Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.
Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Sanidad.

Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al
Ciudadano. Consejeria de Sanidad.

Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria
de Sanidad.

Fundacion para la Formacién y la Investigacién Sanitarias de la Regién de
Murcia. Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y atencion al Ciudadano. Consejeria
de Sanidad.

Direccion General de Innovacion Educativa y Atencion a la Diversidad. Consejeria
de Educacion y Universidades.
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INTRODUCCION

JUSTIFICACION

En el ambito europeo, el Programa de Accion Comunitaria sobre las Enfermedades
Poco Comunes (1999-2003), supuso el punto de partida para la adopcion de medidas
en torno a estas patologias, una de cuyas primeras actuaciones fue el desarrollo de un
reglamento sobre medicamentos huérfanos. Posteriormente, la Unién Europea (UE) ha
continuado trabajando en este ambito, estableciendo objetivos y areas prioritarias de

actuacién o recomendaciones para los Estados miembros.

Uno de los principales problemas de las enfermedades raras (ER) es la dificultad de
encontrar un tratamiento adecuado y farmacos eficaces para la mayoria de estas
enfermedades con tan poca prevalencia. El coste de desarrollo de un medicamento es
elevado y prolongado en el tiempo. Por ello, la aprobacion del Reglamento del
Parlamento Europeo en 1999 sobre medicamentos huérfanos permitié definir el término
de Medicamento Huérfano (MH), como aquel destinado a la prevencién, diagndéstico o
tratamiento de una afeccién que ponga en peligro la vida o conlleve una incapacidad
grave y cronica que no afecte a mas de 5/10.000 individuos, y que sea dificil
comercializarlo por falta de perspectivas de venta una vez en el mercado. La aprobacién
de este Reglamento, que tiene por objeto establecer incentivos para el desarrollo y la
comercializacion de estos medicamentos, ha supuesto un avance en términos

terapéuticos.

En 2006 se publicé en Espafia hormativa que, sin ser especifica para las enfermedades
raras, si que tiene especial repercusion en ellas: la Ley 39/2006 de Promocion de la
Autonomia Personal y Atencion a las Personas en Situacion de Dependencia, regula las
condiciones basicas que garantizan la igualdad en el ejercicio del derecho subjetivo de
la ciudadania a la promocién de la autonomia personal y atencién a las personas en
situacion de dependencia, mediante la creacion de un Sistema para la Autonomia y

Atencion a la Dependencia.
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Dentro del sector sanitario, se incluye a las enfermedades raras como una prestacion
de caracter universal dentro de la Cartera de Servicios Comunes del Sistema Nacional
de Salud (Real Decreto 1030/2006). Al mismo tiempo, se establece el procedimiento
para la designacién y acreditacion de los centros, servicios y unidades de referencia del
Sistema Nacional de Salud (Real Decreto 1302/2006). Ello hace que las enfermedades
raras figuren entre las patologias cuya prevencion, diagndstico o tratamiento se realiza
mediante técnicas, tecnologias o procedimientos incluidos en la cartera de servicios
comunes del Sistema Nacional de Salud, en centros, servicios o unidades de referencia
del Sistema Nacional de Salud y que, por su baja prevalencia, precisan de concentracion
de los casos para su adecuada atencion. Todo ello sin dejar de contemplar la atencién
continuada del paciente en el/los centro/s sanitarios que le correspondan por

proximidad.

En Abril del 2006 la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) presentd
una Ponencia en el Senado sobre Analisis y propuestas desde los afectados “Plan de
Accion para las Enfermedades Raras”, comprometiendo a los grupos parlamentarios y
a los miembros de la Ponencia a poner en marcha un Plan Nacional de Enfermedades
Raras, que favoreciera la creacion de centros de referencia y el acceso a los
medicamentos huérfanos, entre otras medidas. En febrero del 2007 por Acuerdo del
Pleno del Senado se aprobé el Informe de la Ponencia que realizé un estudio para
analizar la situacion de los pacientes con enfermedades raras. Dicho estudio estaba
especialmente centrado en las medidas sanitarias, educativas y sociales que

contribuyeran a un adecuado tratamiento de los enfermos y de sus condiciones de vida.

Siguiendo la linea de trabajo iniciada en 1999 en Europa, en el afio 2008 se puso en
marcha el Proyecto Europeo para el Desarrollo de Planes Nacionales de enfermedades
raras (EUROPLAN), con el que se trata de proporcionar a los Estados miembros
herramientas para el desarrollo de planes o estrategias para el abordaje de las

enfermedades raras englobadas en un marco comun europeo.

En 2009 se aprobd la primera Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional
de Salud (SNS). En ella se contemplaban una serie de lineas estratégicas, objetivos y
recomendaciones, que contribuyeran a mejorar la calidad de las intervenciones y
resultados de los servicios y de la atencidn sanitaria. Este documento base constituy6
un instrumento para la puesta en marcha de acciones en funcién de los recursos
disponibles y en el ambito de las competencias de las Comunidades Autbnomas. Los

objetivos y recomendaciones de la estrategia fueron redefinidos en 2014 a la luz de los
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nuevos conocimientos y los datos aportados en el seguimiento y evaluacion del primer

documento base.

En la Region de Murcia, desde el afio 2009 se viene trabajando en este ambito. Primero
con la creacion de un registro especifico de ER que permitiera estimar la magnitud y
complejidad de las enfermedades raras como problema de salud publica, y
posteriormente, recogiendo las recomendaciones de la Estrategia Nacional (2009) en el
Plan de Salud 2010-2015 mediante objetivos y actuaciones para mejorar el

conocimiento sobre las enfermedades raras y la calidad de vida de los afectados.

Finalmente en Julio de 2015 la Asamblea Regional aprobd en pleno una mocion por la
cual se encargo a la Consejeria de Sanidad impulsar la elaboracion de un Plan Regional
Integral de Enfermedades Raras (PIER). Para ello, en septiembre de 2015, el Consejo
de Gobierno acordd la creacién de una Comision Técnica de Trabajo integrada por
representantes de las Consejerias de Sanidad, Educacion y Universidades y de Familia
e lgualdad de Oportunidades, con el objetivo de elaborar dicho plan a partir de la
adaptacion de las lineas de trabajo recomendadas en la Estrategia de Enfermedades

Raras del Sistema Nacional de Salud.

Este documento recoge dicho plan y es el resultado del trabajo realizado por los
profesionales de las consejerias de Educacion y Universidades, de Familia e igualdad
de Oportunidades y de Sanidad, asi como de las asociaciones de afectados y las
entidades locales. Incluye un conjunto de medidas para avanzar en la satisfaccion de
las expectativas de las personas con una enfermedad rara, en mejorar el conocimiento,
la atencion, la coordinacion y la investigacion de las enfermedades raras en la Region
de Murcia, con el objetivo de mejorar la calidad de vida de los pacientes y de sus

familias.
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ELABORACION

Las medidas contempladas en el Plan Integral de Enfermedades Raras de la Region de
Murcia se estructuran en diez lineas estratégicas, acordadas en el seno de la Comision
Técnica, siguiendo las marcadas por la Estrategia de Enfermedades Raras del Sistema
Nacional de Salud en su Ultima revision de 2014. Abarcan aspectos asistenciales,
educativos, sociales, de investigacion y conocimiento de estas enfermedades y de
formacion, primando la coordinacion entre diferentes sectores y el trabajo
multidisciplinar que requieren estos pacientes. Para cada una de las lineas se ha
constituido un grupo de trabajo, integrado por expertos en enfermedades raras
procedentes de los ambitos asistencial, educativo, social y asociativo. Cada grupo de

trabajo ha contado con un coordinador que se ha integrado en la Comision Técnica.

Lineas estratégicas

Epidemiologia e Informacion

CJj

Prevencién, deteccidon precoz y diagnostico

Atencion sanitaria

Recursos terapéuticos

Educacion

Servicios sociales

C P JPL JPL L

Coordinacion socio-sanitaria

Formacion

Investigacién

LA AL R

D) ) W ) )

Seguimiento y evaluacion

Los grupos de trabajo han realizado un analisis de cada una de las lineas, que ha
permitido identificar los avances realizados hasta el momento y detectar nuevas
necesidades y areas de trabajo relacionadas con las enfermedades raras. Estas han
sido traducidas en objetivos y se han consensuado actuaciones concretas para
conseguirlos. Para cada actuacion, se sefiala el principal 6rgano responsable de llevarla
a cabo (sin que ello signifique la exclusion del concurso de otros), y se establecen los
indicadores de seguimiento y de evaluacion. También se han identificado los recursos

necesarios para las actuaciones y los plazos estimados para realizarlas.
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ANALISIS DE SITUACION

No consta, a nivel mundial, una Unica definicién aceptada de enfermedad rara. La Union
Europea (UE) define a las enfermedades raras, minoritarias, huérfanas o enfermedades
poco frecuentes, como aquellas enfermedades con peligro de muerte o de invalidez
cronica que tienen una prevalencia menor de 5 casos por cada 10.000 habitantes. Esta
definicion fue la adoptada por el 'Programa de Accién Comunitaria sobre enfermedades
raras 1999-2003' y es utilizada también por la Agencia Europea del Medicamento (EMA)
para la declaracion de medicamentos huérfanos, asi como la gran mayoria de los
estados miembros. No obstante, la Comision Europea estima que existen entre 6.000 y

8.000 enfermedades raras diferentes.

Pese a no existir una definicidn precisa, estas enfermedades presentan caracteristicas
comunes que, mas alla de los criterios cuantitativos, nos aproximan a un concepto mas
cualitativo de enfermedad rara. Asi, salvo determinadas excepciones, la mayoria de
ellas son de origen desconocido, carecen de tratamientos efectivos disponibles,
comienzan a manifestarse a cualquier edad, aunque la mayoria lo hacen en la edad
pediatrica, y presentan una amplia diversidad de alteraciones y sintomas en funcion del
grado de afectacion y de su evolucion. Todo ello marca el caracter cronico y
generalmente grave de la mayoria, que acarrea una considerable carga de enfermedad

y menoscabo de la calidad de vida de los afectados.

Teniendo en cuenta estas caracteristicas se plantea un abordaje conjunto de las
enfermedades raras, ya que los problemas derivados de las mismas también podrian
tener un denominador comudn. Asi, las personas afectadas generalmente tienen serias
dificultades diagnosticas y de seguimiento clinico, asi como de insercion social. Hay
pocos datos epidemiologicos para poner de relieve su importancia, y se plantean
dificultades en la investigacion debido a la baja prevalencia. Todo ello, puede conducir

a que no se beneficien de los recursos y servicios sanitarios que necesitan.
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EPIDEMIOLOGIA

Aunque se trata de enfermedades minoritarias de forma aislada, en su conjunto las
6.000 - 8.000 enfermedades raras afectan aproximadamente al 6-8% de la poblacion.
Es decir, existen entre 27 y 36 millones de personas afectadas en la Unién Europea, en
Espafa entre 2,5y 3 millones y entre 88.000 y 117.000 en la Region de Murcia. Entre
estas enfermedades, el 80% son de origen genético y la mayoria se inicia en la edad
pediétrica, con un prondstico vital escaso en el 50% de los casos. En conjunto, el 65%
de las patologias son graves, altamente incapacitantes, afectan a la autonomia de la
persona paciente e implican un déficit motor, sensorial o intelectual en la mitad de los

casos.

Pese a estas cifras aproximadas, las enfermedades raras conforman un conglomerado
en el que se entremezclan enfermedades bien conocidas y con posibilidad de
tratamiento con otras que son grandes desconocidas y en consecuencia de dificil
abordaje. La diversidad de las mismas en términos diagnosticos, de presentacion
clinica, de evolucion natural hace que sea dificil disefiar sistemas de vigilancia
adecuados para conocer de manera precisa el numero de personas afectadas y

evolucion de las enfermedades raras. Su complejidad viene dada por:

» Ladificultad para encuadrar una enfermedad bajo la denominacion de enfermedad
rara, dada la escasa informacion existente, que no ha permitido hasta la fecha

disponer de una relacion consensuada de enfermedades de ambito europeo.

» La baja frecuencia relativa de esas enfermedades ha hecho que histéricamente se
haya pospuesto el desarrollo de sistemas de informacién sanitaria adecuados. La
agrupacion de estas enfermedades bajo un mismo marco conceptual ha puesto de
relevancia esta necesidad, pero ha obligado a desarrollar nuevos métodos de
busqueda activa de casos en numerosas fuentes y en diferentes ambitos

(asistencial, servicios sociales,...) y la integracion de toda esta informacion.
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* Adicionalmente, los indicadores epidemiologicos clasicos de incidencia vy
prevalencia no resultan tan apropiados para poner de relevancia estas
enfermedades, siendo imprescindible complementar esta informacion con otros
indicadores centrados en las consecuencias de las enfermedades (mortalidad,

discapacidad, calidad de vida), mas que en su frecuencia.

Sin embargo, disponer de esta informacion es la base para poner de relieve su
importancia, una adecuada planificacion de recursos y el disefio de programas de
promocion y proteccién para la salud, deteccién precoz, etc. En definitiva para orientar

la toma de decisiones técnicas y politicas.

En Espaiia, el primer proyecto para el estudio de estas enfermedades fue la Red
Epidemiologica de Investigacion de Enfermedades Raras (REpIER), en la que
participaron 16 grupos pertenecientes a 11 Comunidades Autbnomas (CCAA). Fruto de
este trabajo se consensu6 una definicién de enfermedad rara de uso comun, un listado
de ellas y se realizé una primera aproximacion a su epidemiologia en nuestro pais,
empleando el Conjunto Minimo Basico de Datos al Alta Hospitalaria (CMBD-AH). Este
analisis se publicé en el Atlas Nacional Provincial de Enfermedades Raras 1999-2003,
que proporcionaba una estimacion de su prevalencia en nuestro pais, y que mostro

patrones espaciales diversos en 8 de los 44 grupos de enfermedades raras.

En el afio 2005 se cred el “Registro de Enfermedades Raras y Banco de Muestras”
dependiente del IIER (Instituto de Enfermedades Raras), tomando como base el
esfuerzo desarrollado en la red REpIER. En 2011, fruto de la adhesion del IIER al
Consorcio Internacional de Investigacion en Enfermedades Raras (IRDIRC), se creé la
Red Nacional de Registros de Enfermedades Raras para la Investigacion (SpainRDR)
en la que colaboran todas las Comunidades Aut6nomas, las organizaciones de
pacientes como FEDER, la industria farmacéutica, las empresas biotecnoldgicas, redes
de investigacion y varias sociedades cientificas. La creacion de esta Red queda
recogida a su vez en la Estrategia de Enfermedades Raras del SNS, que recomienda a
las CCAA gque desarrollen sus propios Registros. Posteriormente se cred el Registro
Estatal de Enfermedades Raras integrado en el Sistema de Informacion Sanitaria del
Sistema Nacional de Salud, con la finalidad de proporcionar informacién epidemiol6gica
de utilidad para la planificacion, gestion y la evaluacion de las actividades en el ambito

de estas enfermedades.
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En la Region de Murcia, la Consejeria de Sanidad y Politica Social, inici6 en 2008 una
linea de trabajo sobre ER, para conocer la situacion de estas patologias. Como
resultado, se publicaron una serie de trabajos sobre ER a partir de la informacion
disponible en el Registro Regional del CMBD-AH y se creo el Sistema de Informacion
sobre Enfermedades Raras (SIER). Posteriormente el SIER ha incorporado otras
fuentes de diferentes dmbitos (sanitario, servicios sociales) y se ha desarrollado la
normativa que regula su funcionamiento, asi como su gestion. Se trata de un registro de
base poblacional orientado a integrar toda la informacion disponible en diversas fuentes
sobre las personas con alguna enfermedad rara, con la finalidad de favorecer el estudio
de estas enfermedades, mediante el analisis de sus determinantes o causas, incidencia,

prevalencia, evolucion y la actividad asistencial.

Segun la dltima informacion publicada, el nimero de personas registradas en SIER a 31
de diciembre de 2013 fue de 88.583, de las cuales 87.310 (98,6%) eran residentes en
la Region de Murcia. Del total de personas registradas, 22.335 habian fallecido con
anterioridad a esa fecha (25,2%), siendo el niUmero de personas vivas residentes en la
Region de Murcia hasta esa fecha de 65.125, que corresponde a un 4,4% de la
poblacion. El nimero de casos fue de 75.570, que supone una prevalencia global de
515,2 casos por 10.000 habitantes, con tasas similares en mujeres (516,1) y hombres
(513,6). ElI mayor nimero de casos corresponde al grupo de 5 a 9 afios para los
hombres, y al grupo de 75 a 79 afos entre las mujeres; mientras que las prevalencias
més elevadas se registran en los grupos de edad avanzada en ambos sexos. Las
anomalias congénitas suponen el 25% de los casos, y el segundo grupo que genera
mayor numero de casos es el de las enfermedades endocrinas, de la nutricion,

metabdlicas y de la inmunidad (15,5% del total).

Uno de los ejes prioritarios de desarrollo del SIER es asegurar una representatividad
poblacional, motivo por el cual incorpora un gran nimero de fuentes de informacion (42
en 2014), la mayoria de origen hospitalario. Pese a esto, todavia existe margen de
mejora en su cobertura, mediante la incorporacién de nuevas fuentes de origen
hospitalario (unidades clinicas de especial interés no integradas) y sobre todo de origen
extra hospitalario (atencion primaria, etc.), ya que existen entidades clinicas que
generalmente no originan ingresos atribuibles a la propia enfermedad (p.ej. esclerosis

multiple, autismo, etc.).

Anualmente, el SIER procesa alrededor de 30.000 informes normalizados, en algo

menos de la mitad de ellos se identifican personas posiblemente afectadas por

31



Region de Murcia
Consejerfa de Sanidad

enfermedades raras no registradas previamente y el resto de informes completa la
informacion de pacientes o enfermedades preexistentes. Tras un proceso de validacion,
para cada persona registrada se confirman o descartan una serie de diagnésticos
procedentes de las diferentes fuentes que pueden constituir por Si mismos una
enfermedad rara o bien agruparse para conformar sindromes especificos. En la
actualidad el proceso de validacion es muy exhaustivo y se efectla principalmente
mediante revisidn manual de la historia clinica de cada paciente, lo que repercute en la

celeridad del analisis de la informacion.

En cualquier caso, el desarrollo de los registros de ER es reciente y apenas existen
datos publicados acerca de la prevalencia global de las ER. Ademas, su comparabilidad
es limitada dada la variabilidad en las patologias incluidas en cada uno de ellos por la
carencia de un estandar internacional general y, en particular, de un listado comun de
patologias. Son muy numerosas las organizaciones dedicadas al diagnostico y
tratamiento de las enfermedades raras que, de manera unanime, recomiendan “un
sistema de clasificacion universal’. Entre tanto, muchas de ellas han disefiado una

clasificacion propia con la que analizan esta problemaética.

Dado el avance del SIER y segun los analisis realizados hasta el momento, la lista de
cbdigos CIE (Clasificacion Internacional de Enfermedades) empleada en la actualidad
resulta limitante. Pese a la exhaustividad de los procesos de validacidén antes citados, la
propia definicién de “Enfermedad Rara”, que responde a una seleccién de cédigos de la
CIE, resta especificidad a la informacion proporcionada en los analisis. Sin dejar de
contemplar los acuerdos para la integracion con el Registro Nacional de enfermedades
raras, disponer de una lista reducida de enfermedades con la que trabajar permitira
proporcionar informacion de mayor utilidad para la asistencia sanitaria y para los propios

afectados.

Por todo ello, el desarrollo del SIER debe centrarse en incrementar su representatividad
y exhaustividad, mejorar la calidad y celeridad de los procesos de validacién, mejorar el
analisis de la informacion contenida y poner en marcha herramientas de evaluacion de
la calidad de vida de los afectados, ya que este es el fin Gltimo con el que fue creado el

registro.

Por otra parte, existen otros registros poblacionales de larga trayectoria ho especificos
de ER, dentro de los cuales se contempla la recogida y procesamiento de informacién

sobre dichas enfermedades. Estos son el Registro de Cancer y el Registro de Mortalidad
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de la Direccion General de Salud Publica, adscritos al Servicio de Epidemiologia. La
informaciéon contenida en ellos completa el panorama sobre la epidemiologia de las

enfermedades raras en la Regién de Murcia.

El Registro de Cancer de la Region de Murcia es un registro de base poblacional que
recoge de forma sistematica y continuada todos los casos incidentes de cancer
diagnosticados en residentes de la Regioén de Murcia desde 1981. La Regién de Murcia
participa en el proyecto sobre vigilancia de tumores malignos raros (TMR) en Europa
(proyecto RARECARE) a través del Registro de Cancer. Las estimaciones en Europa
procedentes de este proyecto apuntan a una incidencia de TMR de 108/100.000
habitantes, con mas de 500.000 casos nuevos diagnosticados cada afo, que suponen
el 22% de todos los tumores malignos. La supervivencia es menor del 50%, por debajo

de la supervivencia global los tumores malignos (65%).

La definicion de tumor maligno raro mas ampliamente aceptada es la establecida por
RARECARE, que incluye a los que tienen una incidencia bruta media anual inferior a 6
casos por 100.000 habitantes. En cambio, utilizando este punto de corte hay que tener
en cuenta otros criterios como la localizacién anatomica, el tipo histolégico o variables
sociodemograficas, como la edad o el sexo. Un tumor puede ser frecuente pero raro en
un grupo de edad determinado (p.ej. cancer de préstata en varones menores de 50
afios), o en un sexo determinado (p.ej. cancer de laringe en mujeres). Al aplicar los
criterios de localizacion anatomica y sexo de REpIER a los datos de incidencia del
periodo 2003-2007 del Registro de Cancer, se concluye que 35 localizaciones podrian
considerarse TMR en hombres y 39 en mujeres (incidencia <6x100.000 hab.). Ademas,
establecer este umbral plantea el problema de que los tumores con incidencia alrededor

de 5/100.000 en unos periodos se podrian considerar TMR y en otros no.

En la aplicacion de los listados desarrollados por el proyecto RARECARE los tumores
se definen segun tres niveles de especificidad (capas) y la combinacion de criterio
morfoldgico y topogréfico. Creando un sistema de codificacion que haga referencia a las
tres capas y alcanzando un acuerdo sobre los tumores malignos raros a incluir en la
informacién epidemiolégica procedente del Registro de Cancer se podria monitorizar de

forma continua la incidencia y supervivencia de los TMR en la Region de Murcia.

La informacién publicada sobre la mortalidad por ER en Espafia es también escasa, no
existiendo hasta la fecha un andlisis conjunto a nivel estatal ni a partir del Registro de

Mortalidad de la Region de Murcia. Se ha estimado la mortalidad causada por
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enfermedades raras en algunas CCAA, siendo los periodos de evaluacion diferentes, y
el listado de enfermedades incluidas para el computo global no comparable. Teniendo
en cuenta que ademas puede existir una distribucion geografica diferencial de factores
etiologicos es dificil extraer una imagen general de la mortalidad por las enfermedades

raras.

De nuevo, el principal problema para el estudio de la mortalidad de las enfermedades
raras es disponer de un listado consensuado de causas de muerte que contemplen
dichas enfermedades, establecer una correspondencia con la CIE-10 morfologica,
topogréfica y validar dicha correspondencia. En Espafia esta disponible una version
propia de abril de 2015 que incluye 1.326 entidades de casi todas las grandes causas
de muerte, excepto en enfermedades infecciosas y parasitarias, neoplasias, patologias

del embarazo, parto y puerperio en mujeres, y afecciones perinatales del nacido.

Ademas se deben seleccionar indicadores de frecuencia absoluta y relativa de
mortalidad adecuados para el estudio de las ER, teniendo en cuenta su caracterizacion
y comparacion poblacional, asi como su marco etario por afectar potencial y

principalmente a los grupos de edad infanto-juveniles.
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INFORMACION

Hasta hace poco tiempo, la baja frecuencia de estas enfermedades habia ocasionado
la invisibilidad de las mismas, o incluso ciertos problemas de insercién social y estigma.
Como consecuencia de ello apenas se disponia de informacion elaborada para un
abordaje en los diferentes &mbitos (asistencial, educativo, de insercion social o laboral,

familiar) que a su vez fuera coherente y promoviera un abordaje integral.

Sin embargo, la elevada complejidad y afectacion en la calidad y esperanza de vida de
aquellos que las padecen, han hecho que en los Ultimos afios se tome conciencia del
importante problema de salud publica que constituye. Las asociaciones de afectados,
FEDER a nivel nacional y EURORDIS a nivel europeo, han jugado un papel clave en
este proceso. Como consecuencia se han puesto en marcha distintas iniciativas que,
desde los diferentes ambitos, buscan mejorar la respuesta actual a este problema

mediante actuaciones coordinadas.

Como punto de partida, el acceso a la mejor informacion disponible sobre las diferentes
enfermedades, su diagndstico, el mejor abordaje terapéutico o los recursos educativos,
laborales y sociales que estan a disposicion mejorarian la atencion integral de los
afectados y sus familiares. Es deseable por tanto que las administraciones publicas
ofrezcan informacién y orienten a los pacientes y sus familiares, de forma sistematica y

no a demanda del afectado.

En el actual marco de la “Sociedad de la Informacién” las tecnologias (especialmente
internet) facilitan enormemente la creacion, distribucién y adquisicion de la informacion.
El libre acceso a la misma consigue salvar numerosas barreras, especialmente
relevantes en el caso de los afectados por enfermedades raras, y puede facilitar a
afectados y familiares informacién preliminar sobre aspectos de la enfermedad y los
recursos que pueden ser Gtiles de una manera mas rapida, igualitaria y justa. De la
misma manera, la disponibilidad en la red de esta informacion para los profesionales de
las administraciones que trabajan al servicio de los afectados puede facilitar la
coordinacion entre ellos y ampliar los recursos ofrecidos. Para conseguir estos objetivos
es esencial elaborar y actualizar guias de servicios, recursos y procedimientos, y
ponerlas a disposicién de los profesionales y ciudadanos en la red de forma accesible y

comprensible.
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Una de las mayores iniciativas internacionales y de mayor utilidad en el &mbito de las
enfermedades raras es ORPHANET. Esta es una base de datos de informacion de
enfermedades raras y de medicamentos huérfanos, que da acceso a listados de ER e
informacion sobre las mismas, de medicamentos huérfanos y un directorio de centros
de referencia, laboratorios, proyectos de investigacion, registros, redes, plataformas y
asociaciones de pacientes de los 37 paises miembros. Ademas ofrece diferentes
servicios, entre ellos, una herramienta de soporte al diagnostico (blsqueda por signos
y sintomas), boletines (Orphanews Europe), informes y estudios tematicos. Los portales
nacionales, acceden al portal internacional e incluyen informacion de relevancia a nivel

nacional.

En Espafia, en el afio 2002 el Instituto de Salud Carlos III (ISCIII) cre6 el Centro de
Investigacibn sobre Anomalias Congénitas, que incluyé al Grupo de Estudio
Colaborativo Espariol de Malformaciones Congénitas (ECEMC). Este centro dispone de
servicios de informacion sobre teratdgenos: uno dirigido a los profesionales médicos
(SITTE-Servicio de Informacion Telefénica sobre Teratdgenos) y otro para la poblacion
general (SITE-Servicio de Informacion Telefénica para la Embarazada). También pone
a disposicion de la poblacion unas hojas informativas (PROPOSITUS), sobre aspectos

relevantes y actualizados para la prevencion de defectos congénitos.

El Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER) publicé en 2004 la “Guia de
enfermedades raras: un enfoque practico”, que proporciona informacion sobre unas 400
ER, sus aspectos clinicos y los recursos terapéuticos y sociales disponibles, asi como

aspectos relacionados con la discapacidad y recursos para la ayuda mutua.

En la Region de Murcia se dispone de Planes y Programas de promocioén de la salud
(Plan Integral de Atencion a la Mujer o PIAM, Programa de Atencién al Nifio y al
Adolescente o PANA) que, sin ser especificos de las enfermedades raras, contemplan
actividades de prevencién y diagnostico precoz de las mismas. Dichos planes se
encuentran disponibles en la Web de murciasalud. Otros recursos asistenciales (Unidad
de Genética Médica, Centro de Bioquimica y Genética Clinica, Centros de Referencia
Estatal para el diagnéstico o tratamiento de ER, unidades clinicas con experiencia en el
diagndstico y seguimiento de algunas ER) o son de dificil acceso o no se encuentran

disponibles en la Web de Murcia salud.

En relacion a los recursos terapéuticos, la Comision Regional de Farmacia y Terapéutica

(CRFT) tiene, entre otras funciones, la de garantizar el acceso equitativo a los
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tratamientos, que en este caso incluye tratamientos complejos, de uso compasivo,
terapias avanzadas y medicamentos huérfanos, existiendo dentro de la comision un
grupo de trabajo de medicamentos huérfanos especifico. La pagina web de la CRFT
pone a disposicion del publico informes de posicionamiento terapéutico, pudiendo
ampliarse esta informacion publica con otros contenidos de interés para los afectados,

como los procedimientos para acceder a determinados tratamientos.

Por otro lado, la Region de Murcia ha sido pionera en poner a disposicion de los
afectados por errores innatos del metabolismo (EIM) de especial seguimiento,
procedimientos y ayudas econémicas para la dispensacion de alimentos de dificil
adquisicion, que son considerados como tratamientos dietoterapéuticos para estas
enfermedades. Los procedimientos para la solicitud de ayudas del Servicio Murciano de
Salud para estos tratamientos, y otros disponibles, como las ayudas para la adquisicion
de productos ortoprotésicos, se encuentran accesibles en la seccién de personas con
discapacidad de la web de la Comunidad Auténoma de la Regién de Murcia, pudiendo

estar disponibles en la web también desde el &mbito sanitario.

En definitiva, es posible mejorar la visibilidad de la informacién sobre los recursos
sanitarios disponibles para las personas con ER en la Regién a través la Web de la
Consejeria de Sanidad, unificando los contenidos relacionados directa o indirectamente
con ellas. De la misma manera, para los profesionales sanitarios estos contenidos, u
otros mas especificos de ER, se encuentran disponibles pero también dispersos en la
Pagina web interna del Servicio Murciano de Salud (SoMoS+). Estos aspectos pueden

contemplarse en los procesos de remodelacion de dichas péaginas.

Aunque las enfermedades raras pueden manifestarse a cualquier edad, la mayoria de
ellas comienzan a debutar durante la edad pediatrica, por lo que repercuten
directamente en su educacion. En la Region de Murcia, el nimero de casos de en edad
escolar con enfermedades raras registradas en el SIER a 31 de diciembre de 2013 fue
de 15.599, de los cuales 546 tenian una discapacidad reconocida oficialmente. Dichas
enfermedades pueden acarrear en ocasiones ciertas dificultades de aprendizaje o

necesidades educativas especiales que deben ser cubiertas.

El alumnado con ER que requiera de determinados apoyos y atenciones educativas
especificas, se considera, en el marco normativo actual, como alumnado con
necesidades especificas de apoyo educativo por condiciones personales. Si de dicha

enfermedad se deriva ademas una discapacidad o trastorno grave de conducta, seria
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considerado como alumno con necesidades educativas especiales. El personal del
centro educativo, junto con los Equipos de Orientacion Educativa y Psicopedagdgica
identifica las necesidades de apoyo para su adecuada escolarizacibn en centros

ordinarios y proponen las adaptaciones curriculares especificas si es preciso.

Para aquellos alumnos con largos periodos de hospitalizacion y convalecencia en
domicilio, como es el caso de los nifios con una ER, la atencion educativa es prestada

por el Equipo de Atencion Educativa Hospitalaria y domiciliaria (EAEHD).

Pese a todo lo expuesto, la mayoria de las dificultades con las que el nifio afectado por
una enfermedad rara se encuentra, no dependen tanto de la propia enfermedad ni de
su rendimiento académico como de las consecuencias sociales que se derivan de ellas.
La Consejeria de Educacion, Formacion y Empleo dispone de normativa, informacion y
recursos desarrollados para la atencion a la diversidad, incluyendo aspectos de
sensibilizacion de la comunidad educativa que fomenten el respeto a las diferencias, la

tolerancia, la dignidad de todas las personas y la igualdad de oportunidades.

La informacion y los recursos asociados relacionados con estos aspectos se pueden
encontrar en las paginas web de atencion a la diversidad de la Consejeria de Educacién
y de la Universidad de Murcia. Aunque no son exclusivas para las enfermedades raras
son de gran utlidad, para los afectados, sus familias y los profesionales. Por
consiguiente, en el ambito educativo la disponibilidad de informacion y recursos para los
nifnos con ER, se encuentra estructurada y accesible, de manera que puede ser ofertada

a las familias cuando sea necesario.

Obtener y mantener un puesto adecuado de trabajo es un aspecto esencial para la
insercion social de las personas adultas con ER y, por extension, para el fomento de su
autonomia y nivel de autorrealizacion personal. Teniendo en cuenta que en la Region,
segun ultimos los datos aportados por el SIER, una de cada tres personas afectadas
presentan algun grado discapacidad reconocido, resulta especialmente importante tener
acceso a los recursos y medidas orientadas al fomento del empleo de las personas que
presentan dificultades. En la legislacién espafiola se contemplan medidas generales
para la promocion y apoyo a la insercion laboral de las personas trabajadoras con
discapacidad. En la Region de Murcia, la Consejeria de Desarrollo Econémico, Turismo
y Empleo dispone de servicios de orientacion laboral, y promueve medidas de fomento

para el empleo ordinario o en centros especiales, entre otros servicios y prestaciones.
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No obstante, es posible mejorar el acceso a la informacion sobre estos recursos y los
procedimientos de solicitud tanto a los profesionales de diferentes dmbitos (educativo,
social, sanitario) como a los afectados por ER que presenten alguna discapacidad. Es
especialmente importante mantener actualizados a los profesionales de las oficinas de
empleo sobre los recursos especificos para las personas con discapacidad. Todo ello
es posible mejorando la visibilidad de los mismos y la adaptacién de los contenidos para
facilitar su comprension. En el area para personas con discapacidad de la pagina web
de comunidad auténoma se concentra una buena parte de esta informacion, sin ser ésta

una pagina de referencia para la busqueda de empleo.

El alto grado de discapacidad o dependencia provocado por la mayoria de las
enfermedades raras, su complejidad y su curso cronico, ocasionan un deterioro de la
calidad de vida de los afectados y sus familias que deben recibir el soporte adecuado
desde los servicios sociales. Asi, la simple sospecha de una de estas enfermedades en
un recién nacido y hasta la edad de 6 afios deberia poner en marcha los mecanismos
de coordinacion inter-institucionales precisos para ofertar desde el primer momento una
atencion temprana de calidad, integral y gratuita. También se deben facilitar desde los
servicios sociales recursos y ayudas para la correcta atencién en el domicilio y el
necesario respiro familiar, los medios de soporte u otras ayudas que no puedan ser
cubiertas por los centros educativos y que faciliten la adaptacion e integracion del nifio
en el centro, y otras que promuevan el mantenimiento del maximo nivel de autonomia
en posteriores etapas de la vida. Entre estas ultimas figura la capacitacion psicosocial
de las personas afectadas, con el fin de conseguir el maximo desarrollo de sus
capacidades personales y laborales para mejorar sus posibilidades de integracion social

y mejorar en su calidad de vida.

Los Centros de Servicios Sociales de las Entidades Locales son la puerta de entrada al
sistema de servicios sociales en la Region de Murcia. Esta estructura de primer nivel se
dirige a la poblacion general y ofrece la primera orientacion y valoracion, derivando a los
servicios sociales especializados si fuera necesario. Ademas de la informacion aportada
por estos centros, las web del Instituto Murciano de Accion Social (IMAS) y de la
Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades recogen diversa informacion de
interés sobre recursos sociales para personas con discapacidad y los procedimientos
de solicitud. No obstante, estos contenidos web, de interés para las personas afectadas

por una enfermedad rara, pueden estan en ocasiones dispersos, duplicados, o con
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diferentes niveles de actualizacion. Asi, su accesibilidad puede entrafiar cierta dificultad

para las personas con discapacidad.

Por otro lado, el Servicio de Orientacion e Informacién (SIO) de la Federacion Espafiola
de Enfermedades Raras (FEDER) proporciona informacion actualizada sobre la
sintomatologia de las enfermedades, recursos y especialistas especificamente dirigidos
a este colectivo y facilita el contacto e intercambio de experiencias entre personas

afectadas por la misma patologia o grupo de patologias.

Ademas, desde el &mbito asociativo se han promovido diversos estudios en Espafia que
identifican los recursos existentes y las necesidades aun pendientes de cubrir. Asi, los
estudios ENSERio de 2009 (“Estudio sobre situacion de las Necesidades Socio
sanitarias de las personas con enfermedades raras en Espafia”) y de 2012 (“Por un
modelo sanitario para la atenciébn a las personas con enfermedades raras en las
Comunidades Autonomas”) aportan la vision de las experiencias y expectativas de los
propios afectados. Otros trabajos realizados en 2012 se centran en aspectos
asistenciales, como son el “Mapa de Recursos Sanitarios para la atencion a las
Enfermedades Neuromusculares” y “Recursos Asistenciales y de Investigacion en
Enfermedades Raras Ubicados en la Comunidad de Madrid” realizado por el lIER y

promovido entre otras entidades también por FEDER.

Gracias al intenso movimiento asociativo generado y al fructifero trabajo colaborativo de
varias asociaciones de afectados, la Region de Murcia se ha convertido en referente en
la atencién a las personas con una enfermedad rara no sélo en su territorio, sino también
a nivel nacional e internacional. Asi, miembros de diferentes asociaciones participan en
foros de debate y mesas de diversos ambitos (cientifico, politico, etc.), asi como en
grupos de trabajo y en la elaboracion de propuestas, material y documentacién de gran
valor para instituciones y afectados. De esta manera, por ejemplo, se ha conseguido
proporcionar un marco formativo internacional a través de la realizacién del
encuentro de familias y del congreso de enfermedades raras que se celebra

anualmente.

También a través del movimiento asociativo se han inaugurado diversos centros de
atencion integral y Servicios de Informacién y Orientacion a familias y personas con una
enfermedad rara en la Region de Murcia, que en muchas ocasiones son el referente
para afectados e instituciones. Muchos de estos centros forman parte de la red de

servicios sociales a través de convenios y conciertos con las administraciones.
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PREVENCION, DETECCION PRECOZ Y DIAGNOSTICO

La Organizacion Mundial de la Salud establece tres niveles de prevencion para las
enfermedades: 1) primaria, que evita la adquisicion de la enfermedad; 2) secundaria,
para detectar la enfermedad en estadios precoces y establecer medidas que pueden
impedir su progresion y 3) terciaria que comprende medidas de tratamiento y
rehabilitacion para ralentizar su progresion y la aparicion o el agravamiento de
complicaciones y secuelas, intentando mejorar la calidad de vida. Un cuarto nivel de
prevencidn hace referencia a aquellas actividades sanitarias que atentan o evitan las

consecuencias de las intervenciones innecesarias o excesivas del sistema sanitario.

En el ambito de las enfermedades raras, las mas frecuentes son las de origen genético
y son pocas las que permiten una prevencion de la exposicion externa a factores cuya
asociacion a la aparicion de estas enfermedades haya quedado demostrada. En estos
casos la prevencion primaria se lleva a cabo promoviendo habitos saludables en la
poblacion, junto con la atencion a las mujeres antes de la concepcién y en los primeros
meses de la gestacion, para evitar la exposicion a dichos riesgos, asi como el adecuado

control de la toma de farmacos y manejo de enfermedades crénicas.

El Centro de Farmacovigilancia de la Region de Murcia (CFVRM) tiene asignadas entre
sus funciones la difusion de informacion relacionada con los posibles efectos de los
medicamentos administrados en el embarazo, o sus perfiles de seguridad. Ademas
desarrolla el programa de notificacion de Reacciones Adversas a Medicamentos (RAM),
integrando de manera continuada informacion para la supervision de medicamentos o
para la realizacion de estudios que evalien su seguridad. En relacion a las
enfermedades raras, resulta especialmente Util vigilar eventos relacionados con
medicamentos que aparecen con una baja frecuencia o que afectan a poblaciones
especiales (embarazas, recién nacidos,...), retroalimentando asi la informacién

generada para la prevencién primaria.

También se puede reducir la incidencia de algunas enfermedades raras de origen

genético, mediante el adecuado asesoramiento genético, junto con el diagnostico
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preimplantacional y/o prenatal. Asi, en la fase pre-concepcional, el Programa Integral de
Atencion a la Mujer de la Regién de Murcia (PIAM) incluye una serie de actuaciones
preventivas para realizar desde atencion primaria: evaluacion de riesgo reproductivo o
de enfermedades de tipo hereditario (con derivacion a la Seccion de Genética Médica
en caso necesario), consejo nutricional y de estilo de vida saludable, evaluacién de
exposicion a teratdgenos antes del embarazo, etc. Estas actuaciones pretenden situar
a la mujer en el mejor estado de salud posible previo a la concepcion, ya que la
organogénesis como periodo de mayor vulnerabilidad para el embrion tiene lugar en las
10 primeras semanas después de la Ultima menstruacion y por tanto, en numerosas
ocasiones, antes de que la mujer conozca su gestaciéon. En el PIAM se describen dichas
actuaciones, pero es preciso potenciar la ejecucion de las mismas desde la atencién
primaria y proporcionar al clinico informacion y protocolos para el cribado de

exposiciones medioambientales teratogénicas.

Por otro lado, desde el Servicio de Pediatria del Hospital Clinico Universitario Virgen de
la Arrixaca (HCU Virgen de la Arrixaca) se ofrece informacién personalizada sobre los
riesgos y efectos relacionados con la exposicion a toxicos durante la etapa reproductiva,
el embarazo y la lactancia. También se han realizado esfuerzos para facilitar el acceso
de los profesionales sanitarios de la Region al servicio del SITTE (Servicio de

Informacion Telefénica sobre Teratégenos Espafiol) del lIER.

Durante el periodo pre-concepcional también se puede recurrir a procedimientos de
diagndstico preimplantacional y técnicas de reproduccién humana asistida (RHA) con
fin preventivo, si los progenitores son portadores o0 estan en riesgo de transmitir una
enfermedad genética. EI SMS actualmente asume el estudio y la indicacion de las
técnicas de RHA con recursos propios y su realizacidon se efectia en centros

concertados.

Para la prevencion secundaria de determinadas enfermedades raras se dispone de una
serie de actuaciones durante el periodo prenatal y neonatal, orientadas a su deteccion
precoz para establecer medidas que puedan impedir su progresion. Sin embargo, una
de las dificultades mas significativas a las que se enfrentan las personas afectadas y
sus familias, es conseguir un diagnéstico correcto en un plazo de tiempo aceptable.
Dicho retraso puede conllevar el empeoramiento clinico al no tener acceso a un abordaje

terapéutico temprano.
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En la etapa prenatal, y enmarcado en el subprograma de atencion al embarazo, parto y
puerperio, el PIAM contempla el cribado combinado del primer trimestre para la
deteccion de las aneuploidias cromosomicas mas comunes y la indicacion de técnicas
invasivas adicionales (amniocentesis, biopsia de corion) para confirmacion diagnéstica
en caso necesario. Los Servicios de Ginecologia y Obstetricia de los hospitales del SMS
llevan a cabo el denominado diagnéstico prenatal, que implica la aplicacion de técnicas
ecograficas, citogenéticas, bioquimicas y moleculares que permiten la deteccion de
anomalias congeénitas fetales y enfermedades genéticas. El diagndstico prenatal incluye
el cribado combinado aplicado a todas las gestantes, asi como los métodos solo

dirigidos a la poblacion de riesgo de trasmitir una enfermedad genética.

La valoracion del riesgo en funcién de los resultados de las pruebas de cribado y el
diagnostico prenatal se realiza en los hospitales pertenecientes al Servicio Murciano de
Salud. Para mejorar dicha valoracion es necesario unificar el protocolo de la ecografia
y coordinar la realizacion de los marcadores junto a la ecografia, de manera que todos
los resultados se encuentren disponibles para su valoracién conjunta por un

especialista.

Una vez confirmado el diagnostico prenatal precoz de una ER, se debe facilitar a la
pareja la toma de decisiones poniendo a su disposicion informacion sobre la enfermedad
y los recursos asistenciales existentes en la Region 6 fuera de ella, preferiblemente a
través de un equipo multidisciplinar de expertos en la materia, que debe incluir
necesariamente profesionales especializados en asesoramiento genético. Una de las
opciones previstas legalmente es la interrupcion de la gestacion. En la Region de Murcia
existen centros concertados por el Servicio Murciano de Salud para las interrupciones
de las gestaciones precoces. Las interrupciones tardias son valoradas por el Comité
Clinico Regional ubicado en el Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca (HCU
Virgen de la Arrixaca), y son atendidas fuera de la red asistencial publica, mediante
conciertos con centros privados de la Region, o, en algunas situaciones, en otras
autonomias. Se debe evitar, sin embargo, la peregrinacién de la pareja por diversos
centros y especialistas y la repeticion de pruebas, siendo lo idéneo para la salud fisica
y mental de la mujer que la interrupcién de la gestacion de un feto con sospecha de ER

se realizara dentro de la red publica de nuestra Region.
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En la etapa neonatal se lleva a cabo el Programa de Cribado Neonatal de las
enfermedades endocrino-metabdlicas (PCN), dirigido a todos los recién nacidos, tanto
de hospitales publicos como privados. Su principal objetivo es la deteccion precoz de
algunas ER para instaurar el tratamiento de los casos detectados lo més rapido posible,
y asi evitar o minimizar los dafios en el recién nacido. Este es un Programa que viene
determinado por la normativa que regula la cartera comdn béasica de servicios
asistenciales del Sistema Nacional de Salud y la lista basica de enfermedades que

actualmente forman parte del mismo esta establecida.

En la Regién de Murcia, el Programa de Cribado Neonatal se desarrolla en el laboratorio
de Metabolopatias del Centro de Bioquimica y Genética Clinica (CBGC), ubicado en el
HCU Virgen de la Arrixaca. Ademas de las enfermedades determinadas
normativamente, este laboratorio realiza, el cribado de otras patologias y otros Errores

Innatos del Metabolismo (EIM) que no forman parte del PCN.

Las enfermedades y trastornos de base genética son muy numerosos, lo que provoca
una continua evolucion de los andlisis genéticos para su deteccion. Este hecho, junto
con la baja prevalencia de las mismas, ha conducido a que el MSSSI concretara los
aspectos fundamentales de la cartera de genética, dentro de la cartera de servicios
comunes del SNS. Asi, define el consejo genético (0 asesoramiento genético), los
grupos de patologias para los que se indicara dicho asesoramiento, los tipos de analisis
genéticos y los criterios para la indicacion de cada uno de ellos. Por otro lado la
normativa vigente establece que la indicaciébn de los andlisis genéticos con fines
sanitarios debe vincularse sistematicamente al asesoramiento genético y ambos
procesos deberan ser efectuados por personal cualificado y llevarse a cabo en centros
acreditados que reunan los requisitos de calidad establecidos. Asimismo, la autoridad
autonomica o estatal competente debe acreditar los centros, publicos o privados, que

puedan realizar analisis genéticos.

El Centro de Bioquimica y Genética Clinica (CBGC) actualmente desarrolla tres
programas asistenciales que abordan todas las areas de analisis genéticos: anomalias
cromosomicas, enfermedades hereditarias del metabolismo y alteraciones moleculares,
incluyendo el cancer hereditario. Los tres laboratorios estan acreditados desde el afio
2014 por la ENAC bajo la norma UNE-EN ISO 15189. Durante el afio 2015 realizaron

andlisis genéticos a 23.265 pacientes, de los que 17.713 eran recién nacidos del
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Programa de Cribado Neonatal y se detectaron 538 casos con distintas enfermedades

0 anomalias genéticas.

El objetivo del CBGC es mantenerse actualizado y ampliar el acceso a nuevas técnicas
de diagndstico con la mayor fiabilidad, calidad y eficiencia. De este modo, en el afio
2007 introdujo la técnica de espectrometria de masas en tdndem con lo que se amplio
el numero de enfermedades incluidas en el PCN y posteriormente la técnica de
arrayCGH para mejorar la resolucién y diagnostico de las anomalias cromosomicas.
Recientemente el CBGC ha afiadido la tecnologia de Secuenciacién Masiva (NGS) que
va a permitir la mejora en el diagnostico de las enfermedades genéticas y abordar los

estudios de NGS que actualmente se externalizan.

La Regién de Murcia también cuenta con la Seccién de Genética Médica y Dismorfologia
del HCU Virgen de la Arrixaca, que realiza actividades de diagnostico clinico y
asesoramiento genético a: personas afectadas o con sospecha de una enfermedad de
origen genético, teratogénico o anomalias congénitas; a personas con familiares con
diagnostico o sospecha de una enfermedad genética; a gestantes afectas de una
enfermedad genética o antecedentes de hijo afectado o en la que se detectan anomalias
congénitas fetales; asi como a parejas con infertilidad. Los pacientes son remitidos
desde cualquier ambito asistencial. En ella se atendi6é en 2015 a 3.563 pacientes y se
solicitaron 2.114 estudios genéticos, realizados en el mismo hospital o en laboratorios

nacionales y extranjeros.

La implantacion del Programa de Cribado Neonatal se debe acompanfar del desarrollo
por parte del MSSSI de un sistema de informacién que permita realizar un correcto
seguimiento y evaluacién de estos programas y de protocolos consensuados en el
marco del Consejo Interterritorial del SNS que permitan abordar en todas las CCAA, de
manera homogénea y de acuerdo a criterios de calidad, los procesos de cribado. Existen
protocolos individualizados para cada una de las patologias del PCN donde se
especifican los algoritmos diagnosticos y circuitos de derivacion del paciente a las

unidades clinicas con experiencia en el seguimiento correspondiente.

Por ultimo, el Programa de Atencion al Nifio y al Adolescente (PANA), implantado en
todos los centros de salud con unas altas tasas de cumplimiento, detecta alteraciones

del desarrollo que pueden servir por si mismas de sefiales de alerta para el diagndéstico
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precoz de las ER. Ademas incluye los protocolos de coordinacion y actuaciones
educativo - sanitarias para la deteccion e intervencion temprana en los trastornos del
espectro autista y de deteccion y diagndstico del trastorno por déficit de atencion e

hiperactividad, en ocasiones asociados a enfermedades raras.
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ATENCION SANITARIA

Las enfermedades raras o de baja prevalencia, son enfermedades, en su mayoria de
origen genético, y de caracter crénico y discapacitante. En este contexto, las
enfermedades raras se convierten en un desafio para los sistemas de salud, incluyendo
tanto enfermedades bien conocidas y con posibilidad de tratamiento, como otras menos
conocidas y de dificil abordaje. Las enfermedades genéticas representan una causa
sustancial de morbi-mortalidad, presentando el 3% de los recién nacidos alguna
anomalia o enfermedad genética, lo que en Regidén de Murcia supondria mas de 500
recién nacidos con anomalias congénitas/afio de entre los mas de 18.000 nacimientos.
Ademas, se estima que el 8% de la poblacidn desarrollara alguna enfermedad de origen
genético antes de los 25 afios, constatando que los factores genéticos desempefian un

papel predominante en aproximadamente 1/3 trastornos crénicos de la edad adulta.

Para los afectados por una enfermedad rara, la atencion primaria (AP) juega un papel
esencial, siendo la principal via de acceso al sistema sanitario y un elemento clave para
asegurar la continuidad asistencial y la integracion con dispositivos de otros ambitos.
Los profesionales de atencidon primaria (especialmente los pediatras y los médicos de
familia) deben estar formados en la deteccion de las ER y disponer de herramientas que
alerten de la sospecha de diagndstico. Asi mismo, deben ser los responsables del
seguimiento del paciente y la referencia para el mismo, sus familiares y el resto de
profesionales. Para ello se deben determinar los circuitos asistenciales y disponer de
herramientas que permitan mantener un flujo agil entre la atencién sanitaria primaria y
especializada, asi como el ensamblaje con otras actuaciones sanitarias
complementarias. La complejidad del diagnéstico y seguimiento las enfermedades raras
obliga a estos pacientes y sus familiares a realizar numerosos desplazamientos a
centros sanitarios, en ocasiones alejados de su domicilio, a lo que se afiade las
limitaciones de la movilidad que presentan muchos afectados o la dificultad para
conciliar la vida laboral de sus cuidadores. En este contexto es de gran ayuda la figura
de un gestor de casos, como el que dispone el Area de Salud IX (dedicada actualmente
a la cronicidad, pero que podria incorporar la atencion a las ER entre sus actividades),

por lo que seria necesario ampliar esta figura al resto de areas de salud.

47



Region de Murcia
Consejerfa de Sanidad

Otra dificultad a la que se enfrentan los pacientes y profesionales sanitarios de AP es la
falta de visibilidad de los recursos de atencion especializada para las ER existentes en
la Region. Estas unidades con experiencia en el diagndéstico y abordaje de determinadas
ER identificadas deberian conformarse como una red completa de unidades de

referencia estatal y autondmica, ampliarse y estar accesible desde la atencion primaria.

En este sentido, son conocidas las dificultades sobreafiadidas que las personas
afectadas por una ER tienen para la obtencion del diagnostico y del acceso al
tratamiento debido a la escasez de conocimientos cientificos en muchos casos, a la falta
de experiencia en el manejo clinico y de investigacion en este campo. Con esta
orientacion, el 28 de noviembre de 2006 se constituy6 el Comité de designacion de los
Centros, Servicios y Unidades de Referencia (CSUR) para el Sistema Nacional de Salud
(SNS), dependiente del Consejo Interterritorial del SNS (CISNS). Dicho Comité propone
las areas de conocimiento sobre las que actuar y su priorizacion, en segundo lugar las
patologias, técnicas, tecnologias y procedimientos (PTTP) que deberian ser tratados en
unidades de referencia y, por ultimo, la propuesta de designacion de los CSUR que
cumplen los criterios establecidos y han sido acreditados. También debe elaborar los

procedimientos de derivacion de los usuarios del SNS a estos centros.

Dentro de los servicios de atencion especializada disponibles, la Seccién de Genética
Médica y Dismorfologia atiende a pacientes con sospecha de ER remitidos desde
atencion primaria, especializada, el CBGC y las distintas unidades de seguimiento del
embarazo. Ofrece una atencién integral al paciente con sospecha ER y organiza la
atencion interdisciplinar, diagndstico, seguimiento y asesoramiento genético, tanto al

afectado como a su familia.

Ademds existen algunas unidades clinicas con experiencia en el diagndstico y
seguimiento de diferentes ER, que atienden a pacientes con enfermedades metabdlicas,
fibrosis quistica, hemoglobinopatias, hemofilia, etc. Adicionalmente hay designados 6
CSUR que pueden atender a pacientes con determinadas ER, aunque no siempre de
manera exclusiva: de Cardiopatias familiares y miocardiopatia hipertréfica, de Ortopedia
infantil, de Esclerosis mdltiple, y de Tratamiento de las infecciones osteoarticulares
resistentes, todos ellos ubicados en el Hospital Clinico Universitario Virgen de la

Arrixaca. Existen ademas dos CSUR de Reconstruccion de la superficie ocular compleja
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— Queratoprotesis, uno en el HCU Virgen de la Arrixaca y otro en el Hospital General

Universitario Reina Sofia.

La politica sanitaria de la Union Europea ha facilitado la cooperacion entre paises en
relacién al diagnéstico y tratamiento de las personas con enfermedades raras. Esta
cooperacion tradicionalmente ha estado basada en acuerdos bilaterales y proyectos
concretos sobre temas especificos. En 2014 se inici6 la creacion de redes europeas
(European Reference Networks, ERN) para la asistencia de las enfermedades raras,
habiéndose designado para formar parte de ellas el CSUR de Cardiopatias Familiares

y Miocardiopatia Hipertrofica del Hospital Virgen Arrixaca.

La mayoria de las enfermedades raras (ER) tienen su inicio en la infancia, dos de cada
tres se manifiestan en menores de dos afos. Estos nifios son atendidos por el pediatra
y en la adolescencia son derivados para continuar su seguimiento en las unidades de
adultos. Este es un momento critico en el que surge temor e intranquilidad en pacientes
y familiares ante el cambio de equipo médico, situaciones de abandono de seguimiento,
falta de coordinacion y disparidad de criterios entre los distintos especialistas. En la
Region de Murcia existe una consulta de transicion entre la edad pediatrica y la adulta
en atencién primaria y entre los servicios de nefrologia pediatrica y de adultos en el HCU
Virgen de la Arrixaca, cuyo modelo es deseable ampliar a todos los ambitos de la

atencion sanitaria regional.

Actualmente la atencion sanitaria de los pacientes con ER se efectia de manera
segmentada y en diferentes visitas a cada especialista. La atencion sanitaria integral
requiere la constitucion de equipos interdisciplinares, para el abordaje conjunto y
simultaneo del paciente. Para la coordinacion de estas citas es fundamental la figura

mencionada del gestor de casos.

Ademdas existen otros dispositivos asistenciales sanitarios complementarios que
proporcionan cuidados en salud de una forma mas holistica. Asi, la salud mental aborda
desde las enfermedades mentales de baja frecuencia, hasta la frecuente alteracion de
la salud mental asociada a otras ER que afectan a diferentes érganos y sistemas,
(depresion, ansiedad, trastornos de la conducta asociados, etc.), o la posible
repercusion sobre la salud mental en los cuidadores y familiares. La asistencia en salud

mental en el &mbito del Servicio Murciano de Salud se desarrolla en gran medida a nivel
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comunitario, a través de la estructura de Centros de Salud Mental (CSM), que funcionan
en régimen ambulatorio pudiendo mejorarse ciertos aspectos relacionados con la

atencion a los afectados por ER y sus familiares.

Por otro lado, los pacientes con enfermedades raras son un grupo susceptible de
cronificacion y largas estancias hospitalarias, y la mayoria fallece en los hospitales. Todo
ello supone una pérdida de la calidad de vida de estas personas y de sus familias. El
objetivo de los cuidados paliativos no consiste sélo en atender a los pacientes en las
fases terminales de su vida sino también en mejorar las condiciones de hospitalizacion,
minimizar las estancias y las maniobras terapéuticas innecesarias. Los cuidados
paliativos deben comenzar cuando se diagnostica una enfermedad amenazante para la
vida y continuar independientemente de si el paciente recibe o no tratamiento de la
propia enfermedad. La Regidon de Murcia cuenta con una amplia red en cuidados
paliativos, tanto para adultos como para la edad pediatrica, que actualmente se

encuentra en proceso de actualizacion.

Dado el caracter integral de la atencion a las ER la atencién sanitaria debe estar
coordinada con otros ambitos fundamentales, tanto en su deteccibn como en su
seguimiento, como son la atencién temprana, educacion y servicios sociales. Por ello
son necesarias herramientas de conexion entre dichos ambitos, tanto protocolos de
integracion como ayudas informéticas, que conecten los agentes implicados en la

atencion a la persona afectada y a su familia.
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RECURSOS TERAPEUTICOS

Una de las caracteristicas de las enfermedades raras, es la limitacion de los recursos
terapéuticos con los que se cuenta para atender a las personas afectadas. Estos pueden
ser de tres tipos, farmacia, atencion temprana (AT) y rehabilitacion (RHB). En los ultimos
aflos han aparecido nuevos medicamentos que han supuesto un gran avance
terapéutico, pero muchas de estas enfermedades siguen sin disponer de opciones
farmacologicas especificas, por lo que, en su ausencia o de forma complementaria, la
AT y RHB permiten a las personas afectadas optimizar sus capacidades, previniendo

complicaciones y mejorando las habilidades fisicas, personales y sociales.

FARMACIA

En esta seccion se incluye un andlisis de situacion sobre los medicamentos, el material
sanitario y los productos dietéticos. Los tres son necesarios, 0 esenciales, segun el tipo

de enfermedad.

Los tratamientos farmacoldgicos destinados a las ER pueden ser de alta complejidad y
requerir de la aprobacion por autoridades sanitarias. Ademas, por su escasa utilizacion,
no abunda la informacion sobre el acceso a ellos. Las instituciones sanitarias deben
garantizar que dicho acceso sea equitativo, aplicando los mismos criterios clinicos para
el inicio de los tratamientos en cualquier centro de la Regién, y fomentar el uso de
herramientas que permitan, ademas, medir los resultados que tienen sobre la salud,
siendo éstas patologias de escasa prevalencia cuyos tratamientos pueden carecer de

evidencias robustas de eficacia y seguridad.

De igual manera, el acceso a los materiales sanitarios, coadyuvantes, y productos
nutricionales en determinadas ER puede también ser complicado y, en ocasiones,

representar una carga econdmica considerable para las familias.

En Espafia se dispone de 52 principios activos, ofertados en diferentes marcas

comerciales, catalogadas como Medicamentos Huérfanos (MH) financiados por el SNS.
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Entre ellos se encuentran medicamentos para el tratamiento de errores innatos del
metabolismo (EIM), que supusieron una gran innovacion terapéutica al no existir

previamente productos especificos para su tratamiento.

El acceso a ellos se facilita en general a través de los servicios de farmacia de los
hospitales publicos (48 principios activos) de acuerdo con los protocolos de uso vigentes
aprobados por la Comision Regional de Farmacia y Terapéutica (CRFT) o las
Comisiones de Farmacia de los hospitales. En algunos casos se facilitan desde las
oficinas de farmacia mediante receta médica y visado de inspeccidon (4 principios
activos). El desarrollo de un programa de autorizacion, seguimiento y evaluacién de
estos medicamentos garantizard el acceso en las mismas condiciones en todos los

hospitales de la Region

Adicionalmente, para aumentar el conocimiento en medicamentos destinados a ER se
precisa impulsar la investigacion con estos productos, sobre todo la realizacion de
ensayos clinicos. También existe la posibilidad de acceso precoz a aquellos MH que
estan en fase de investigacién y todavia no se han autorizado (uso compasivo),
mediante un procedimiento normalizado (RD 1015/2009) de solicitud a la Agencia

Espafola de Medicamentos y Productos Sanitarios (AEMPS).

Los medicamentos de terapia avanzada son aquellos de uso humano basados en genes
(terapia génica), células (terapia celular) o tejidos (ingenieria tisular) e incluyen
productos de origen autélogo, alogénico o xenogénico. Constituyen nuevas estrategias
terapéuticas y su desarrollo contribuirhA a ofrecer oportunidades para algunas
enfermedades que hasta el momento carecen de tratamientos eficaces. Varios grupos
de investigacion de la Regién son pioneros en terapia génica y terapia celular,
abordando lineas relacionadas con las enfermedades osteoarticulares, inmuno-
hematoldgicas o metabdlicas, entre otras, y para la linea de terapia celular estan
integrados en la Red de Terapia Celular (TerCel) en el marco de las Redes Teméticas
de investigacion cooperativa en salud (RETICS). Se cuenta ademas con la Unidad de
Produccion Celular en el Instituto Murciano de Investigacion Biomédica asociado al
Hospital clinico Virgen de la Arrixaca, siendo éste un laboratorio altamente especializado
gue cumple con la normativa vigente para la fabricacion de medicamentos de terapia
avanzada para uso clinico (Normas de Correcta Fabricacion-NCF/GMP) de la Unién

Europea. Esta Unidad esta acreditada por la AEMPS desde 2014 para garantizar que
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los productos fabricados no exponen a los pacientes a riesgos relacionados con la
seguridad, calidad o eficacia. Actualmente se encuentra autorizado para la fabricacion
de seis formas farmacéuticas y sirve medicacion para seis ensayos clinicos
desarrollados por equipos multidisciplinares de diferentes hospitales de la Regién con

colaboraciones nacionales e internacionales.

La autorizacion para la comercializacién de estos medicamentos se realiza mediante el
procedimiento centralizado por la Agencia Europea de Medicamentos (EMA por sus
siglas en inglés). Para los medicamentos de terapia avanzada de fabricacion no
industrial se requiere una autorizacién de uso (no de comercializacion) en el marco de
una institucién hospitalaria, que sera la responsable del medicamento. La autorizacion

de uso corresponde a la AEMPS.

Los productos sanitarios y coadyuvantes incluyen diversos tipos de productos
terapéuticos y ayudas técnicas imprescindibles para el seguimiento y tratamiento de las
complicaciones relacionadas con las ER (por ejemplo la dermofarmacia). La normativa
vigente regula las condiciones y requisitos para su fabricacion, investigacion clinica,
distribucion, comercializacion, dispensacion y utilizacion, de acuerdo con lo establecido
en la normativa de la Unibn Europea. Ahora bien, para mejorar el acceso de los
pacientes a estos productos en la Region, es necesario realizar un analisis
multidisciplinar de las necesidades (basado en la evidencia disponible sobre su

efectividad), y de los procedimientos de acceso y las ayudas disponibles.

El tratamiento nutricional es esencial, a veces el Unico disponible, en el abordaje
terapéutico de dete