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1. Presentacion

Me llena de satisfaccidn presentar este Il Plan de Mejora de la Atencion Sanitaria a
Personas con Enfermedades Raras de la Consejeria de Sanidad de la Comunidad de
Madrid que continua la linea que ya iniciamos en el afio 2016 con nuestro Primer Plan,
cuyo objetivo general era “mejorar de manera integral la atencién y cuidados de las
personas con enfermedades poco frecuentes y su entorno, facilitando todo el apoyo y
recursos indispensables para contribuir a mejorar la calidad de vida de las personas
afectadas por alguna de estas enfermedades”.

Bajo la denominaciéon de Enfermedades Raras (EERR), se agrupa un amplio espectro de
enfermedades de caracteristicas muy diferentes y de baja prevalencia. El Ministerio de
Sanidad aprobo la Estrategia de Enfermedades Raras en el afio 2009 que posteriormente
actualizo en el 2014. Cre6 también mediante Real Decreto 1091/2015, un Registro Estatal
de Enfermedades Raras (ReeR). En la Comunidad de Madrid se cre6 el Sistema de
Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA), mediante la
Orden 571/2015, de 9 de junio,del Consejero de Sanidad.

Este registro permite realizar un seguimiento de la prevalencia de los diferentes tipos de
enfermedades que se engloban bajo esta denominacion y aporta informacién para mejorar
la atencion sanitaria de las personas que las padecen. Madrid es una de las Comunidades
Auténomas que mas casos reporta al Registro Estatal de Enfermedades Raras (REER),
con 14.111 casos de las 29 enfermedades raras seleccionadas para la vigilancia estatal (1
enero 2023).

Una vez finalizado el periodo de vigencia del Primer Plan y tras su evaluacion, queremos
seguir trabajando con un ambicioso Plan que nos permita implementar nuevas medidas
que den respuesta a los importantes retos que supone la atencion a las personas con
estas enfermedades.

Entre estas medidas se encuentra el fomento de la investigacion y la formacion, tanto
de los profesionales como de la poblacion en general, para poder identificar sin demora
los primeros sintomas y llegar a un diagnéstico precoz. También se persigue lograr

una asistencia sanitaria integral y coordinada entre las diferentes administraciones e
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instituciones sanitarias y sociales con el fin de conseguir mejorar la calidad de vida de
estas personas que viven con una enfermedad rara.

En definitiva, perseguimos impulsar una estrategia frente a las Enfermedades Raras, en
la que todos juntos; las personas que las padecen, sus familias, los profesionales y las
instituciones, durante todo el proceso, unamos esfuerzos para conseguir una atencion
homogénea y de excelencia en el conjunto de la Comunidad de Madrid.

Una Comunidad que promueve el trabajo coordinado entre sus centros, con las demas
Comunidades Auténomas, el Ministerio de Sanidad y los organismos competentes de la
Unién Europea.

Para finalizar, quiero agradecer la participacion de todos los profesionales que han
intervenido en el desarrollo de este Plan de cuatro Consejerias de la Comunidad de
Madrid: Sanidad, Educacion, Ciencias y Universidades, Familia, Juventud y Asuntos
Sociales y Digitalizacion, asi como la colaboracion de tres entidades que representan

a la mayoria de las personas afectadas por una enfermedad rara Federacion Espaiola
de Enfermedades Raras (FEDER), el Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de
Enfermedades Poco Frecuentes (INDEPF) y la Asociacion Madrilefia de Personas con
Enfermedades Neuromusculares (ASEM). Su trabajo ha sido esencial en el desarrollo de
este documento, para conseguir que sea un plan que se ajuste a las necesidades reales
de las personas que sufren EERR y que repercuta en la mejora de su calidad de vida, en
la de sus familiares y sus cuidadores.

Muchas gracias a todos,

Dna. Fatima Matute Teresa

Consejera de Sanidad de la Comunidad de Madrid



Federacion Espanola de
Enfermedades Raras (FEDER)

Mas de medio millén de personas conviven con enfermedades poco frecuentes o estan
en busca de diagndstico en la Comunidad de Madrid. En Espana, hablamos de mas de 3
millones de personas y, en Europa, de mas de 30 millones.

Se trata de datos estimativos que reflejan, por un lado, la necesidad de informacién que
rodea las enfermedades raras y, por otro, el impacto social de las mismas. Porque si bien
se trata de patologias con baja prevalencia, lo cierto es que cada una de ellas impacta de
forma directa en una gran parte de la poblacion.

En Europa se han identificado mas de 6.313 enfermedades raras, caracterizadas cada
una de ellas por una sintomatologia diferente, incluso dentro de una misma patologia. No
obstante, pese a la heterogeneidad que existe, todas ellas enfrentan retos comunes desde
el retraso diagndstico hasta el acceso en equidad a tratamiento o recursos sociales.

Frente a ello, iniciativas como este Il Plan de Mejora de la Atencién Sanitaria a las
Personas con Enfermedades Poco Frecuentes de la Comunidad de Madrid marcan un
antes y un después. La primera edicién de este plan se puso en marcha en 2016, pero ya
antes la Comunidad venia trabajando por nuestro colectivo.

De hecho, fue un afo antes, en 2015 cuando nacio el Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA), gracias al cual hoy sabemos
con seguridad que hay minimo 443.605 (informe 2024 ) casos de enfermedades poco
frecuentes en la Comunidad.

La puesta en marcha de este primer plan madrilefio permitié aglutinar todas las iniciativas
que la Comunidad ya habia puesto en marcha para abordar las enfermedades raras, como
el propio SIERMA, pero también la Guia de Enfermedades Poco Frecuentes y el Mapa
interactivo de Unidades de Experiencia del Portal de Salud de la Comunidad de Madrid.



En todos estos procesos, al igual que estos planes o en el de Humanizacién, la
Comunidad de Madrid ha incorporado la perspectiva de los pacientes en cada uno de
ellos, poniendo al paciente en el centro y como un agente mas en la toma de decisiones
que les afectan.

Este cambio de paradigma se ha sumado a los avances que, poco a poco, se hacen
tangibles en el abordaje clinico y social de las enfermedades raras. Y éste es el objetivo
final de este segundo plan: actualizar esta hoja de ruta madrilefia en base a los recursos
con los que contamos hoy y las necesidades reales y urgentes del colectivo.

Por ello, este plan se reestructura, actualiza sus objetivos e indicadores y busca salvar
las barreras que encontré en su primera edicion. Para ello, por ejemplo, incorpora de
forma especifica a las personas sin diagnostico, integra a representantes de los pacientes
en todas sus lineas de accion e incorpora un eje especifico dirigido a la coordinacion,
seguimiento y evaluacion para asegurar que estos objetivos sean mas que aspiraciones e
impulsar las acciones estratégicas que realmente impacten en el colectivo.

Ante este contexto y todo este trabajo que, me consta, se ha venido desarrollando con
muchisimo esfuerzo, ilusién y coordinacion durante los ultimos afos, quiero dar las
gracias a toda la comunidad profesional que nos ha acompafiado y acompafa hoy en dia.

De manera especial, quiero dar las gracias a las mas de 135 entidades madrilefias que
caminamos hoy juntas en FEDER. Gracias por vuestro trabajo cada dia, por llegar a todas
las familias y acompanfarlas a nivel clinico y social, gracias por ser nuestra voz y nuestro
motor.

Y por supuesto, gracias a la Consejeria de Sanidad de Madrid y, de forma especial,
a la Direccion General de Humanizacion, Atencion y Seguridad del Paciente por
acompafiarnos ya desde los inicios del plan hasta la actualidad.

Gracias por hacerlo posible y por ser nuestra esperanza.

D. Juan Carrion Tudela
Presidente FEDER



Asociacion Madrilena de
personas con Enfermedades
Neuromusculares (ASEM)

La asociacion madrilefia de personas con enfermedades neuromusculares (ASEM Madrid)
es una entidad que se dedica a la promocion de todo tipo de acciones, actividades,
divulgacion, sensibilizacion e informacion destinadas a mejorar la calidad de vida, la
integracion y el desarrollo de las personas con enfermedades neuromusculares y del
sistema nervioso periférico.

Gracias a nuestra participacion en la elaboracion del nuevo Plan de Mejora de la Atencién
Sanitaria a las personas con Enfermedades Poco Frecuentes de la Comunidad de Madrid
hemos podido acercarnos mas a dicho objetivo. A su vez, hemos aportado la vision del
paciente desde sus necesidades e inquietudes.

Con el Il Plan de Mejora de la Atencion Sanitaria a las personas con Enfermedades Poco
Frecuentes de la Comunidad de Madrid se permite a las personas con algun tipo de
patologia neuromuscular, sus familiares y/o cuidadores/as tener una atencion sanitaria
mas integral y en contacto con otros factores e instituciones.

Se persigue una mejora en la atencién directa del paciente, en el desarrollo de la
investigacion, en la prevencion e informacioén, en la coordinacion institucional y en terapias
destinadas a patologias poco frecuentes. Todo ello pilares fundamentales para una mejor
calidad de vida de las personas con este tipo de patologias.

Desde ASEM Madrid queremos agradecer a la Subdireccién General de humanizacion
de la asistencia, bioética e informacién y atencion al paciente, el haber contado con las
entidades sociales a la hora de llevar a cabo este segundo plan, poniendo voz a los/as
destinatarios/as directos/as: las personas con patologias poco frecuentes.

David Fernandez Nogués
Presidente ASEM Madrid



Instituto de Investigacion
Desarrollo Social de
nfermedades Poco Frecuentes

(INDEPF)

Nos complace compartir los logros y avances obtenidos a través del trabajo conjunto en
el ambito de las enfermedades poco frecuentes. Desde el Instituto de Investigacion y
Desarrollo Social de Enfermedades Poco Frecuentes (INDEPF), nos sentimos orgullosos
de haber unido esfuerzos para mejorar la atencion sanitaria a las personas afectadas por
estas condiciones en la Comunidad de Madrid.

Las enfermedades poco frecuentes representan un desafio significativo en el campo de la
atencién sanitaria debido a su naturaleza compleja y al limitado conocimiento existente.

Conscientes de esta realidad, unirnos a un grupo de profesionales de tan alto nivel y a
organizaciones del tejido asociativo para abordar estos desafios de manera conjunta,
constituye un verdadero logro en si mismo.

Desde el inicio de nuestra colaboracion, hemos compartido un escenario que reune a
expertos en diversas areas relacionadas con las enfermedades poco frecuentes. A través
de reuniones regulares, intercambio de conocimientos y trabajo en equipo, hemos logrado
no solo avanzar en la comprension, sino también en la coordinacién, asi como en el
planteamiento de estrategias en cuanto a diagndstico, tratamiento y atencion integral.

El trabajo realizado ha contribuido al conocimiento global sobre estas condiciones,
proporcionando evidencia sélida para respaldar intervenciones y politicas de atencion
sanitaria mas efectivas. Asimismo, contar con un registro de casos con datos de la
Comunidad de Madrid representa un hito importante en la recopilacién de informacion y el
seguimiento de la evolucion de las enfermedades poco frecuentes.



Nuestra labor conjunta nos ha permitido identificar areas clave para mejorar la atencion
sanitaria a personas con enfermedades poco frecuentes. Hemos formulado propuestas
que abarcan aspectos como el acceso a tratamientos innovadores, la formacion de
profesionales de la salud en estas condiciones, la implementacién de protocolos de
atencidn integrada y la promocion de la investigacion colaborativa.

Como resultado de nuestros esfuerzos conjuntos, hemos logrado avances significativos
en la atencién sanitaria a personas con enfermedades poco frecuentes en la Comunidad
de Madrid.

La creacién de una red sélida de profesionales comprometidos, la generacion de
conocimiento cientifico y la implementacion de acciones concretas han contribuido a
mejorar la calidad de vida de los afectados y a fortalecer la capacidad de respuesta del
sistema de salud ante estas condiciones.

D. Jesus Ignacio Meco
Director General de INDEPF
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Introduccion

Las enfermedades raras (EERR) constituyen en todo el mundo una prioridad asistencial.
Por definicion, afectan a un nimero reducido de personas en comparacion con la
poblacién general. Dentro de estas enfermedades se incluyen enfermedades genéticas,
oncoldgicas, toxicoldgicas, infecciosas, trastornos inmunitarios atipicos, afecciones
idiopaticas y otras condiciones de origen indeterminado.

Actualmente, no existe una definicidon universal para estas enfermedades, siendo
identificadas a través de un valor de prevalencia que es diferente segun las distintas
partes del mundo. En este sentido, la Unién Europea (UE) las define como aquellas
enfermedades que afectan a menos de 5 personas por cada 10.000 habitantes.

Las EERR representan un grupo muy heterogéneo de trastornos con una gran diversidad
fenotipica y genotipica, lo que ha dado lugar a la identificacion de entre 6.000 y 8.000
diagnosticos diferentes en todo el mundo.

La prevalencia global de enfermedades raras se estima entre el 3.5% y el 5.9% de la
poblacién mundial. Esto equivale a entre 263 y 446 millones de personas afectadas en
todo el mundo. No obstante, si se considera también el impacto sobre los familiares

y cuidadores, se ha calculado que entre 1.050 y 1.400 millones de personas estarian
involucradas o afectadas por estas enfermedades.

En cuanto a su origen, segun la informacion epidemioldgica de la base de datos
internacional de Orphanet, donde se recogen 6.172 EERR diferentes, el 71,9% de estas
son de origen genético, mientras que las causas autoinmunes, oncoldgicas y toxicologicas
se encuentran en el 10%, 4% y 3% respectivamente.

En relacion a la edad de aparicion, el 69,9% de las EERR se manifiestan en la edad
pediatrica, calculandose que mas de un tercio de las muertes de nifios menores de un afio
se deben a estas enfermedades.

La mayoria de EERR son entidades clinicas complejas, potencialmente mortales y/o
cronicamente debilitantes debido a la disfuncion multisistémica que desencadenan. Esto
no solo afecta a la persona enferma, sino también a su entorno cercano, que enfrenta



importantes desafios en términos de necesidades y recursos. Por ello, los cuidadores
informales no remunerados, habitualmente familiares o amigos, juegan un papel crucial en
el apoyo y la asistencia de las necesidades sanitarias y sociales de la persona afectada.

Segun un estudio realizado en los Estados Unidos de América (EE.UU.) los costes
directos e indirectos no sanitarios (incluidos los gastos de cuidadores remunerados y no
remunerados), superan a los gastos sanitarios directos de las EERR.

Ademas, se ha demostrado que las diversas discapacidades asociadas a estas
enfermedades, junto con la incertidumbre en el diagndstico y el tratamiento, repercuten
negativamente sobre la salud y el bienestar psicosocial de las familias, por lo que la
dimension social y econdmica del impacto de las EERR subraya la necesidad de considerar
especificamente estas enfermedades en las politicas sanitarias y sociales.

A esto se afiade el considerable desafio que representan para los profesionales sanitarios
la baja prevalencia de individuos afectados, las caracteristicas tan heterogéneas de estas
patologias, su complejidad diagndstica y la falta de conocimiento especializado para su
identificacion y tratamiento.Estas dificultades a menudo dan lugar a retrasos diagndsticos,
incluso tras realizar numerosas pruebas y consultas especializadas, llegando en
ocasiones a la ausencia total de diagnostico, lo que complica la implementacion de
medidas preventivas o terapéuticas efectivas. Esto genera una situacion de gran
incertidumbre, perjudicando a la relacion entre las familias y los profesionales, asi como la
experiencia general de los involucrados.

Es importante tener en cuenta la falta de tratamientos efectivos, asi como las dificultades
relacionadas con la identificacion y el reclutamiento de individuos para ensayos clinicos.
La complejidad del disefio de estos ensayos y la financiacion adecuada para cubrir los
costos de farmacos, poco rentables para la industria farmacéutica, son también factores
clave, dado el reducido numero y la dispersion de las personas afectadas.

La Ley Europea de Medicamentos Huérfanos, desarrollada con el propésito de fomentar la
investigacion y el acceso a tratamientos para EERR, subraya la necesidad de apoyo para
superar estos retos y para mejorar la disponibilidad de farmacos efectivos.

En resumen, las EERR constituyen un grupo de afecciones con desafios unicos que
demandan una atencién diferenciada, lo que requiere no solo de estrategias especificas
que aseguren la mejor atencion sanitaria posible y una adecuada planificacion de
recursos, sino también la coordinacion y colaboracion entre las diferentes entidades



para avanzar en el conocimiento cientifico, tanto en la comprension de la etiologia y la
fisiopatologia de estas enfermedades como en el desarrollo de tratamientos eficaces.

Por todos estos motivos, es esencial compartir informacién a través de redes de
colaboracioén. Estas plataformas deben proporcionar datos sobre la historia natural de

las enfermedades, su definicidon y caracterizacion, las poblaciones afectadas, los nuevos
biomarcadores, las relaciones genéticas y los efectos del tratamiento, facilitando el acceso
a todo el conocimiento relevante para los implicados.

Las entidades de cooperacion internacional y las plataformas integradas que conectan
bases de datos, registros y bancos de datos genéticos y clinicos a nivel mundial, no
solo han permitido dar visibilidad a estas patologias, sino que también han mejorado la
atencion integral de las personas afectadas.

A nivel institucional, estos esfuerzos han conducido a la elaboracién y puesta en marcha
de planes y estrategias, como el que se presenta en este documento.
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METODOLOGIA Il Plan de Mejora de la Atencién Sanitaria a Personas con
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid 2025-2028

Metodologia

Para la elaboracion del Il Plan de mejora de la Atencion Sanitaria a Personas con
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (en adelante el Plan) se han establecido
6 etapas, que se muestran en la siguiente figura:

Estructura
organizativa

Andlisis de situacion
interna (informe
| Plan) y externa

Seguimiento
y evaluacion

Planteamiento
de Objetivos

AN e

Definicion de Lineas
Estratégicas

Figura 1. Etapas elaboracién Il Plan de EERR
Fuente: elaboracién propia
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3.1 Definicion de la estructura organizativa

Esta fase se desarrolla con la constitucion de una estructura organizativa formada por:

3.1.1 Comité institucional

* Ejerce el liderazgo y la gestion del plan (formulacion, comunicacion, difusién,
seguimiento y evaluacion), ademas de garantizar su implantacion en la
Consejeria de Sanidad y en los centros asistenciales.

3.1.2 Grupo Coordinador

* Ejerce las labores de coordinacion y supervision del proyecto y de cumplimiento
de los objetivos y las acciones llevadas a cabo por el equipo técnico.

3.1.3 Equipo técnico

* Ejerce la conduccion y el desarrollo metodolégico para la formulacién del
plan. Disefia, implementa, apoya el avance del proyecto y de sus objetivos y
acciones.

3.1.4 Comité Asesor

* Ejerce el asesoramiento en aquellos programas, acciones y proyectos
relacionados con el Plan y esta constituido por Asociaciones de pacientes,
Grupos de expertos, Unidades Directivas de la Consejeria de Sanidad y otros
Colaboradores.

3.2 Analisis de situacién interno y analisis externo

Para el analisis interno se ha tomado como referencia la evaluacion del | Plan de mejora
de la Atencioén Sanitaria a personas con Enfermedades Poco Frecuentes de la Comunidad
de Madrid 2016-2020.

El analisis de situacién externo se ha realizado evaluando la informacion disponible,
tanto a nivel nacional, con los planes especificos en esta materia de cada Comunidad
Auténoma, como a nivel internacional, revisando las actuaciones de organismos e
instituciones, con especial atencion a las politicas y acciones de la Unién Europea.
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3.3 Diseno de objetivos y desarrollo de lineas estratégicas

Con los resultados del analisis de situacion, tanto el interno como el externo a nivel
nacional e internacional, se establecioé un objetivo general y para su consecucion, se
disefaron siete lineas estratégicas.

Una vez especificadas las lineas, se definieron los objetivos especificos a seguir y las
acciones necesarias para su consecucion.

Se crearon ocho grupos de trabajo, contando con los ya creados en el Plan anterior y
siete lineas estratégicas, pues finalmente se decidié unir en una sola linea estratégica, las

lineas de investigacion y la formacion.

Estos grupos fueron coordinados desde la Subdirecciéon General de Humanizacion de la
Asistencia, Bioética e Informacion y Atencion al Paciente.

En conjunto han participado un total de 115 personas dependientes de:
Cuatro Consejerias:

1. Consejeria de Sanidad.
2. Consejeria de Educacion, Ciencia y Universidades.
« 3. Consejeria de Familia, Juventud y Asuntos Sociales.
4

. Consejeria de Digitalizacion.

Por parte de la Consejeria de Sanidad participan 7 Direcciones Generales:

« 11, Direccion General de Humanizacion y Atencion al Paciente.

« 1.2. Direccion General de Coordinacién Socio-Sanitaria.

« 1.3. Direccion General de Gestion Econdmico Financiera y Farmacia.
« 14 Direccion General de Investigacion, Docencia e Innovacion.

« 1.5. Direccion General de Salud Publica.

« 1.6. Gerencia Atencién Primaria.

- 1.7. Gerencia de Hospitales.

Con el resultado del trabajo de estos grupos, se elabord un primer borrador de las lineas
estratégicas.



El grupo Coordinador, contando con las aportaciones de todos los revisores, valoré

su contenido para adecuarlo a la situacién actual, y conformarlo a las competencias
establecidas por el Decreto 245/2023, por el que se determina la estructura organica de
la Consejeria de Sanidad y el Decreto 246/2023, mediante el cual queda establecida la
estructura directiva del Servicio Madrilefio de Salud.

3.4 Difusion e implantacién del Plan

Una vez formulado y redactado el Plan definitivo, se realizara la presentacion y difusion
del Il Plan de Mejora de la Atencion Sanitaria a Personas con Enfermedades Raras de la
Comunidad de Madrid 2025-2028.

Para promover la implantacion y el desarrollo del Plan, sera necesario asegurar su
comunicacion y divulgacion efectivas a través de los equipos directivos, a los diferentes
responsables, a las asociaciones de pacientes y a los expertos en la materia, asi como a
toda la organizacion.

3.5 Seguimiento y evaluacién

A lo largo del periodo de vigencia se hara el seguimiento del Plan, con la evaluacion de los
indicadores definidos en los planes anuales.
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Analisis de situacion

4.1 Analisis interno.

El | Plan de Mejora de la Atencién Sanitaria a Personas con Enfermedades Poco
Frecuentes (EPF) de la Comunidad de Madrid 2016-2020, tenia como objetivo general
“mejorar el cuidado a las personas con estas enfermedades para contribuir a la
disminucién de la morbimortalidad y la mejora de su calidad de vida, a través de una
atencion sanitaria integral.”

La Direccion General de Coordinacion de la Atencion al Ciudadano y Humanizacién de
la Asistencia Sanitaria, fue el érgano encargado de la elaboracion e implementacion de
esta estrategia. Para ello, contd con la colaboracion de la Consejeria de Educacion, la
Consejeria de Politicas Sociales y Familia y las asociaciones de pacientes, a través de
la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER), del Instituto de Investigacion
y Desarrollo Social de Enfermedades Poco Frecuentes (INDEPF) y de la Asociacién de
personas con Enfermedades Neuromusculares (ASEM).

El Plan quedé configurado con 8 lineas estratégicas, 10 objetivos, 49 acciones y
133 actividades.
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Grafico 1. | Plan EPF. Planificacion anual de actividades por
lineas estratégicas
Fuente: elaboracion propia
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El Plan de Accién se definio por las diferentes Unidades Directivas que establecieron la
distribucion inicial de actuaciones por afio y unidad directiva, y se fue modificando a lo
largo del periodo de implantacién del Plan 2016-2020.

Esta planificacion de actuaciones se tuvo que reorganizar por la Pandemia COVID-19,
prolongando el periodo de vigencia del Plan de forma tacita hasta finales de 2021.

Una vez finalizado el periodo de vigencia del | Plan, se realiz6é una evaluacién con el
objeto de identificar los logros y los avances conseguidos, asi como, las dificultades
encontradas en su implantacion.

Lineas estratégicas

A continuacion, se recoge un resumen de los resultados obtenidos por linea estratégica.

Las Lineas estratégicas 2 (Prevencion y deteccion precoz) con un 80%, 5 (Coordinacién
Interinstitucional para una atencion integral) con un 86% y 8 (Participacion y
Asociacionismo) con un 88% fueron las que proporcionalmente consiguieron un mayor
cumplimiento de actividades finalizadas.
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Grafico 2. Porcentaje de actividades alcanzado por linea
Fuente: elaboracion propia
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Acciones

De las 49 acciones planificadas en el | Plan se pusieron en marcha un total 47 acciones,
lo que supone que se alcanzé un 95,92 % de las acciones planificadas y tan solo se
quedaron sin desarrollar un 4,08%.
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Grafico 3. N° de acciones totales planificadas / puestas
en marcha.
Fuente: elaboracion propia

Actividades

De las 133 actividades recogidas en el | Plan, se llevaron a cabo un total 128 actividades,
de las que 89 se finalizaron y 39 continuaban en proceso al concluir el periodo de
vigencia, quedando pendientes 5 actividades por iniciar en el momento de la Evaluacion.

Numero de actividades

Actividades planificadas Actividades finalizadas/ en proceso

Grafico 4. Comparativa n° de actividades planificadas/
realizadas
Fuente: elaboracion propia
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Respecto el resultado global de la ejecucién de las actividades del | Plan, el 67% de las
mismas habian finalizado y el 29% estaban en marcha (96% de forma conjunta), mientras
que solamente un 4% no se habian iniciado de forma operativa.

m Finalizada M En proceso M No iniciada

Grafico 5. Porcentaje del estado de ejecucion de las
actividades planificadas.
Fuente: elaboracion propia
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Los resultados globales desglosados por cada una de las lineas estratégicas incluidas en
el | Plan, se muestran en la tabla 1, en la que se incluyen las actuaciones finalizadas, en
proceso y las no iniciadas:

Lineas Actividades @ Finalizadas En No
proceso iniciadas
1 Sistemas de Informacién sobre 28 17 1 0
EPF
2 Prevencion y deteccion precoz 15 12 3 0
3 Atencion sanitaria 14 6 6 2
4 Terapias: Medicamentos
huérfanos, coadyuvantes y 14 10 4 0
productos sanitarios
5 Coordinacién ir]t'eripstitucional 14 12 2 0
para una atencion integral
6 Investigacion 21 11 9 1
9
7 Formacion " 7 2 2
8 Participacién y Asociacionismo 16 14 2 0
Total 133 89 39 5

Tabla 1. Resultados resumen del estado de ejecucion de las
lineas y actividades.
Fuente: elaboracion propia

Las lineas estratégicas 1 (Sistemas de Informacién sobre EPF: recursos, registros y
sistemas de informacion) y 8 (Participacion y Asociacionismo), son las que en valor
absoluto finalizaron mas actividades.

Por otra parte, de las cinco actividades no iniciadas, dos corresponden a la linea

3 (Atencion sanitaria. Unidades de Experiencia, Centros, Servicios y Unidades de
Referencia: coordinacion y colaboraciéon en red), dos a la linea 7 (Formacién) y una a la
linea 6 (Investigacion).
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Grafico 6. Resumen de la ejecucion de lineas estratégicas.
Fuente: elaboracion propia

Hitos conseguidos por cada linea estratégica

Linea estratégica 1: Sistemas de informacion sobre EPF: recursos, registros y
sistemas de informacioén.

Esta linea tenia entre sus objetivos mejorar la accesibilidad a la informacion y a los
recursos disponibles sobre las EERR, tanto para pacientes afectados y sus familias, como
para profesionales del Servicio Madrilefio de Salud, ademas de sensibilizar a la poblacion
sobre estas patologias poco prevalentes, pero con gran impacto a nivel asistencial y social.

Otro de los desafios planteados, era la mejora en los registros poblacionales mediante la
consecucion de la identificacién univoca de las personas con EERR.

Esto requiere a su vez, una mayor especificidad en la codificacion de las enfermedades
dentro de las historias clinicas de los pacientes y la mejora de las herramientas
tecnoldgicas y los sistemas de informacion utilizados en la practica asistencial.



Los principales hitos conseguidos en la linea fueron:

* Creacion del Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad
de Madrid (SIERMA) por la Subdireccion General de Vigilancia en Salud
Publica.

» Desarrollo del portal web para ciudadanos afectados por EERR.

» Publicacién en la biblioteca virtual de la Comunidad de Madrid de la guia de
orientaciones para la valoracion de la discapacidad en EERR.

* Incorporacion de 438 nuevos descriptores en la historia clinica electronica de
atencién primaria.

Linea estratégica 2: Prevencion y deteccion precoz.

Esta linea tenia entre sus objetivos mejorar la prevencion y la deteccion precoz de estas
patologias.

Los principales hitos conseguidos en la linea fueron:

» Consolidacion de Unidades Clinicas de Referencia (UR) para el seguimiento de
pacientes con enfermedad genética o portadores de mutacion detectados en
los cribados.

* Reorganizacion de los servicios de genética en la Comunidad de Madrid.

* Creacion del centro madrilefio de analisis gendmico (CMAG) dentro de la
estrategia de transformacion digital y enmarcado dentro del Plan estratégico
GENESIS. Se trata de una infraestructura informatica, tanto de procesamiento
de datos como de almacenamiento para uso por los diferentes hospitales de la
Comunidad de Madrid (CM).

+ Creacion de la unidad de bioinformatica para el procesamiento del dato
genodmico.

+ Informacién para profesionales y mujeres embarazadas sobre posibles
teratdbgenos a través del Servicio de Informacion sobre Teratogenos Espafriol
(SITES) y Servicio de Informacion Telefénica para la Embarazada (SITE).

* Potenciacién del papel de la matrona de atencién primaria en el desarrollo de la
consulta pregestacional y gestacional a través de los servicios 301 y 302 de la
cartera de servicios estandarizados (CSE) de atencién primaria.



Linea estratégica 3: Atencidn sanitaria. unidades de experiencia, centros,
servicios y unidades de referencia: coordinacion y colaboracion en red.

Para mejorar la atencién a las personas con EERR y buscar la sostenibilidad del sistema
sanitario, se proponia el establecimiento de rutas asistenciales para optimizar los recursos
y la experiencia de los profesionales, disminuir las demoras diagnésticas y coordinar las
necesidades de tratamiento.

Por esta razdn, esta tercera linea buscaba contar con elementos clave que posibilitaran
el desarrollo de una atencion sanitaria integral con una adecuada coordinacion entre los
distintos niveles asistenciales y colaboracién en red de los Centros, Servicios y Unidades
de Referencia (UR) y Unidades de Experiencia.

Los principales hitos conseguidos en esta linea fueron:

» Asignacion de una unidad de experiencia para el seguimiento de estos
pacientes a cada EERR publicada en la web de la Comunidad de Madrid.

* Creacion de la ruta asistencial terapias CAR-T (Chimeric Antigen Receptor
T-Cell) en la Comunidad de Madrid, realizada por la unidad de terapias
avanzadas, en el marco de la Estrategia Regional de Terapias Avanzadas de la
Consejeria de Sanidad.

» Puesta en marcha del Instituto Madrileno de Esclerosis Lateral Amiotrofica
(IMELA).

* Incremento de las consultas de transicién a la edad adulta en los hospitales del
Servicio Madrilefio de Salud (SERMAS).

» Circuitos de comunicacién de los resultados positivos de las pruebas incluidas
en el Programa de Cribado Neonatal de Enfermedades Endocrino-metabdlicas
de la Comunidad de Madrid a la unidad clinica de referencia.

+ Elaboracion en la Escuela Madrilefia de Salud (EMS) de recursos para
cuidadores de personas con EERR y para el cuidado del cuidador.

Linea estratégica 4: Terapias: medicamentos huérfanos, coadyuvantes y
productos sanitarios

Tal y como se recogia en el | Plan de Mejora, una de las caracteristicas de las EERR,
ademas de su baja prevalencia y la dificultad del diagndstico, es la escasez de alternativas
terapéuticas eficaces para el tratamiento, debido en gran medida a la dificultad en la
realizacion de estudios de investigacion y desarrollo de farmacos especificos.



En esta linea, se trabajé en el cumplimiento del objetivo de facilitar el acceso a las
terapias y productos sanitarios.

Los principales hitos conseguidos en esta linea fueron:

* Desarrollo de la unidad de terapias avanzadas para el abordaje de EERR.

* Incorporacién de datos de pacientes de la Comunidad de Madrid al Sistema
de Informacion para determinar el Valor Terapéutico en la Practica Clinica Real
de los Medicamentos de Alto Impacto Sanitario y Econémico en el Sistema
Nacional de Salud (VALTERMED) en el Ministerio de Sanidad.

+ Creacion de la pagina web para el paciente con informacién sobre
Medicamentos Huérfanos (MH).

* Inclusion del acceso a los Informes de Posicionamiento Terapéutico (IPT) en el
espacio de Farmacia de la Intranet corporativa SALUDA para profesionales.

* Incorporacion en el espacio de farmacia: intranet Saluda, del Nomenclator para
Medicamentos Huérfanos.

» Participacion en la Red de Evaluacién de Medicamentos (RevalMed),
establecida por la Comision Permanente de Farmacia del Consejo
Interterritorial del Sistema Nacional de Salud (CISNS).

* Regulacion del procedimiento de obtencion de la prestacion ortoprotésica de la
Comunidad de Madrid.

Linea estratégica 5: Coordinacion interinstitucional para una atencion integral

Al tratarse de enfermedades con un alto grado de discapacidad fue fundamental avanzar
en la coordinacion de los agentes sanitarios con los distintos agentes sociales implicados
en la atencion a los afectados por enfermedades poco frecuentes en aras de una atencién
integral adecuada.

Los principales hitos alcanzados en esta linea fueron:

* Acceso a las historias clinicas electrénicas (HCE) de los ciudadanos con
EERR para los profesionales de los centros base de valoracion y orientacion
a personas con discapacidad de la Comunidad de Madrid a través del visor
HORUS.

» Elaboracion del Protocolo de Coordinacién de Atencion Temprana (CRECOVI).



* Publicacién y difusion de la guia de orientacion para la valoracion de la
discapacidad en EERR.

+ Elaboracion y desarrollo de recursos formativos por la Escuela Madrilefia de
Salud (EMS) para personas que cuidan de personas con enfermedades poco
frecuentes.

Linea estratégica 6: Investigacion

El objetivo era planificar y fomentar la investigacion en EERR, la cooperacién entre
estructuras de investigacion a nivel regional, nacional e internacional y el acercamiento e
integracion de la sociedad al ambito de la investigacion.

Los principales hitos alcanzados en esta linea fueron:

* Desarrollo de un total de 352 ensayos clinicos correspondientes a 82
enfermedades y 120 proyectos de investigacion sobre EERR.

» Participacion en el Registro Espariol de Ensayos Clinicos (REEC).

+ Obtencidn de financiacion de fondos estructurales para las regiones europeas
(Fondos EIE) para realizacion de proyectos de innovacion estratégica en salud
en materia de EERR. Puesta en marcha del Centro Madrilefio de Analisis
Genomico (CMAG) para facilitar la investigacion en EERR.

Linea estratégica 7: Formacion

El objetivo de esta linea era el de fomentar la sensibilizacion y formacion de los
profesionales asistenciales del ambito sanitario, facilitar el conocimiento del diagndstico
precoz, el acceso a la informacion sobre recursos sociosanitarios y mejorar la informacion
a los afectados y sus familias.

Los principales hitos alcanzados en esta linea fueron:

» Desarrollo de un total de 118 actividades formativas, 3.082 profesionales
formados con 1.046 horas lectivas.

» Participacion de las asociaciones de pacientes de EERR en el disefio de los
cursos orientados a los profesionales.

* Incremento de la oferta formativa incluida en el Plan de Formacién Continuada
en cursos orientados hacia la atencion y el manejo de las EERR.



* Incorporacién de la oferta formativa en el Campus de Aprendizaje de la
Comunidad de Madrid (ForMadrid), facilitando la difusién de los cursos
elaborados.

Linea estratégica 8: Participaciéon y asociacionismo

Las asociaciones de pacientes y familiares tienen un papel fundamental en estas
enfermedades, tanto de representacion como de prestacién de servicios.

La ayuda entre iguales tiene efectos demostrados en la salud de los pacientes y sus
familias disminuyendo la incertidumbre y la ansiedad asociadas al diagndstico de una
enfermedad rara y posteriormente, durante todo el proceso de enfermedad.

El | Plan abog6 por incorporar nuevas herramientas, canales y vias que les otorgaban
la voz y la fuerza para participar de forma activa en la transformacion de los sistemas
sanitarios y sociales.

Los principales hitos alcanzados en esta linea fueron:

» Suscripcion firma y seguimiento de convenios de colaboracion entre las
principales asociaciones de pacientes con EERR, la Consejeria de Sanidad y el
Servicio Madrilefio de Salud (SERMAS).

* Incorporacion de asociaciones de pacientes con EERR en grupos de trabajo de
la Consejeria de Sanidad.

* Incorporacion de enlaces web a asociaciones en la seccion de EERR del portal
web de la Comunidad de Madrid.

+ Fomento de las herramientas para el autocuidado, la ayuda entre iguales y
ayuda a personas que cuidan a través de actividades con la EMS.

« Difusion de informacién sobre asociaciones de pacientes a los profesionales
sanitarios del SERMAS.

» Participacién mediante actividades de voluntariado en al ambito de las EERR
en los centros hospitalarios del SERMAS.



4.2 Analisis externo

Para realizar el analisis externo se revisaron las actuaciones realizadas en nuestro pais
(Ministerio de Sanidad y las diferentes Comunidades Auténomas) y las desarrolladas a
nivel internacional, especialmente a nivel europeo.

4.2.1 Experiencias nacionales

En Espafa, la primera iniciativa nacional relacionada con las EERR tuvo lugar en 1996,
cuando se creo el Centro de Investigacion sobre el sindrome de aceite toxico (SAT)

del Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII), que en 2001 pas6 a denominarse Centro de
Investigacion del Sindrome del Aceite Toxico y Enfermedades Raras (CISATER).

En 2002, el ISCIII establecié las Redes Tematicas de Investigacion Cooperativa Sanitaria
(RETICS), aprobandose un afo después, entre otras, la Red Epidemioldgica de
Investigacion en Enfermedades Raras (REpIER) integrada por 16 centros o grupos de
investigacién de 11 comunidades auténomas y por el ISCIII.

En 2003, el CISATER pas6 a denominarse Instituto de Investigacién de Enfermedades
Raras (lIER), estructurando sus funciones en 4 planes de accion: investigacion, marco
técnico-asistencial, docencia e informacion.

Uno de los resultados del trabajo realizado desde estas organizaciones, fue la
consecucién en 2006 de la acreditacion de Centros, Servicios y Unidades de Referencia
del Sistema Nacional de Salud (CSUR del SNS), con el objetivo de concentrar los
casos de pacientes que sufrian EERR y los de otras patologias que también precisaran
de técnicas, tecnologias y procedimientos de elevado nivel de especializacion, al
considerarse esencial aunar el mayor nivel posible de experiencia y de actividad en
determinadas patologias para ofrecer una adecuada atencion.

Para favorecer el fortalecimiento de estas unidades, en abril de 2016, el Consejo
Interterritorial del Sistema Nacional de Salud (CISNS) aprobé un acuerdo para que los
CSUR pudieran ser miembros de las Redes Europeas de Referencia (ERN).

En 2006 se constituyo, por iniciativa del ISCIII, el Centro de Investigacion Biomédica en Red
de Enfermedades Raras (CIBERER), cuyo objetivo era aumentar el conocimiento sobre estas
enfermedades fortaleciendo, entre otros, las bases de datos y los bancos de ADN.



En este contexto y bajo la cobertura del ISCIII, el CIBERER surge como una institucion
de investigacion destacada, concentrando esfuerzos de investigacion interdisciplinarios y
multiinstitucionales y recursos dedicados a las EERR en Espafa.

Durante estos afios se obtuvieron resultados destacados en términos de
internacionalizacién (con la participacion en 9 ERN), produccion cientifica, descubrimiento
de genes, contribuciones al descubrimiento de nuevas terapias y genes asociados a
enfermedades, cooperacidon con asociaciones de pacientes y otros temas relacionados
con la investigacion en EERR.

Desde entonces, CIBERER mantiene estrecha colaboracion con asociaciones de
pacientes que representan a estas enfermedades, destacando la relacion con FEDER.
Esta federacion es una organizacion constituida en 1999 con el objetivo de ser la voz de
tres millones de personas que viven con una enfermedad de baja prevalencia en Espafia.
En la actualidad, FEDER cuenta con mas de 370 asociaciones afiliadas y ha desarrollado
una red de alianzas estratégicas y colaboraciones con otras organizaciones como Rare
Diseases Europe (EURORDIS), Rare Diseases Internacional (RDI), SWAN (Sindromes
Sin Nombre) y ALIBER (Alianza Iberoamericana para las EERR).

En 2017, CIBERER constituy6 el Consejo Asesor de Pacientes (PAC) con el objetivo
de fomentar la participacion de los pacientes en sus actividades y asi poder conocer de
primera mano sus expectativas y necesidades, y lograr su compromiso con las politicas
de investigacion de CIBERER.

Asimismo, CIBERER y FEDER han firmado acuerdos de colaboracion mutua centrados
en la participacion, como el Consejo Asesor Cientifico y el Servicio de Informacion y
Orientacion para pacientes (SIO).

Ademas, la mayoria de los investigadores principales de los grupos de investigacion de
CIBERER estan involucrados con asociaciones de pacientes, sirviendo como asesores
0 como miembros de sus comités cientificos. Todos los recursos de los que dispone
CIBERER estan disponibles en el Mapa de Recursos para Enfermedades Raras en
Espafa (MAPER).

De forma simultanea al desarrollo de estas redes, en 2009 el CISNS aprobé la primera
Estrategia en EERR a nivel nacional, bajo el impulso y apoyo del Ministerio de Sanidad
y Politica Social, cuyo objetivo general era: “Apoyar actuaciones estratégicas que



permitan mejorar la informacién sobre Enfermedades Raras y recursos existentes para su
atencion”, presentando siete lineas estratégicas:

* Informacion sobre Enfermedades Raras.
* Prevencidn y deteccidn precoz.

* Atencion sanitaria.

* Terapias.

* Atencion sociosanitaria.

* Investigacion.

*  Formacion.

Esta estrategia fue el resultado de un fructifero trabajo de coordinacion y consenso entre
las Comunidades Auténomas (CCAA), las sociedades cientificas relevantes en la materia
y las asociaciones de pacientes.

Como consecuencia de su puesta en marcha, en septiembre de 2009 fue inaugurado el
Centro de Referencia Estatal de Atencion a Personas con Enfermedades Raras y sus
Familias (CREER), ubicado en Burgos, dependiente del Instituto de Mayores y Servicios
Sociales (IMSERSO).

El Centro desarrolla dos cometidos fundamentales: los propios de los Servicios de
Referencia y los de Promocién de Autonomia Personal y Atencion Especializada. Los
Servicios de Referencia, son recursos especializados en la investigacion, estudio y
conocimiento de las EERR y en |la formacion de los profesionales que atienden a las
personas enfermas y a sus familias o que trabajan en este sector.

La evaluacién de los resultados de esta primera estrategia aporté una valiosa informacién
acerca de la situacion real de las EERR en Espafia que, junto con la evidencia cientifica
disponible, dio lugar a una redefinicion de los objetivos y recomendaciones. Su
actualizacion fue aprobada en junio de 2014, manteniéndose las lineas estratégicas de
2009, por acuerdo del grupo de trabajo, y definiendo nuevas acciones. Entre ellas, se
recomendaba desarrollar un Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR) y Registros
Autondémicos de Enfermedades Raras (RAER).

Los datos epidemiologicos sobre las EERR son clave para la mejora del conocimiento y el
desarrollo posterior de intervenciones especificas en el marco del SNS, pero en muchos
casos, estas enfermedades resultan “invisibles” para los programas de informacion
sanitaria debido a la falta de sistemas apropiados para su codificacion y clasificacion.



El uso de formatos de datos normalizados (datos estandarizados) en la asistencia
sanitaria favorece cuatro objetivos principales:

* Intercambio de datos.
* Integracién de sistemas y herramientas informaticas.
* Almacenamiento y archivo de datos.

* Soporte de bases de datos.

La normalizacion de los datos es especialmente importante para la investigacion y la
atencion clinica de estas enfermedades. Existen numerosos estandares para diferentes
enfermedades que responden a diversas necesidades. Entre ellos, Online Mendelian
Inheritance in Man (OMIM) y Orphanet Rare Disease Ontology (ORDO) son las bases de
datos mas importantes desarrollados especificamente para EERR.

Espafia se incorporo al proyecto Orphanet en 2002, primero a través de la Universitat
Pompeu Fabra y, posteriormente, a través del Institut de Recerga Vall d’Hebron. Desde
abril de 2011, CIBERER es el socio de Orphanet en Espafia.

Como respuesta a esta necesidad y en el seno del ya creado IIER, junto con la
REPpIER, se considerd oportuno, la realizacion de registros de estas enfermedades en
Espana, lo que posteriormente dio lugar a creacion de la Red Espafiola de Registros de
Enfermedades Raras para la Investigacion (SpainRDR).

Esta red estaba liderada también desde el IIER, fruto de la estrategia de adhesion del
ISCIII al IRDIRC, y en colaboracion con todas las CC.AA.

Estos dos proyectos del ISCIII (REpIER y Spain-RDR) impulsaron la creacién y regulacion
del 94% de los RAER de forma paulatina a lo largo de los afios.

Para mejorar el conocimiento de la epidemiologia de las EERR en Espanfia, se logré
consolidar el Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR) en 2015 convirtiéndose
en uno de los primeros sistemas de vigilancia poblacional de enfermedades crénicas de
ambito estatal.

Este registro esta formado por los RAER, encargados de transmitir los datos al ReeR,
siendo el ISCIII el responsable de la custodia y gestion de este registro, desde julio de
2020.



Desde 2021 se han realizado 3 informes epidemioldgicos del ReeR, con periodicidad
anual segun los datos validados por las CC.AA., siguiendo los criterios establecidos.
Segun el Informe ReeR 2021, la Situacion de las Enfermedades Raras, en el periodo
comprendido entre 2010-2018, se obtuvieron un total de 30.378 casos (vivos y fallecidos)
que corresponden a 12 CC.AA. declarantes.

En el ultimo informe publicado en diciembre de 2023, se han incluido dos nuevas
entidades y se ha ampliado el nimero de CC.AA. y ciudades autdbnomas.

En él se hace referencia a los casos que han sido validados por 15 CC.AA. y una ciudad
auténoma y a la prevalencia de estas enfermedades a comienzo del afio 2021, incluyendo
la informacion de 29 EERR con granularidad trastorno. No obstante, los resultados tratan
sobre 24 entidades clinicas, ya que algunas enfermedades han sido agrupadas.

Otro de los hitos relevantes a tener en cuenta en la mejora de la atencion a las personas
con EERR fue que en 2012, el Real Decreto-ley 16/2012 aprobd abordar reformas en

el Sistema Sanitario para su sostenibilidad, no sélo mediante normas, sino también
impulsando Buenas Practicas (BBPP). En 2013 el Comité Técnico del Ministerio de
Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad, certifica 8 BBPP en EERR, de las 61 recogidas de
todas las CC.AA.



Durante estos afios y fruto de la intensa colaboracion entre diferentes instituciones

y organismos, desde las diferentes CC.AA. se han venido desarrollando estrategias
para la atencion diferencial de este tipo de patologias, las cuales estan alineadas no
solo a la estrategia nacional, sino también a las propuestas a nivel europeo a través de
las conferencias de European Project for Rare Diseades National Plans Development
(EUROPLAN). Asi, en algunas CC.AA. como Andalucia, Madrid, Navarra, Murcia,
Extremadura, Galicia, Canarias y Castilla y Ledn, se han implementado Planes
Estratégicos especificos sobre EERR.

Plan de Mejora en la Atencion

Estrategia Gallega en a Personas Afectadas por

Enfermedades Raras N Enfermedades Raras en
&S———————

2021-2024 Navarra 2017

Plan Integral de Enfermedades
Raras de Castillay Leén -
PIERCyL 2023-2027

Plan de Mejora de la Atencion
Sanitaria a Personas con
Enfermedades Poco Frecuentes de
la Comunidad de Madrid 2016-2020

Plan Integral de Enfermedades

Raras de Extremadura 2019-2023

: Plan Integral de enfermedades
Raras en la Region de Murcia

Estrategia de Enfermedades Raras 2018
de Canarias 2022-2026

Plan de Atencién a Personas
Afectadas por Enfermedades
Raras en Andalucia 2008-2012

Figura 2: Planes Estratégicos especificos sobre EERR en
Espaina
Fuente: elaboracion propia



Otras Comunidades Autonomas, organizan la atencion a estas enfermedades dentro de
sus Planes Integrales de Salud, como por ejemplo la Comunidad Valenciana (V Plan de
Salud de Comunidad Valenciana 2022-2030), Catalufia (Plan de Salud Cataluha 2021-
2025) o el Pais Vasco (Estrategia de atencion sociosanitaria de Euskadi 2021-2024 vy el
Plan de Salud 2030). Tabla 2:

Comunidad auténoma Planes especificos Planes de salud
Madrid X

Andalucia X

Canarias X

Castilla — Ledn X

Extremadura X

Galicia X

Madrid X

Murcia X

Navarra X

Catalufa X
Pais Vasco X
Valencia X

Tabla 2. Planes sobre EERR por Comunidades Auténomas
Fuente: elaboracién propia



Finalmente, otras CC.AA. promocionan y facilitan a través de la Consejeria de Sanidad
la realizacion de proyectos especificos y acciones de mejora de la deteccion precoz,
asistencia, registro y establecimiento de un sistema de apoyo e informacion a los
ciudadanos, como Castilla La Mancha.

También existen iniciativas publico-privadas a nivel nacional como la Red UNICAS,
promovida por el Hospital Sant Joan de Déu Barcelona, en el que estan integrados otros
24 hospitales, entre los que se encuentran el Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus,
el Hospital Universitario La Paz y el Hospital Universitario 12 de Octubre, centros de
investigaciéon y FEDER, ademas de contar con el apoyo de hospitales y universidades
europeas Yy, centros de investigacion, empresas farmacéuticas, empresas de tecnologias
sanitarias y entidades asociativas.

Esta Red constituye un proyecto que pretende dar una respuesta global a los pacientes
pediatricos con EERR, siendo su objetivo inicial impulsar 6 programas de actuacién para
mejorar la atencion sanitaria de estos pacientes a nivel nacional.

Dadas las caracteristicas inherentes a las EERR, es imprescindible tener en cuenta

que las politicas de salud, con o sin planes estratégicos especificos, deben servir para
promover y consolidar la colaboracion y coordinacion entre las CC.AA., el SNS, las
asociaciones de pacientes y las redes de expertos a nivel internacional, para poder ofrecer
la mejor atencién posible en cada momento de la evolucion de la enfermedad.

4.2.2 Experiencias internacionales

Los retos derivados de la naturaleza de las EERR las han convertido en una prioridad
mundial de salud publica. Reconociendo su importancia, el Consorcio Internacional
de Investigacién de Enfermedades Raras (IRDIRC) se cre6 en 2011 para facilitar la
colaboracién internacional entre los sectores publico y privado, y entre las partes
interesadas en la investigacién gubernamental, empresas, instituciones académicas y
organizaciones de pacientes de todo el mundo.

El IRDIRC ha establecido tres objetivos a 10 afios (de 2017 a 2027), con la vision de
permitir a los pacientes con EERR obtener un diagnédstico preciso y recibir la atencion
adecuada y la terapia disponible en el plazo de 1 afio tras solicitar atencion médica.



Los tres objetivos del IRDIRC son:

* Proporcionar un diagnostico en el plazo de 1 afio a todas las personas con
sospecha de EERR que busquen atenciéon médica, si dicha enfermedad
aparece en la literatura médica, e incluir a aquellos pacientes con
enfermedades que permanecen sin diagnosticar en una linea de investigacion
internacional coordinada sobre el diagndstico.

* Aprobar un millar de nuevos tratamientos para las EERR, sobre todo para
aquellas sin opciones terapéuticas aprobadas.

» Desarrollar nuevas metodologias para evaluar el impacto de los diagnésticos y
tratamientos de las EERR.

Con estos tres objetivos del IRDIRC se pretende afrontar los retos sanitarios que
presentan estas enfermedades, como son:

* Lograr el mayor numero posible de diagndsticos y tratamientos

» Garantizar que los programas y las intervenciones puedan llegar a los
pacientes y sus familias

» Identificar el impacto que tienen las EERR sobre la salud y el bienestar de la
poblacion que las padece.

La Organizacion Europea de Enfermedades Raras (EURORDIS), la Alianza Mundial

de personas que viven con una Enfermedad Rara y sus familias (RDI: Rare Disease
International) y el Comité de Organizaciones No Gubernamentales (ONG) para las EERR,
pidieron conjuntamente promover la inclusion y proteccion de los derechos humanos de

la poblacién con EERR en una Resolucion de la Organizacién de Naciones Unidas (ONU)
para las EERR en 2019, instando a los 193 Estados Miembros de la Asamblea General de
la ONU a adoptar la Resolucién antes de finales de 2021, lo que finalmente se produjo el
16 de diciembre de 2021.

Esta propuesta impulsada por Espafa, Brasil y Qatar, fue copatrocinada por 54 paises y
se adoptd por consenso con el apoyo de los 193 Miembros de la Asamblea General de la
ONU.

Se trata de un hito importante hacia una mayor concienciacion y reconocimiento de la
comunidad de EERR que permite la aplicacién de politicas internacionales para cubrir las
necesidades y retos de esta comunidad.



Se basa en la adopcion por parte de la Tercera Comisién de la ONU, de un texto
innovador que ahora forma parte de su Agenda de Desarrollo Social. Esta campafa

se dirige a las personas con EERR y sus familias, reconociendo y abordando sus
necesidades y retos, con el objetivo de promover una mayor integracion de las EERR en
la agenda de la ONU, y avanzar en el compromiso de la ONU en la consecucién de los
Objetivos de Desarrollo Sostenible (ODS) de la Agenda 2030, con el empefio de “no dejar
a nadie atras”. Esta resolucion de la ONU tiene cinco puntos clave:

* Inclusion social y participacion de los pacientes con EERR y familias.

» Acceso universal y equitativo a una atencion sanitaria de calidad sin tener que
pasar dificultades econdmicas.

* Promocion de estrategias y acciones de EERR a nivel nacional.
* Integracién de las EERR en los programas, agencias y prioridades de la ONU.

* Publicacion periddica de informes de la ONU para el seguimiento de los
progresos.

El llamamiento a la resolucién de la ONU ha promovido la investigacion y la coalicion

a nivel mundial para abordar los retos socioeconémicos de la poblacion con EERR.
Asimismo, y como consecuencia de esta resolucién, ha surgido un conjunto de
herramientas (#ACT4RARE) para que la comunidad internacional haga un llamamiento
a la accidn sobre los compromisos adquiridos en esta innovadora Resolucion de las
Naciones Unidas: “Afrontar los desafios de las personas que viven con una enfermedad
rara y sus familias”.

Alo largo de los afios se han realizado esfuerzos en todo el mundo en investigacion,
para poder proporcionar un diagnostico a todas aquellas personas que llevaban tiempo
buscandolo sin éxito; como consecuencia de ello, se cre6 en 2008 el Programa de
Enfermedades No Diagnosticadas (UDP) de los Institutos Nacionales de Salud (NIH) y
la Red Internacional de Enfermedades Sin Diagnosticar (DNI: Undiagnosed Diseases
Network International). La creacion de estos programas y redes ha apoyado mejoras
globales en el diagndstico de las EERR.

Como ya se ha comentado, simultaneamente surge la Red Mundial de Enfermedades
Raras (RDI) como una alianza global de personas que viven con EERR, con el objetivo
de apoyarlas al desarrollar una red de atencion y experiencia centrada en la persona en
todo el mundo, ademas de colaborar con la Organizacion Mundial de la Salud (OMS)
para concienciar sobre las EERR, fomentar el desarrollo de politicas internacionales y



nacionales para las personas que viven con una enfermedad rara y sus familias, y reforzar
los sistemas sanitarios.

Ademas, la RDI ofrece multiples servicios para aumentar la visibilidad y mejorar la
sensibilizacion de la poblacién hacia las personas con estas enfermedades en todo el
mundo. Entre otras, han creado el Mapa Mundial de Enfermedades Raras (Mapping
Rare), un proyecto infografico multimedia que servirda como punto de referencia para las
acciones de RDI y de la comunidad de EERR, pasadas y presentes. Y, por otra parte, han
desarrollado una herramienta para educar al publico sobre estas patologias y los retos a
los que se enfrentan para acceder al diagnéstico, tratamiento y atencién, ilustrando a lo
largo del tiempo el cambio a nivel mundial, nacional y regional.

4.2.3 Politicas y acciones de la Unién Europea

La historia de las EERR en Europa se remonta al 1 de diciembre de 1999, fecha en la que
se aprobo el primer “Plan de Accion Comunitaria sobre las Enfermedades poco comunes,
incluidas las de origen genético.

Desde entonces han ido surgiendo sucesivos planes de Salud Publica donde se
incluian estrategias especificas sobre EERR estableciendo un marco para la accion
coordinada entre los Estados Miembros de la Unién Europea (UE) para mejorar el
acceso a diagnosticos precisos, tratamientos innovadores y atencién integral para las
personas con estas enfermedades, ademas de ayudar a poner en comun los escasos
recursos repartidos por toda la UE, lo que permite a pacientes y profesionales compartir
conocimientos e informacién.

La Recomendacion del Consejo de la Unidn Europea n° 2009/C 151/02 de 8 de junio de
2009, invitaba a los estados miembros a desarrollar y adoptar, antes de 2013, planes y
estrategias nacionales para las EERR en el marco sanitario y social. Los objetivos de esta
Recomendacion iban dirigidos a:

+ Garantizar la adecuada codificacién y localizacion de las EERR en todos los
sistemas de informacion sanitaria

+ Fomentar la investigacion
* |dentificar centros expertos

* Promover su participacion en las redes europeas.



Como consecuencia de ello, se desarrolla el proyecto EUROPLAN, en el que se fijan
recomendaciones e indicadores para el desarrollo de planes de accién sobre EERR en los
Estados Miembros.

La Conferencia EUROPLAN es una herramienta que busca profundizar, dentro del estado
de situacion de cada pais, en las recomendaciones europeas sobre el abordaje socio
sanitario de las EERR vy trabajar en el desarrollo de propuestas que se eleven a todos los
paises de la UE. En Espana se han celebrado tres ediciones, la ultima en 2017.

Por otra parte, en 1997 en Francia surgio el proyecto Orphanet, extendiéndose
progresivamente al resto de paises europeos. Orphanet es un portal de datos e
informacion sobre EERR y de medicamentos huérfanos, que ofrece servicios para todas
las personas interesadas: pacientes y familiares, profesionales de la salud, investigadores,
industria y agentes reguladores.

En él se utiliza la definicion europea de enfermedad rara, tal y como se define en el
Reglamento de la Uniéon Europea sobre medicamentos huérfanos (1999) de tal manera
que cada enfermedad en Orphanet tiene atribuido un identificador unico y estable: el
coédigo ORPHA.

Este portal da acceso a diferentes recursos de interés, como son:

* Un listado actualizado de enfermedades clasificadas segun las clasificaciones
expertas publicadas.

* Una enciclopedia que abarca mas de 4.000 EERR.

* Un listado de medicamentos huérfanos en todas las etapas de desarrollo,
desde la designacion de “medicamento huérfano” hasta la autorizacion de
comercializacion.

* Un directorio de servicios especializados en los 37 paises socios que ofrece
informacion sobre multiples temas: centros expertos especializados y centros
de referencia, laboratorios médicos, proyectos de investigacion, ensayos
clinicos, registros, redes, plataformas tecnoldgicas y asociaciones de pacientes.

* Una herramienta de soporte al diagndstico (busqueda por signos y sintomas).

* Un boletin en inglés con noticias cientificas y politicas (Orphanews Europe),
que también se publica en francés e italiano.

* Informes de Orphanet.

« Estudios tematicos.



+ Informes sobre temas generales.

A estos recursos hay que sumar el portal Orphadata, desde donde todo el conjunto de
datos de Orphanet es directamente accesible en un formato reutilizable, y los portales
nacionales, con un punto de acceso de cada pais al portal internacional, en el que se
incluye informacion de relevancia a nivel nacional (el portal espafol esta accesible en:
www.orphanet-espana.es).

Asimismo, también se han creado Redes de Referencia Virtuales a nivel europeo
(ERN, por sus siglas en inglés) donde participan profesionales sanitarios de toda Europa
para facilitar el debate, los recursos y los avances en el conocimiento.

Colaboran en la revision del diagndstico y el tratamiento de los pacientes, a través de
grupos consultivos de especialistas médicos de distintas disciplinas, que utilizan una
plataforma virtual informatica especifica.

También se dedican a la investigacion, la creacion de registros, la elaboracion de
directrices clinicas y el intercambio de conocimientos y experiencia entre profesionales
sanitarios y organizaciones de pacientes.

Las primeras redes se pusieron en marcha en marzo de 2017, con la participacion de mas
de 900 unidades sanitarias altamente especializadas de mas de 300 hospitales de 26
paises de la UE.

A partir de enero de 2022, mas de 600 nuevas unidades hospitalarias altamente
especializadas se unieron al sistema, con lo que el numero total de miembros en red
asciende a casi 1.500 miembros.

Por tanto, la creacion de estas redes para EERR orientadas por areas tematicas,

ha promovido la colaboracién entre expertos clinicos de toda Europa, facilitando la
identificacién de mejores practicas, el intercambio de conocimientos y la prestacién de
atencion especializada a las personas con EERR.

Por parte de la representacién de pacientes con EERR en Europa, en 1997 surge
EURORDIS (Rare Diseases Europe) como una alianza sin animo de lucro, conformada
por mas de 1.000 organizaciones de pacientes de EERR de 74 paises europeos, las
cuales trabajan juntas para mejorar la vida de mas de 300 millones de personas que viven
con una enfermedad rara.



En la ultima reunién de Miembros de EURORDIS en mayo de 2023, se resalta la
necesidad de avanzar en un enfoque holistico de estas enfermedades y de garantizar la
plena inclusién social de las personas que viven con ellas.

En una conferencia sobre enfermedades raras en octubre de 2023, organizada por el
Comité Econdémico y Social Europeo durante la Presidencia espafola del Consejo de la
UE, el director general de EURORDIS, abog6 por una estrategia de salud publica sobre
enfermedades raras “con objetivos claros”. Poco después, la Comisaria Europea de
Sanidad, se unio a la peticion de dicha estrategia de la UE.

En marzo de 2021 se aprobd en Europa el programa UEproSalud, que surgié como
respuesta a la pandemia de COVID-19 para reforzar la preparacion frente a las crisis en
la UE. Este programa supuso un apoyo financiero de la UE sin precedentes en el ambito
de la salud para contribuir a la creacion de sistemas sanitarios mas solidos, adaptables y
accesibles.

El claro mensaje de UEproSalud fue que la salud publica es una prioridad para la UE
y supone uno de los principales instrumentos para allanar el camino hacia una Unién
Europea de la Salud. Dentro de sus prioridades sanitarias se ha tenido en cuenta

el ampliar aquellas iniciativas que han dado buenos resultados, como son las redes
europeas de referencia para las EERR.

En cuanto a la existencia de estrategias especificas para EERR que implementen las
lineas estratégicas de la UE, Francia es el pais con mayor historial, desplegando en 2005
su primer Plan, estando actualmente pendiente de presentar en este afo 2024 su cuarto
plan nacional de EERR.

Otros paises se han ido sumando con diferentes abordajes, destacando, por ejemplo;
Portugal con la Estrategia Integrada de Enfermedades Raras 2015-2020, Reino
Unido con una politica sanitaria actualizada en enero de 2021, Alemania con el ultimo
informe de situacion de febrero de 2023 o ltalia, con su Il Plan 2023-2026, en fase de
implementacion.

Actualmente, Espafia ha presentado en el mes de febrero de 2024 a los Comités
Institucional y Técnico, el informe de evaluacion de la Estrategia en Enfermedades
Raras del Sistema Nacional de Salud.



En términos generales, este informe concluye que los objetivos se han cumplido total o
parcialmente, y que las acciones de todas las CC.AA. evolucionan de forma adecuada
hacia la completa consecucion de estos. Entre ellos destacamos aquellos clasificados
como “con alta implantacion” al haber sido implantados en mas de un 70% de las CC.AA.:

» Habilitar la informacion sobre los recursos disponibles para la atencion a las
personas con EE.RR. y sus familias.

» Obtener la informacion epidemioldgica necesaria que permita el desarrollo de
politicas sociales, sanitarias y de investigacion.

* Mejorar la atencion sanitaria que reciben pacientes con una enfermedad rara,
con el objetivo de que sea integral, continuada y coordinada entre los niveles
asistenciales.

» Potenciar la rehabilitacion integral (fisica, sensorial y cognitiva) para las
personas afectadas por una enfermedad rara, con el fin de optimizar, conservar
y/o asegurar sus capacidades residuales.

» Garantizar la accesibilidad en tiempo y forma de los medicamentos huérfanos
necesarios para el tratamiento de las EE.RR. en todo el territorio nacional.

» Potenciar la investigacion y el desarrollo de medicamentos huérfanos y
tratamiento de alta complejidad.

+ Fomentar las campanas de sensibilizacién hacia las EE.RR. para profesionales
de la salud, de la educacién, del ambito social y laboral y ciudadania en
general, contribuyendo a generar visibilidad y aumentar su reconocimiento.

* Apoyar las iniciativas en la investigacién epidemioldgica, clinica, basica y
traslacional sobre EE.RR.
+ Realizar programas de formacion dirigidos a asociaciones, a los familiares y/o

personas cuidadoras y a las personas afectadas en materia de cuidados y
autocuidados, asi como en prevencion de las situaciones de dependencia.
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5. Objetivo general y lineas
estratégicas

Objetivo general del Il Plan de Mejora de la Atencion Sanitaria a personas con EERR
en la CM 2025-2028

Mejorar la atencioén y cuidados de las personas con enfermedades raras (EERR)

y su entorno, facilitando el apoyo y los recursos necesarios para contribuir a la
disminucion de la morbimortalidad y la mejora de su calidad de vida mediante una
atencion sanitaria integral.

Objetivos generales por linea estratégica

Linea 1.

Linea 2.

Linea 3.

Linea 4.

Linea 5.

Linea 6.

Linea 7.

Mejorar la accesibilidad a los recursos y a la informacién disponible de
las personas afectadas por estas enfermedades, a sus familias y a los
profesionales sanitarios, incluida informacién epidemioldgica de calidad.

Avanzar en la prevencion, la deteccién y el diagndstico precoz, asi como
suministrar el acceso al asesoramiento genético de los afectados y sus familias.

Facilitar el acceso a las terapias, a los medicamentos huérfanos y a los
productos sanitarios.

Favorecer la formacién de grupos de trabajo interdisciplinares, la elaboracién
de rutas asistenciales en la Comunidad de Madrid y facilitar el establecimiento
de unidades de experiencia en los hospitales del SERMAS que cuentan con

mayor numero de casos.

Avanzar en la coordinacion de los ambitos sanitario y social, para prestar una
atencion integral a las personas que padecen estas enfermedades.

Fomentar la formacion y la investigacion.

Impulsar la coordinacion interinstitucional en esta materia.




Lineas estratégicas

El Plan se compone de 7 lineas estratégicas, 29 objetivos especificos y 115 acciones. Las
definiciones de cada una de ellas se recogen en los apartados siguientes y se resumen en
la Tabla 3.

Lineas estratégicas Objetivos Acciones

Linea 1: Sistemas de informacion aplicados a las Enfermedades Raras 3 14
Linea 2: Prevencion, deteccion y diagndstico precoz y asesoramiento genético en 3 14
las Enfermedades Raras

Linea 3: Terapias, medicamentos huérfanos y productos sanitarios 5 14
Linea 4: Atencion sanitaria, rutas asistenciales y trabajo en red. Centros, Servicios 5 29
y Unidades de Referencia

Linea 5: Abordaje integral y coordinacién sociosanitaria 3 9
Linea 6: Investigacion y Formacion 6 20
Linea 7: Coordinacion institucional, humanizacién y participacion ciudadana 4 15

Totales 29 115

Tabla 3. Planes sobre EERR por Comunidades Auténomas
Fuente: elaboracién propia



5.1 Linea 1: Sistemas de informacion aplicados
a las enfermedades raras (EERR)

Mejorar el acceso a la informacion, a los recursos y fomentar la concienciaciéon
social de las Enfermedades Raras.

El desarrollo de este objetivo puede marcar una gran diferencia en la calidad de vida de
las personas afectadas, ya que tiene impacto en multiples aspectos:

+ Diagnéstico preciso. A menudo son enfermedades dificiles de diagnosticar
debido a su baja prevalencia y al desconocimiento de las mismas.
El acceso a la informacion puede ayudar a los profesionales a identificar y
diagnosticar correctamente estas enfermedades, evitando retrasos y errores
diagnosticos.

+ Tratamiento adecuado. Disponer de informacion actualizada y detallada
facilita a los profesionales, a las personas afectadas y a sus familiares, la toma
de decisiones sobre el tratamiento mas apropiado.

+ Apoyo a las personas afectadas y sus familias. El acceso a la informacion
es crucial para las personas afectadas y sus familias, ya que les permite
comprender mejor la enfermedad, sus sintomas, las opciones de tratamiento, el
pronostico y los posibles recursos de apoyo.

* Investigacién. La disponibilidad de informacion es de suma importancia en el
campo de la investigacion cientifica. Los datos recopilados pueden contribuir al
avance del conocimiento, el descubrimiento de nuevas terapias y a la mejora
de los enfoques de tratamiento.

+ Concienciay sensibilizacion. El acceso a la informacién ayuda a crear
conciencia y sensibiliza a la sociedad, generando un mayor apoyo para la
obtencién de recursos y para la financiacion de la investigacion y el desarrollo
de tratamientos en esta area.

Una manera de mejorar la informacion es a través de los registros poblacionales que
recopilan datos para mejorar la vigilancia y la investigacién epidemioldgica.

El registro poblacional de EERR de la Comunidad de Madrid se creé en 2015 (Orden
571/2015, de 9 de junio, del Consejero de Sanidad, por la que se crea el Sistema de



Informacion de Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA) y se establece
el procedimiento de comunicacion, por parte de los centros y profesionales sanitarios).

Para el registro de casos en el SIERMA, se utiliza un listado de codigos basado en

las clasificaciones internacionales de enfermedades (CIE10 y CIE10-ES). En Atencién
Primaria, dada la limitada especificidad de la Clasificacion Internacional de Atencion
Primaria (CIAP-2) se ha favorecido la incorporacion de descriptores especificos en la
Historia Clinica Electrénica (AP-Madrid) para lograr un registro mas homogéneo de los
mismos.

En los ultimos afios se esta trabajando de forma coordinada con los dos niveles
asistenciales para promover la utilizacion de los codigos ORPHA en la historia clinica
electrénica.

Los objetivos especificos y las acciones a desarrollar en esta linea son los siguientes:

Objetivo 1.1 Promover la difusion de la informacidén y de los recursos
disponibles relacionados con las EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accién 1.1.1. Mantener actualizada la informacion publicada en el portal web de la
Consejeria de Sanidad.

Accién 1.1.2. Mantener actualizada la informacion de la Intranet corporativa.

Accidén 1.1.3. Proporcionar informacion sobre las asociaciones de pacientes con EERR
y los recursos que ofrecen.

Accién 1.1.4. Elaborar un catalogo de recursos relacionados con las EERR.




Objetivo 1.2 Impulsar la innovacioén tecnolégica y la salud digital.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accién 1.2.1 Promover el uso de los sistemas de informacion y la actualizacion de
contenidos orientados a las EERR.

Accion 1.2.2. Impulsar la innovacion tecnologica que mejore el diagnostico, la atencion
sociosanitaria y la toma de decisiones clinicas.

Accioén 1.2.3. Promover el desarrollo de herramientas informaticas de apoyo para
personas con EERR y sus familias.

Objetivo 1.3 Disponer de informacion epidemioldgica de calidad que mejore el
conocimiento de las EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accion 1.3.1. Potenciar el desarrollo y la actualizacion del Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunidad de Madrid (SIERMA).

Accion 1.3.2. Favorecer la comunicacion con el Registro Estatal de EERR (ReeR).

Accion 1.3.3. Promover la normalizacion de los registros relativos a la informacion
sanitaria de las EERR en las historias clinicas.

Accidén 1.3.4. Fomentar la incorporacion al SIERMA de casos diagnosticados en las
entidades privadas.




5.2 Linea 2: Prevencion, deteccion, diagnostico
precoz y asesoramiento genético

Objetivo.

Favorecer el diagnéstico precoz, impulsar la prevencion primaria y el diagnéstico
genético.

Una de las principales dificultades con la que se enfrentan las personas que padecen
este tipo de enfermedades es la obtencién de un diagndstico preciso en un corto plazo
de tiempo. El promedio de tiempo estimado entre la aparicion de los primeros sintomas
y el diagnostico es de 5 afos y en el 20% de los afectados esta demora puede llegar a
superar los 10 afos o no llegar nunca.

El diagndstico precoz permite acceder, cuando es necesario, al asesoramiento genético
y al estudio de los familiares en riesgo de ser portadores, para lograr que conozcan los
riesgos y las posibles opciones.

Debido a que, en su mayoria, se trata de enfermedades cronicas, y en muchas ocasiones
progresivas que condicionan la calidad de vida de las personas afectadas y para las

gue no existen tratamientos especificos, la prevencion representa un factor fundamental
cuando ésta es posible.

La complejidad de estas enfermedades requiere de una elevada especializacién y

de la participacion de equipos multidisciplinares, tanto en el diagndstico como en el
seguimiento. Algunas de las EERR con una causa genética subyacente, pueden cursar
con cuadros clinicos que se solapan, bien por la heterogeneidad genética o por las
expresividades variables, lo que dificulta el diagndstico.

Actualmente, son pocas las EERR sobre las que se pueden realizar medidas de
prevencion primaria, a excepcion de aquellas con factores de riesgo identificados como
es el caso del alcohol en el trastorno del espectro alcohdlico fetal, o en los casos de
antecedentes personales o familiares de EERR de origen genético.

La prevencion de EERR se debe realizar desde antes de la concepcion y durante el
embarazo, promoviendo estilos de vida saludables. Los programas de cribado prenatal y
neonatal son esenciales y cada vez tienen mas relevancia en la prevencion.



En cuanto al cribado prenatal, forma parte del procedimiento de atencién al embarazo de
bajo riesgo en la Comunidad de Madrid y se oferta a todas las embarazadas. Dentro del
Programa de Cribado Prenatal de anomalias cromosémicas ya se ha incorporado el test
de ADN fetal libre circulante (ADNfcl) como prueba de cribado de segundo nivel y al que
tienen acceso todas las embarazadas en las que esta indicado. No obstante, los avances
cientificos requieren la adecuacion y actualizacion continua de este y otros programas.

El Programa de Cribado Neonatal de enfermedades endocrino-metabdlicas se realiza

a todos los recién nacidos en la Comunidad de Madrid, independientemente del lugar
donde se haya producido el parto. El programa realiza la deteccion precoz, el diagnéstico
y el tratamiento de 19 enfermedades, a las que se seguiran incorporando otras nuevas
siempre en base a la evidencia cientifica disponible.

Los avances en las técnicas gendmicas ofrecen un nuevo escenario para la ampliacion
de los programas de cribado, especialmente del cribado neonatal, que sera necesario
evaluar.

Los objetivos especificos y las acciones a desarrollar en esta linea son los siguientes:

Objetivo 2.1 Impulsar la prevencion primaria y el diagnéstico genético
preimplantacional de las EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accion 2.1.1. Potenciar la consulta pregestacional.

Accion 2.1.2. Fomentar el estudio de portadores como herramienta de cribado
preconcepcional.

Accion 2.1.3. Promover estudios de investigacion sobre el diagnostico genético
preimplantacional.

Accion 2.1.4. Fomentar la incorporacion del diagnéstico genético preimplantacional a la
historia clinica.

Accion 2.1.5. Identificar factores de riesgo en los periodos pregestacional y gestacional.

Accion 2.1.6. Difundir la informacion sobre teratdgenos y sus efectos.
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Objetivo 2.2 Desarrollar el cribado y el diagndstico prenatal.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accién 2.2.1. Actualizar el Programa de Cribado Prenatal de anomalias cromosémicas.

Accién 2.2.2. Incorporar los resultados de las anomalias cromosomicas en la historia
clinica del paciente.

Accion 2.2.3. Impulsar los estudios de diagndstico gendmico prenatal a partir de
marcadores ecograficos.

Objetivo 2.3 Mejorar el diagndstico neonatal.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accioén 2.3.1. Promover la ampliaciéon del Programa de Cribado Neonatal.

Accion 2.3.2. Impulsar la Comisién Asesora de Expertos para el Programa de
Cribado Neonatal.




5.3 Linea 3: Terapias, medicamentos huérfanos
y productos sanitarios

Objetivo.

Favorecer el acceso a las terapias, a los medicamentos huérfanos y a los productos
sanitarios.

Una caracteristica de las EERR es la escasez de alternativas terapéuticas eficaces para
su tratamiento y la incertidumbre en cuanto a los resultados del mismo.

Estas limitaciones se deben, en gran parte, a la dificultad existente para desarrollar
farmacos especificos y para realizar estudios de investigacion, debido al reducido numero
de personas afectadas y a la falta de estudios multicéntricos e internacionales que
mejoren este aspecto.

En el marco de la Unién Europea se entiende por Medicamento Huérfano (MH) a
aquellos productos:

1. Destinados al diagnéstico, prevencion o tratamiento de una afeccion que ponga
en peligro la vida o conlleve una incapacidad grave y crénica que afecte a
menos de 5/10.000 individuos.

2. Que resulte improbable que, sin incentivos, su comercializacion en la
comunidad genere suficientes beneficios para justificar la inversidon necesaria.

3. Que los beneficios sean significativos para las personas afectadas por la
enfermedad de que se trate.

Los medicamentos huérfanos suponen una oportunidad para las personas aquejadas de
estas enfermedades, que con frecuencia no tienen ninguna otra alternativa terapéutica o
cuyo tratamiento clasico no tiene respuesta en su enfermedad.

Se puede disponer de MH financiados en Espafia a través de los cauces habituales de
prescripcion y dispensacion. Los farmacos de este tipo, no comercializados en Espania,
pero si en otros paises, se pueden obtener a través de medicamentos extranjeros, previa
autorizacién de su importacion por la Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos
Sanitarios (AEMPS).

El acceso de la persona afectada a un MH en fase de investigacion se realiza a través de
su inclusion en un ensayo clinico, o solicitando a la AEMPS la autorizacion para acceder



al mismo, por el procedimiento de medicamentos en situaciones especiales (Real Decreto
1015/2009, de 19 de junio, por el que se regula la disponibilidad de medicamentos en
situaciones especiales. B.O.E. n°® 174 de 20 de julio de 2009).

En el marco de los MH es importante destacar el desarrollo en los ultimos afios de los
Medicamentos de Terapia Avanzada (MTA). Se trata de preparados de uso humano
basados en células, genes o tejidos, que constituyen un paradigma en la innovacién
terapéutica, ya que pueden suponer nuevas oportunidades para las personas afectadas
por determinadas enfermedades genéticas para las que, hasta ahora, no hay tratamiento.

Dado que los MTA son medicamentos excepcionalmente complejos, de un elevado

coste, y con expectativas de que vayan apareciendo nuevos de manera continuada,

la Consejeria de Sanidad de la Comunidad de Madrid ha desarrollado |a Estrategia
Regional de Terapias Avanzadas (ERTA) para garantizar un acceso equitativo y
sostenible a través de los “Planes de Gestion de medicamentos de terapias avanzadas”
(Articulo 8 del Decreto 245 /2023, de 4 de octubre, del Consejo de Gobierno, por el que se
establece la estructura organica de la Consejeria de Sanidad).

Estos planes son una herramienta estructurada para implementar los MTA en la practica
clinica asistencial, con el propdsito de que todas las personas que puedan precisarlos
accedan a este tratamiento de manera equitativa, segura y eficiente, es decir, con el
objetivo enfocado en la persona afectada.

Los objetivos especificos y las acciones de esta linea son los siguientes:

Objetivo 3.1 Facilitar el acceso a medicamentos huérfanos.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accién 3.1.1 Crear un grupo de trabajo asesor dependiente de la Comision de
Farmacia y Productos Sanitarios de la Comunidad de Madrid para el abordaje de los
tratamientos de EERR.

Accion 3.1.2 Realizar seguimiento del registro obligatorio para la prescripcion y
dispensacion de medicamentos, establecido en Valtermed.
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Objetivo 3.2 Impulsar el acceso a medicamentos de terapias avanzadas.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accidén 3.2.1. Promover el acceso a los nuevos MTA para EERR, mediante rutas
asistenciales especificas.

Accidén 3.2.2. Impulsar el desarrollo de un cuadro de mando para terapias avanzadas.

Accion 3.2.3. Desplegar una pagina web especifica para la Estrategia Regional de
terapias avanzadas de la Consejeria de Sanidad.

Objetivo 3.3 Mejorar la informacién sobre el tratamiento para las EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accion 3.3.1. Actualizar la informacion sobre medicamentos para EERR en la intranet y
la Web de la Consejeria de Sanidad.

Accion 3.3.2. Mejorar la informacién sobre tratamientos para EERR en SIERMA.

Objetivo 3.4. Mejorar la accesibilidad a productos sanitarios.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accion 3.4.1. Mejorar el acceso en la Comunidad de Madrid a los productos sanitarios
contemplados en la cartera basica de servicios del Sistema Nacional de Salud.

Accion 3.4.2. Difundir las vias de solicitud de productos y material sanitario para
necesidades especiales.




5.4 Linea 4. Atencion sanitaria, rutas
asistenciales y trabajo en red. Centros,
servicios y unidades de referencia

Objetivo.

Mejorar la atencién de las personas que padecen EERR a través de una atencion
sanitaria integral, actualizando y haciendo eficientes las rutas asistenciales, la
comunicacion con las redes europeas de referencia (RER), los centros de referencia
nacionales (CSUR) y las unidades de experiencia.

Es fundamental el papel del médico de familia en la sospecha inicial de la enfermedad, y
en el seguimiento posterior al diagnostico. Los centros de atencion primaria actuan como
punto de inicio de todas las rutas asistenciales, coordinados con los CSUR y las unidades
de experiencia en los hospitales del SERMAS. Para ello, se establecen procesos
asistenciales bien definidos con sistemas de comunicacion eficaces que facilitan el uso de
la telemedicina y el trabajo en red y que garantizan una atencion sanitaria integral.

Las rutas asistenciales deben incluir los servicios de genética y los puntos de cribado y
deben asegurar unos flujos de derivacidén seguros y eficientes.

Este modelo asistencial permite, ademas, impulsar medidas para mejorar la atencién a
personas sin diagnostico, puesto que estas personas se enfrentan a desafios Unicos.

En primer lugar, la falta de un diagndstico puede generar sentimientos de aislamiento y de
falta de comprension tanto por el sistema sanitario como por su entorno. Estas personas
pasan por numerosas consultas sin obtener una respuesta definitiva, lo cual, ademas,
impide el acceso a un tratamiento adecuado, ya que los profesionales que les atienden no
saben como abordar sus sintomas.

Hay que destacar que existen asociaciones de pacientes y organizaciones que brindan su
apoyo a estas personas sin diagnostico, ofreciéndoles informacion, recursos y un espacio
donde compartir experiencias e inquietudes.

Los procesos asistenciales para EERR deben asegurar un enfoque interdisciplinar de
la asistencia sanitaria, incorporando gestores de casos y especialistas de referencia.
Es importante prestar atencion a la continuidad asistencial entre los distintos niveles
asistenciales, especialmente en la transicion de la edad infantil a la edad adulta.



La excelencia en la atencién sanitaria de las EERR pasa por seguir impulsando la
acreditacion de nuevos CSUR y por potenciar las unidades de experiencia en los
hospitales del SERMAS. La comunicacion entre ellas, la coordinacién con el resto de los
ambitos asistenciales y el trabajo en red permiten ofrecer una atencion de calidad a las
personas afectadas por EERR.

Por ultimo, la promocién de la telemedicina supone una herramienta de mejora en
la accesibilidad y la reduccion de los tiempos de espera, evitando desplazamientos
innecesarios a las personas que padecen EERR.

Los objetivos especificos y las acciones de esta linea son los siguientes:

Objetivo 4.1 Establecer mejoras en la atencion sanitaria de las personas con
EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accion 4.1.1. Definir y actualizar las unidades de experiencia en los hospitales del
SERMAS.

Accidén 4.1.2. Difundir en la pagina web de la Comunidad de Madrid, los centros,
servicios y unidades de referencia (CSUR) acreditados y las unidades de experiencia
en los hospitales del SERMAS.

Accion 4.1.3. Mejorar la comunicacion entre centros relacionados con la asistencia a
EERR.
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Objetivo 4.2. Reordenacion de la gendémica aplicada al diagndéstico de EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accion 4.2.1. Realizar un analisis de la situacién actual de los servicios de genética de
la comunidad.

Accion 4.2.2. Implementar una coordinacion entre los servicios de genética de los
hospitales del SERMAS.

Accioén 4.2.3. Implementar una Cartera de Servicios de Genética unificada.

Accion 4.2.4. Establecer un mapa de referencia y flujos de derivacion a estos servicios.

Objetivo 4.3. Establecer rutas de derivacion a centros de referencia y unidades
de experiencia.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accion 4.3.1. Desarrollar rutas asistenciales entre hospitales y las unidades de
experiencia de los hospitales del SERMAS.

Accioén 4.3.2. Desarrollar una ruta directa desde atencion primaria a los CSUR y a las
unidades de experiencia de los hospitales del SERMAS.

Accion 4.3.3. Elaborar una ruta especifica para casos sin diagnéstico.

Accion 4.3.4. Difundir las rutas asistenciales a los profesionales sanitarios y personas
afectadas.




05

Objetivo 4.4. Impulsar la atencion integral a las personas con EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accion 4.4.1. Fomentar el desarrollo de los Procesos Asistenciales Integrados (PAl).
Accién 4.4.2. Promover consultas de transicion de edad pediatrica a edad adulta.
Accidn 4.4.3. Fomentar la atencion por equipos interdisciplinares.

Accion 4.4.4. Potenciar la figura del especialista de referencia.

Accion 4.4.5. Promover la figura del gestor de casos.

Objetivo 4.5. Potenciar la telemedicina para las personas con EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accidn 4.5.1. Potenciar la e-consulta entre unidades asistenciales para la atencion a
personas con EERR.

Accion 4.5.2. Impulsar la telemedicina (sincrona) entre CSUR, unidades de experiencia
y atencién primaria.

Accion 4.5.3. Promover la implantacion de consultas interdisciplinares, a través, de la
telemedicina.

Accion 4.5.4. Implementar el uso de la telemedicina en comités de expertos
interhospitalarios en casos complejos o sin diagndstico.




5.5 Linea 5: Abordaje integral y coordinacion
sociosanitaria

Objetivo.

Proporcionar una atencién integral a la persona, coordinada y sistematizada, como
respuesta global a sus necesidades fisicas, emocionales y sociales.

De acuerdo con la Ley 16/2003, de 28 de mayo, de Cohesion y Calidad del Sistema
Nacional de Salud, la atencioén sociosanitaria incluye los cuidados destinados a aquellas
personas, generalmente afectadas por patologias cronicas, que, por sus especiales
caracteristicas, pueden beneficiarse de la actuacién simultanea y sinérgica de los
servicios sanitarios y sociales. Estos cuidados buscan aumentar su autonomia, paliar sus
limitaciones o sufrimiento y facilitar su reinsercion social. Asimismo, la Ley establece que
la continuidad del servicio debe ser garantizada por los servicios sanitarios y sociales a
través de la adecuada coordinacidn entre las administraciones publicas correspondientes.

La atencidn integral a las personas requiere emplear un mayor numero de recursos y
servicios para poder abordar las necesidades que van surgiendo a lo largo del curso de la
enfermedad.

En el caso de las EERR, es necesario trabajar por una coordinacion interinstitucional real.
Esto incluye la promocion y desarrollo de programas comunes de atencion para mantener,
en la medida de lo posible, la maxima autonomia personal y prevenir el deterioro
funcional, colaborando en los procesos de valoracion de las situaciones de dependencia
y discapacidad, asi como impulsando la creacion equipos de interdisciplinares
sociosanitarios que ofrezcan cuidados y seguimiento proactivo en el domicilio.
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Los objetivos especificos y las acciones de esta linea son los siguientes:

Objetivo 5.1. Potenciar la coordinacion sociosanitaria para personas con EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accion 5.1.1. Identificar las necesidades y los recursos de los servicios sociales y
sanitarios disponibles.

Accion 5.1.2. Implementar mejoras en los procesos de derivacidén entre servicios.

Accion 5.1.3. Fortalecer los canales de comunicacion entre los profesionales de los
ambitos sanitarios y sociales.

Objetivo 5.2. Avanzar en la prestacion de Servicios Sociales para personas con
EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accion 5.2.1. Establecer mecanismos de deteccion precoz de las situaciones de riesgo
social en estos pacientes.

Accién 5.2.2. Fortalecer el acceso a los Servicios Sociales desde atencion primaria.

Accion 5.2.3. Facilitar la valoracion de la discapacidad y dependencia y/o necesidades
de Atencion Temprana.

Objetivo 5.3. Promover la atencion a la familia y a las personas que cuidan.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accién 5.3.1. Impulsar los programas de apoyo y formacion dirigidos a los cuidadores.

Accion 5.3.2. Promover los programas “Respiro “para familias y cuidadores.




5.6 Linea 6: Investigacion y formacién

Objetivo.

Promover el avance de la investigacion y favorecer la formacién de los
profesionales y la poblaciéon general en EERR.

La investigacion en esta materia requiere de una colaboracién estrecha entre las distintas
estructuras investigadoras en diferentes actividades, que van desde la identificacion

de genes relacionados con estas enfermedades hasta el desarrollo de terapias y

la realizacion de ensayos clinicos. Para ello, es fundamental el trabajo conjunto

entre Institutos de Investigacion Sanitaria, Fundaciones de Investigacion Biomédica,
instituciones nacionales como el IIER del Instituto de Salud Carlos Ill y redes como
CIBERER.

También es crucial el papel de las asociaciones de pacientes, las sociedades cientificas,
las instituciones académicas y la industria farmacéutica en el avance de la investigacion.
En este sentido, el fomento de acuerdos de colaboracién entre instituciones, fortalece la
coordinacién y cohesién entre los distintos grupos de investigacion implicados y potencia
los avances en los estudios.

La conexion entre las organizaciones de pacientes y las redes de investigacion, es
importante para establecer los recursos adecuados y asegurar que sus necesidades son
consideradas en la investigacion y en el desarrollo de tratamientos.

Por otra parte, la formacién continuada de los profesionales sanitarios es esencial para
mantener la competencia y desarrollar nuevas habilidades ante los avances cientificos y
las necesidades de la poblacién. De manera especial en este caso, por la complejidad y
particularidad de estas enfermedades, la dificultad en el diagndstico, la necesidad de una
atencion sanitaria adaptada y la busqueda del tratamiento mas adecuado.

Es evidente que la formacion continuada no es un elemento aislado en la adquisicién de
competencias profesionales, por lo que se debe incluir también en la formacion pre y
posgrado de los futuros profesionales sanitarios, incluyendo estas enfermedades en los
planes de estudios universitarios y en la formacion sanitaria especializada.

Finalmente, para cumplir estos objetivos, se debe potenciar el uso de nuevas
tecnologias y metodologias formativas, cada vez mas eficaces y eficientes en la
formacion, que nos ayudaran a conseguir los objetivos previamente marcados.
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Los objetivos especificos y las acciones de esta linea son los siguientes:

Objetivo 6.1. Fomentar la generacién de conocimiento cientifico en EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accidén 6.1.1. Fomentar la participacion de investigadores de la Comunidad de Madrid
en proyectos de investigacion nacionales e internacionales en materia de EERR.

Accidn 6.1.2. Impulsar la tramitacién de convenios de colaboracion para promover
Investigacion + Desarrollo + innovacion (I+D+i).

Accidén 6.1.3. Promover la elaboracion de estudios de prevalencia de las EERR en la
Comunidad de Madrid.

Accion 6.1.4. Difundir las convocatorias publicadas de financiacién publico-privadas
regionales, nacionales e internacionales, a las que pueden optar los investigadores de
la Comunidad de Madrid en materia de EERR.

Objetivo 6.2. Promover la difusion de la informacién sobre los ensayos clinicos
en materia de EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accidn 6.2.1. Promover el desarrollo de mapas de investigacion de estas
enfermedades.

Accidén 6.2.2. Facilitar la informacién a profesionales y a personas que padecen EERR
sobre los ensayos clinicos autorizados en Espafia.
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Objetivo 6.3. Fomentar la difusion de los resultados de investigacion y la cultura
cientifica en EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accidén 6.3.1. Organizar eventos cientificos sobre la investigacion en EERR.
Accioén 6.3.2. Fomentar la publicacion en revistas cientificas y biomédicas la
investigacion realizada en los Institutos de Investigacion y Fundaciones de

Investigacion Biomédica de la Comunidad de Madrid.

Accion 6.3.3. Promover la participacion en jornadas, foros y congresos cientificos.

Objetivo 6.4. Impulsar el conocimiento para mejorar el diagnéstico definitivo de
las EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accion 6.4.1. Realizar un analisis de situacion de los proyectos de investigacion
relacionados con la busqueda de diagnéstico de EERR.

Accion 6.4.2. Difundir la informacion sobre proyectos de diagndstico definitivo.

Objetivo 6.5. Identificar las necesidades formativas en materia de EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accién 6.5.1. Identificar las necesidades formativas de los profesionales sanitarios en
la materia.

Accidén 6.5.2. Identificar las necesidades formativas de las asociaciones de pacientes.
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Objetivo 6.6. Fomentar la formacion de los profesionales sanitarios.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accion 6.6.1. Promover la formacién en materia de EERR en los planes de formacion
universitaria.

Accion 6.6.2. Desarrollar la formacién continuada de los profesionales sanitarios en
materia de EERR.




5.7 Linea 7: Coordinacion institucional,
humanizacion y participacién ciudadana

Objetivo.

Favorecer la coordinacion institucional y la participacion ciudadana en los temas
relacionados con las EERR.

La coordinacion entre instituciones resulta fundamental para abordar un reto tan complejo
como es la mejora en la atencion de estas personas. La colaboracion con el Ministerio

de Sanidad, con otras comunidades autdbnomas y con organizaciones nacionales e
internacionales resulta imprescindible.

Por otro lado, fortalecer alianzas con asociaciones de pacientes, identificando sus
necesidades y trabajando de forma complementaria y coordinada, tiene un alto impacto
sobre la salud de las personas afectadas.

La alfabetizacion en salud (health literacy), es decir, el conjunto de conocimientos,
habilidades y experiencias que capacitan a una persona para conocer su propio estado de
salud y como cuidarse, garantiza una mayor comprension de la enfermedad, ademas de
un uso racional y una mayor eficacia en la utilizacion de los recursos sanitarios.

Disponemos de herramientas al servicio de las personas especialmente utiles, como son
las Escuelas de Salud y Escuelas de Pacientes, que son espacios de encuentro entre
profesionales y pacientes. Estas escuelas tienen como objetivo implicar activamente a los
pacientes en el cuidado de su salud al compartir experiencias y adquirir habilidades en el
manejo de sus enfermedades.

La humanizacion de la asistencia sanitaria comporta un abordaje integral de la
persona atendiendo a su dimension bioldgica, psicolégica y social.

Se trata de situar a la persona que padece una de estas enfermedades y a sus allegados
junto al resto de personas que forman parte del sistema sanitario, interesandose por sus
valores y necesidades, y fomentando su participacion en la toma de decisiones.
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Los objetivos especificos y las acciones de esta linea son los siguientes:

Objetivo 7.1. Impulsar la coordinacién en materia de EERR.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accion 7.1.1. Establecer una red de profesionales referentes en materia de EERR en
la Consejeria de Sanidad de la Comunidad de Madrid.

Accion 7.1.2. Fomentar la colaboracion nacional e internacional en materia de EERR.
Accion 7.1.3. Fortalecer alianzas con el movimiento asociativo.

Accion 7.1.4. Colaborar con otras entidades y organizaciones.

Objetivo 7.2. Humanizar la atencion a las personas con EERR y sus familias.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accién 7.2.1. Escuchar la voz de las personas afectadas.

Accidn 7.2.2. Promover mecanismos de participacion en érganos de asesoramiento
relacionados con la asistencia sanitaria y humanizacion.

Accidén 7.2.3. Fomentar la colaboracion entre las asociaciones de pacientes que tratan
la misma enfermedad rara.

Accion 7.2.4. Promover la autonomia efectiva de los pacientes.

Accion 7.2.5. Establecer acciones dirigidas a mejorar el bienestar y acompanamiento
de los pacientes, allegados y personas que cuidan.




Objetivo 7.3. Promover la capacitacion en salud de pacientes, allegados y
personas que cuidan a través de la Escuela Madrilena de la Salud.

Con el fin de cumplir este objetivo se desarrollaran las siguientes acciones:

Accidén 7.3.1. Fomentar la capacitacion en salud.
Acciodn 7.3.2. Realizar programas de formacion en materia de cuidados.

Accion 7.3.3. Mejorar la formacion en sintomas y signos de alarma.
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6.Implantacion

La implantacion del Il Plan de Atencién Sanitaria a Personas con Enfermedades
Raras, supone la puesta en marcha y ejecucion del mismo. Para ello, se
desarrollaran las diferentes lineas estratégicas, objetivos generales y especificos
recogidos en el documento.

Puesto que el Plan contempla un desarrollo a lo largo de un periodo de cuatro afios, se
ha considerado conveniente desarrollar un Comité Operativo del mismo, como érgano
funcional de asesoramiento permanente de la Direccion General de Humanizacion,
Atencion y Seguridad del Paciente, para impulsar la implantaciéon efectiva de las acciones,
asi como la evaluacién y seguimiento de la estrategia.

El Comité Operativo incluira a todas aquellas Unidades Directivas con competencias
en la linea estratégica correspondiente. Los responsables de estas unidades directivas
se encargaran de asignar responsables de cada una de las lineas estratégicas y de

sus objetivos. En el supuesto de existir objetivos compartidos entre diferentes unidades
directivas, se designara un responsable por cada una de ellas, siendo el Area de
Informacion y Atencion al Paciente de la Subdireccién General de Humanizacién, Bioética
e Informacion y Atencion al Paciente, la encargada de su coordinacion.

Para cada objetivo especifico seleccionado y sus acciones, se establecera un cronograma
y se definiran indicadores que permitan evaluar su cumplimiento.

Seguimiento

El seguimiento de las lineas estratégicas del Plan de EERR, se realizara mediante la
evaluacion anual del cumplimiento de las acciones definidas a través de los indicadores
establecidos, incluidos en los objetivos institucionales de los contratos programa
acordados con los centros asistenciales.

En este seguimiento se contemplan los siguientes elementos:

1. Plan de Accion: estara conformado por el conjunto de fichas de seguimiento, en las se
incluyen los objetivos, acciones y unidades responsables de puesta en marcha, asi como



los indicadores y el cronograma de implantacion establecido, para cada una de las lineas
estratégicas.

El Plan de accién sera elaborado al inicio de cada afo de vigencia del Plan y evaluado al
final del aino del mismo, con objeto de poder gestionar con mayor eficiencia los recursos
destinados a la estrategia y establecer, si se consideran necesarios, nuevos objetivos o
cambios en la definicion y desarrollo de los ya existentes.

2. Indicadores: la evolucion de los diferentes objetivos sera monitorizada a través de
indicadores que seran propuestos y desarrollados por las Unidades Directivas que sean
responsables de cada una de las acciones establecidas en el Plan de Accién anual.

En este sentido, cada unidad responsable elaborara una ficha para cada uno de los
objetivos y acciones previstas en el Plan, con la siguiente estructura:

+ Linea estratégica.

* Objetivo estratégico.

* Accidn.

* Nombre y descripcion del Indicador.

* Fdrmula de calculo y unidad de medida.

* Observaciones.

Se definira para cada uno de los indicadores su periodicidad de medida y cronograma
anual planteado.

3. Informes de seguimiento: los avances del Plan, se recogeran en los siguientes tipos
de informes:

* Informe anual de cada linea, que incluira el nivel de desarrollo de los objetivos
estratégicos, las diferentes acciones llevadas a cabo y el resultado de los
indicadores definidos para su evaluacion.

* Informes especificos, de acuerdo con las necesidades puntuales de
informacion sobre el desarrollo de algun apartado o apartados, del Plan.

* Informe anual global, elaborado por la Subdireccion General de Humanizacion
de la Asistencia, Bioética e Informacién y Atencién al Paciente.

* Informe de evaluacion del Plan al finalizar su periodo de vigencia.



Difusién
Un elemento basico para la implantacién efectiva del Plan, es la comunicacién y difusién

de su puesta en marcha y de los objetivos establecidos, tanto a los equipos directivos
como a los diferentes responsables relacionados con las EERR.

Esta informacion se difundira de manera sincronizada:

1. Alos Gerentes de los hospitales del SERMAS, a las Direcciones Asistenciales
de Atencion Primaria, y a Gerencia del SUMMA 112.

2. Atoda la organizacion a través de la Intranet, en el espacio de la Direccion
General de Humanizacién, Atencion y Seguridad del Paciente, en el que se
mantendra actualizada la informacion relevante sobre la puesta en marcha y
seguimiento del Plan.
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Glosa_rio de
abreviaturas

ADNfc
ADN fetal libre circulante.

AEMPS
Agencia Esparnola de Medicamentos y
Productos Sanitarios.

ALIBER
Alianza Iberoamericana para las
enfermedades raras.

ASEM
Asociacién de personas con
Enfermedades Neuromusculares.

AP
Atencién Primaria.

AP-Madrid
Historia Clinica Electronica de Atencion
Primaria en la Comunidad de Madrid.

BBPP
Buenas Practicas.

CM
Comunidad de Madrid.

CAR-T
Chimeric Antigen Receptor T-cell.

CC AA
Comunidades Autbnomas.

CIAP-2
Clasificacion Internacional de Atencion
Primaria.

CIBERER
Centro de Investigacion Biomédica en Red
de Enfermedades Raras.

CIPM
Comision Interministerial de Precios de
Medicamentos.

CISATER
Centro de Investigacion del Sindrome del
Aceite Toxico y Enfermedades Raras.

CISNS
Consejo Interterritorial del Sistema
Nacional de Salud.

CM
Comunidad de Madrid.

CMAG
Centro Madrilefio de Analisis Gendmico.



CRECOVI
Centro Regional de Coordinacién y
Valoracion Infantil. Comunidad de Madrid.

CREER

Centro de Referencia Estatal de Atencion
a Personas con Enfermedades Raras y
sus Familias.

CSM
Cartera de Servicios Estandarizados.

CSUR
Centros, Servicios y Unidades de
Referencia.

EERR
Enfermedades Raras.

ELA
Esclerosis Lateral Amiotrofica.

EMS
Escuela Madrileha de Salud.

EPF
Enfermedades Poco Frecuentes.

ERN
Redes Europeas de Referencia.

EURORDIS
Alianza Europea de Enfermedades Raras.

EUROPLAN
European Project for Rare Diseases
National Plans Development.

ERTA
Estrategia Regional de Terapias
Avanzadas.

FEDER
Federacion Espafnola de Enfermedades
Raras.

HCE
Historia Clinica Electronica.

lIER
Instituto de Investigacion de Enfermedades
Raras.

IMELA
Instituto Madrilefio de Esclerosis Lateral
Amiotrofica.

INDEPF
Instituto de investigacion y Desarrollo
Social de Enfermedades Poco Frecuentes.

INSERSO
Instituto de Mayores y Servicios Sociales.

IPT
Informes de Posicionamiento Terapéutico.

IRDIRC
Consorcio Internacional de Investigacion de
Enfermedades Raras.

ISCII
Instituto de Salud Carlos llI.



MAPER
Mapa de Recursos para Enfermedades
Raras.

MTA
Medicamentos de Terapia Avanzada.

MH
Medicamento Huérfano.

ONG
Organizaciones No Gubernamentales.

ONU
Organizacion de Naciones Unidas.

OMIM
Online Mendelian Inheritance in Man.

OoMS
Organizacion Mundial de Salud.

ORDO
Orphanet Rare Disease Ontology.

PAC
Consejo Asesor de Pacientes.

RAER
Registros Autondmicos de Enfermedades
Raras.

RD-CODE
Rare diseases-specific codification
systems.

RDI
Rare Diseases Internacional.

REEC
Registro Espafiol de Ensayos Clinicos.

REER
Registro Estatal de Enfermedades Raras.

REpIER
Red Epidemioldgica de Investigacion en
Enfermedades Raras.

RETICS
Redes Tematicas de Investigacion
Cooperativa Sanitaria.

RevalMed
Red de Evaluacion de Medicamentos.

SAT
Sindrome del Aceite Toxico.

SERMAS
Servicio Madrileno de Salud.

SIERMA
Sistema de Informacién de Enfermedades
Raras de la Comunidad de Madrid.

SIo
Servicio de Informacién y Orientacion.

SITE
Servicio de Informacién Telefénica para la
Embarazada.

SITES
Servicio de Informacion sobre Teratégenos
Espanol.



SNS
Sistema Nacional de Salud.

SpainRDR
Red Espafiola de Registros de
Enfermedades Raras para la Investigacion.

SpainUPD
Programa de Casos de Enfermedades Raras
sin Diagndstico.

SWAN
Sindromes Sin Nombre.

UDNI: Red Internacional de Enfermedades
Sin Diagnosticar.

UE
Unién Europea.

UR
Unidad de Referencia.

UTA
Unidad de Terapias Avanzadas.

VALTERMED

Sistema de Informacion para determinar
el Valor Terapéutico en la Practica Clinica
Real de los Medicamentos de Alto Impacto
Sanitario y Econdmico en el SNS.
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Direccion, coordinacion y
participantes

Comité Institucional

Consejeria de Sanidad

+ Garcia Menéndez, Celia.
Directora General de Humanizacion, Atencién y Seguridad de Paciente.

«  Molina Avila, Paula.
Subdirectora General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

+ Pardo Hernandez, Alberto.
Subdirector General de Calidad Asistencial y Seguridad del Paciente.

 Carmen Gonzalez Paz.
Directora General de Coordinacion Sociosanitaria.

+ José Nieves Gonzalez.
Director General de Gestion Econdmico Financiera y Farmacia.

* Inmaculada Ibafiez de Céaceres.
Directora General de Investigacién y Docencia.

* Elena Andradas Aragonés.
Direccion General de Salud Publica.

* Rosario Azcutia Gomez.
Gerencia Asistencial de Atencion Primaria.

* Mercedes Navio Acosta.
Gerencia Asistencial de Hospitales.

Consejeria de Digitalizacion

*  Nuria Ruiz Hombrebueno.
Directora General de Salud Digital.
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Consejeria de Educacion, Ciencia y Universidades

Nicolas Javier Casas Calvo.
Director General de Universidades.

Consejeria de Familia, Juventud y Asuntos Sociales

Alejandra Serrano Fernandez.
Direccion General de Atencién a Personas con Discapacidad.

Molina Avila, Paula.
Subdirectora General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Grupo Coordinador

Trilla Suarez, M? Luz.
Jefe de Area de Informacion y Atencion al Paciente. Subdireccion General de
Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion y Atencién al Paciente.

Alvarez Rojas, Elena.

Jefa de Area de Coordinacién de Proyectos de Humanizacion. Subdireccién
General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacién y Atencion al
Paciente.

Garcia Lacuesta, Angel Luis.
Jefe de Area de Reclamaciones. Subdireccién General de Humanizacién de la
Asistencia, Bioética e Informacién y Atencién al Paciente.

Ortega Crespo, Isabel.
Jefa de Area de Bioética y Derecho Sanitario. Subdirecciéon General de
Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion y Atencion al Paciente.
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Equipos Técnicos de Trabajo

Linea 1: Sistemas de informacion aplicados a las Enfermedades Raras

Alcantarilla Moreno, Cristina.
Coordinadora L1. Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia,
Bioética e Informacion y Atencion al Paciente.

Barea Ruiz, Rafael Antonio.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Chalco Orrego, Juan Pablo.
Subdireccién General de Vigilancia en Salud Publica.

Cobos Pozo, Pilar.
Gerencia Asistencial Hospitales.

De Vicente Corbeira, Daniel.
Federacion Espaiola de Enfermedades Raras (FEDER).

Diaz Hernan-Gémez, Monica.
Direccidon General de Sistemas de Informacion y Salud Digital.

Dominguez Berjén, Maria Felicitas.
Responsable L1. Subdireccion General de Vigilancia en Salud Publica.

Esteban Vasallo, Maria Dolores.
Subdireccion General de Vigilancia en Salud Publica.

Flores Gual, Hilari.
Asociacion Madrilefa de personas con Enfermedades Neuromusculares
(ASEM).

Hernandez Pascual, Montserrat.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Meco Rodriguez-Manzaneque, Jesus Ignacio.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

Mufoz Gonzalez, Lorena.
Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER).

Navarro Valdivieso, Juan Paulo.
Gerencia Asistencial de Hospitales.
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* Rodriguez Gay, Carolina.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

* Ruiz Alonso, Sergio.
Direccion General del Proceso Integrado de Salud.

» Sanchez-Pobre Bejarano, Pilar.
Gerencia Asistencial de Hospitales.

* Ucendo Iniesta, Ana.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

Linea 2: Prevencion, detencion, diagndéstico precoz y asesoramiento genético en
las Enfermedades Raras

* Abad Gran, Magdalena.
Hospital Universitario 12 de Octubre.

* Arriba Domenech, Maria.
Hospital General Universitario Gregorio Marafion.

* Ayuso Garcia, Carmen.
Hospital Fundacién Jiménez Diaz.

+ Belanguer Quintana, Amaya.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

* Bermejo Sanchez, Eva.
Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (lIER) del Instituto de Salud
Carlos Il (ISCIII).

* Blanco Marenco, Moénica Beatriz.
Médico de Familia en Centro de Salud Aravaca.

+ Bustamante Aragonés, Ana.
Hospital Fundacion Jiménez Diaz.

» Carlos Moreno, José.
Hospital Universitario La Paz.

» Darnaude Ortiz, Maria Teresa.
Hospital Universitario de Méstoles.

* De Vicente Corbeira, Daniel.
Federacion Espafola de Enfermedades Raras (FEDER).
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+ Ezquieta Zubicaray, Begofa.
Hospital General Universitario Gregorio Maraion.

* Fernandez Martinez, Francisco Javier.
Hospital Universitario 12 de Octubre.

* Gil Fournier, Belén.
Hospital Universitario de Getafe.

+ Gomez Cano, Maria de los Angeles.
Hospital Universitario La Paz.

+ Gonzalez Estecha, Montserrat.
Hospital General Universitario Gregorio Maraion.

» Labrador Canadas, Maria Vicenta.
Coordinadora L2. Subdireccién General de Prevencion y Promocion de la
Salud.

* Lorda Sanchez, Isabel.
Hospital Fundacién Jiménez Diaz.

* Mansilla Aparicio, Elena.
Hospital Universitario La Paz.

+ Martin Casanueva, Miguel Angel.
Hospital Universitario 12 de Octubre.

* Meco Rodriguez-Manzaneque, Jesus Ignacio.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

+ Moreno Pelayo, Miguel Angel.
Hospital Universitario Ramon y Cajal.

* Morte Molina, Beatriz.
Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras
(CIBERER).

* Munoz Gonzélez, Lorena.
Federacion Espafnola de Enfermedades Raras (FEDER).

* QOancea lonescu, Raluca.
Hospital Clinico San Carlos.

* Ortiz Cabrera, Nelmar Valentina.
Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.

+ Pagnon del Barrio, Yasmina.
Asociacion Madrilefia de personas con Enfermedades Neuromusculares
(ASEM).
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* Pérez Gonzalez, Maria Belén.
Centro de Diagnostico de Enfermedades Moleculares (CEDEM).

+ Posada de la Paz, Manuel.
Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER) del Instituto de Salud
Carlos III (ISCIII).

* Quesada Espinosa, Juan Francisco.
Responsable L2. Hospital Universitario 12 de Octubre.

* Rodriguez Gay, Carolina.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

* Rodriguez Novoa, Sonia.
Hospital Universitario La Paz.

* Sanchez Calvin, Maria Teresa.
Hospital Universitario 12 de Octubre.

» Sanchez-Pobre Bejarano, Pilar.
Gerencia Asistencial de Hospitales.

» Trujillo Tiebas, Maria José.
Hospital Fundacion Jiménez Diaz.

Linea 3: Terapias, medicamentos huérfanos y productos sanitarios

+ Alvarado Rodriguez, Soledad.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

» Barea Ruiz, Rafael Antonio.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

+ De Vicente Corbeira, Daniel.
Federacion Espafola de Enfermedades Raras (FEDER).

+ Garcia Cerezuela, Dolores.
Responsable L3. Subdirecciéon General de Farmacia y Productos Sanitarios.

* Meco Rodriguez-Manzaneque, Jesus Ignacio.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

* Munoz Gonzalez, Lorena.
Federacion Esparnola de Enfermedades Raras (FEDER).
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+ Olivares Escribano, Beatriz.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

* Rodriguez Gay, Carolina.
Coordinadora L3. Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia,
Bioética e Informacion y Atencion al Paciente.

Linea 4: Atencioén sanitaria, rutas asistenciales y trabajo en red.
Centros, Servicios y Unidades de referencia

+ Adriana Seidel, Veronica.
Hospital General Universitario Gregorio Marafién.

+ Alvarez Blanco, Antonio.
Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.

« Basoco Jiménez, Eduardo.
Hospital Clinico San Carlos.

+ Belanguer Quintana, Amaya.
Hospital Universitario Ramon y Cajal.

* Bufo Borde, Ismael.
Hospital General Universitario Gregorio Marafion.

+ Cabrejas Nunez, Maria José.
Hospital Universitario Puerta de Hierro.

+ Cazorla Calleja, Rosario.
Hospital Universitario Puerta de Hierro.

» Cobos Pozo, Pilar.
Gerencia Asistencial Hospitales.

+ De Vicente Corbeira, Daniel.
Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER).

* Del Prado Catalina, Ana.
Hospital Universitario Ramon y Cajal.

* Duat Rodriguez, Anna.
Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.

» Escribano Subias, Pilar.
Hospital Universitario 12 de Octubre.

* Fernandez Astiz, Consuelo.
Hospital Universitario La Princesa.
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Fernandez Martinez, Francisco Javier.
Hospital Universitario 12 de Octubre.

Garcia Nufez, Agustin.
Hospital Universitario Puerta de Hierro.

Garrote Liarte, Carmen.
Hospital Universitario Ramoén y Cajal.

Gonzalez Voque, Emiliano.
Hospital Universitario Puerta de Hierro.

Hernandez Pascual, Montserrat.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacién
y Atencién al Paciente.

Horga Hernandez, Alejandro.
Hospital Clinico San Carlos.

Jiménez Aguilar, Sonia.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacién
y Atencion al Paciente.

Lezama Rosales, Jose Miguel.
Hospital Universitario 12 de Octubre.

Lépez Rodriguez, Ménica.
Hospital Universitario Ramoén y Cajal.

Martin Casanueva, Miguel Angel.
Hospital Universitario 12 de Octubre.

Martin Hernandez, Elena.
Hospital Universitario 12 de Octubre.

Meco Rodriguez-Manzaneque, Jesus Ignacio.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

Mellor Pita, Susana.
Hospital Universitario Puerta de Hierro.

Méndez Caba, José.
Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.

Morales Conejo, Montserrat.
Hospital Universitario 12 de Octubre.

Moreno Pelayo, Miguel Angel.
Hospital Universitario Ramén y Cajal.
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Munoz Delgado, Cecilia.
Hospital General Universitario Gregorio Marafioén.

Mufoz Gonzalez, Lorena.
Federacion Espafola de Enfermedades Raras (FEDER).

Navarro Valdivieso, Juan Paulo.
Gerencia Asistencial de Hospitales.

Navas Cedefio, Desiré.
Hospital Universitario La Princesa.

Noval Martin, Susana.
Hospital Universitario La Paz.

Oancea lonescu, Raluca.
Hospital Clinico San Carlos.

Ordieres Ortega, Lucia.
Hospital General Universitario Gregorio Maranén.

Ortiz Cabrera, Valentina.
Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.

Paciello Coronel, Maria Liz.
Hospital Universitario 12 de Octubre.

Pulido Rivas, Paloma.
Hospital Universitario La Princesa.

Rios Blanco, Juan José.
Hospital Universitario La Paz.

Rodriguez Fernandez, Rosa.
Hospital General Universitario Gregorio Maraion.

Rodriguez Gay, Carolina.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencidn al Paciente.

Rodriguez Novoa, Sonia.
Hospital Universitario La Paz.

Roman Riechmann, Enriqueta.
Hospital Universitario Puerta de Hierro.

Sanchez del Pozo, Jaime.
Hospital Universitario 12 de Octubre.

Sanchez-Pobre Bejarano, Pilar.
Responsable L4. Gerencia Asistencial de Hospitales.
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Santos Moreno, Maria Teresa.
Hospital Clinico San Carlos.

Toledo Bartolomé, Daniel.
Hospital General Universitario Gregorio Marafoén.

Tutor de Ureta, Pablo.
Hospital Universitario Puerta de Hierro.

Villanueva Marcos, Jose Luis.
Coordinador L4. Subdirecciéon General de Humanizacion de la Asistencia,
Bioética e Informacion y Atencién al Paciente.

Linea 5: Abordaje integral y coordinacion sociosanitaria

« Barea Ruiz, Rafael Antonio.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

De Vicente Corbeira, Daniel.
Federacion Espafola de Enfermedades Raras (FEDER).

Ferrer Arnedo, Carmen.
Hospital Universitario Central de la Cruz Roja San José y Santa Adela.

Gonzélez San Martin, Sofia.
Consejeria de Familia, Juventud y Asuntos Sociales.

Gutiérrez Berlinches, Alvaro.
Subdireccion General de Gestion y Seguimiento del Sistema de Educacién
Superior.

Meco Rodriguez-Manzaneque, Jesus Ignacio.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

Mufoz Gonzalez, Lorena.
Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER).

Olivares Escribano, Beatriz.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

Pérez Oramas, Prado.
Asociacion Madrilefa de personas con Enfermedades Neuromusculares
(ASEM).
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Rodriguez Gay, Carolina.
Coordinadora L5. Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia,
Bioética e Informacion y Atencion al Paciente.

Salinero Aceituno, Margarita.
Subdireccion General de Atencion y Cuidados SocioSanitarios.

Sanchez-Pobre Bejarano, Pilar.
Responsable L5. Gerencia Asistencial de Hospitales.

Sanchez-Porro Valades, Pilar.
Consejeria de Familia, Juventud y Asuntos Sociales.

Toledano Sacristan, Eva.
Gerencia Asistencial de Atencion Primaria.

Ucendo Iniesta, Ana.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

Villanueva Marcos, Jose Luis.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Linea 6: Investigacién y formacion

6.1 Investigacion

Alvarado Rodriguez, Soledad.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacién
y Atencion al Paciente.

Barea Ruiz, Rafael Antonio.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacién
y Atencion al Paciente.

Belanguer Quintana, Amaya.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

De Vicente Corbeira, Daniel.
Federacion Espariola de Enfermedades Raras (FEDER).

Meco Rodriguez-Manzaneque, Jesus Ignacio.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).
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Mufoz Gonzalez, Lorena.
Federacion Espafola de Enfermedades Raras (FEDER)

Pagnon del Barrio, Yasmina.
Asociacion Madrilefa de personas con Enfermedades Neuromusculares
(ASEM).

Rodriguez Gay, Carolina.
Subdireccién General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Roldan Lépez, Alvaro.
Responsable L6.1. Subdirector General de Investigacion Sanitaria y
Documentacion.

Formacion

Alvarado Rodriguez, Soledad.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Amengual Pliego, Miguel.
Gerencia Asistencial de Atencion Primaria.

Arranz Santamaria, Luis Carlos.
Responsable L6.2. Subdireccion General de Formacion y Acreditacion Docente
Sanitaria.

Barea Ruiz, Rafael Antonio.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacién
y Atencion al Paciente.

Blanco Marenco, Ménica Beatriz.
Médico de Familia en Centro de Salud de Aravaca.

De Vicente Corbeira, Daniel.
Federacion Espafola de Enfermedades Raras (FEDER).

Ferrer Arnedo, Carmen.
Hospital Universitario Central de la Cruz Roja San José y Santa Adela.

Gutiérrez Berlinches, Alvaro.
Subdireccion General de Gestion y Seguimiento del Sistema de Educacién
Superior.

Lopez Menduifia, Patricia.
Subdireccion General de Formacion y Acreditacion Docente Sanitaria.
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Linea 7

Mateos Rodilla, Juana.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Mufoz Gonzalez, Lorena.
Federacion Espaiola de Enfermedades Raras (FEDER).

Olivares Escribano, Beatriz.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

Pagnon del Barrio, Yasmina.
Asociacion Madrilefia de personas con Enfermedades Neuromusculares
(ASEM).

Rodriguez Gay, Carolina.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Serradilla Corchero, Pilar.
Coordinadora L6. Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia,
Bioética e Informacion y Atencion al Paciente.

Ucendo Iniesta, Ana.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

Vargas Diaz, Patricia.
Subdireccién General de Formacion y Acreditacion Docente Sanitaria.

: Coordinacion Institucional, Humanizacion y Participacion ciudadana

Alcantarilla Moreno, Cristina.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Alvarado Rodriguez, Soledad.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Barea Ruiz, Rafael Antonio.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

De Vicente Corbeira, Daniel.
Federacion Espariola de Enfermedades Raras (FEDER).
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Goémez Mateos, Maria Angeles.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Hernandez Pascual, Montserrat.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacién
y Atencién al Paciente.

Jimenez Aguilar, Sonia.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Meco Rodriguez-Manzaneque, Jesus Ignacio.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

Mouro Reyero, Raquel.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencién al Paciente.

Mufoz Gonzalez, Lorena.
Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER).

Perela Moreta, Maria José.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacién
y Atencion al Paciente.

Rivera Moreno-Chocano, Pilar.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Ucendo Iniesta, Ana.
Instituto de Investigacion y Desarrollo Social de Enfermedades Poco
Frecuentes (INDEPF).

Vega Gonzalez, Gema.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Villanueva Marcos, Jose Luis.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Asociaciones de pacientes

Asociacion Madrilefia de personas con Enfermedades Neuromusculares
(ASEM)
Flores Gual, Hilari; Pagnon del Barrio, Yasmina y Pérez Oramas, Prado.
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Comité Asesor

* Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER)
Mufoz Gonzalez, Lorena y De Vicente Corbeira, Daniel.

» Instituto de Investigacién y Desarrollo Social de Enfermedades Poco Frecuentes
(INDEPF). Meco Rodriguez-Manzaneque, Jesus Ignacio; Olivares Escribano,
Beatriz; Belanguer Quintana, Amaya y Ucendo Iniesta, Ana.

Grupo de expertos

+ Bermejo Sanchez, Eva.
Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER) del Instituto de Salud
Carlos Il (ISCIII).

* Blanco Marenco, Moénica Beatriz.
Médico de Familia en Centro de Salud de Aravaca.

* Casaus Lara, Elena.
Direccion General de Investigacion y Docencia.

+ Dominguez Berjén, Maria Felicitas.
Subdireccidén General de Vigilancia en Salud Publica.

* Duat Rodriguez, Anna.
Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus.

» Garcia Cubero, Maria del Carmen.
Direccion General Asistencial.

* Lapunzina Badia, Pablo Daniel.
Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras
(CIBERER).

* Martinez Vallejo, Bibiana.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

* Mateos Rodilla, Juana.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

* Mouro Reyero, Raquel.
Subdireccion General de Humanizaciéon de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.
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Ortega Crespo, Isabel.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Sanchez-Pobre Bejarano, Pilar.
Gerencia Asistencial de Hospitales.

Sarabia Aranguez, Alicia.
Subdireccion General de Humanizacién de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Vega Gonzalez, Gema.
Subdireccion General de Humanizacién de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Colaboradores

« Baanante Gismero, Maria Soledad.
Subdireccion General de Humanizacién de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Barco Garraleta, Jennifer.
Subdireccion General de Humanizacién de la Asistencia, Bioética e Informacion

y Atencion al Paciente.

Bermudez Garcia-Franco, Lidia.
Subdireccion General de Humanizacion de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Candil Agudo, Laura.
Subdireccion General de Humanizacién de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Tovar Garrido, Susana.
Subdireccion General de Humanizacién de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.

Villanueva Mufoz, Cristina.
Subdireccion General de Humanizacién de la Asistencia, Bioética e Informacion
y Atencion al Paciente.
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