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Comision Técnica de Trabajo

Martinez Ros, M? Teresa. Directora General de Planificacion, Investigacién, Farmacia y Atencién al Ciudadano.
Consejerfa de Salud.

Palomar Rodriguez, Joaquin A. Direccién General de Planificacién, Investigacién, Farmacia y Atencion al Ciudadano.
Consejerfa de Salud.

Giribert Mufioz, Carlos. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Sanchez Nanclares, Gorka. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa
de Salud.

Ladron De Guevara Mellado, Elena. Direccion General de Atencién a la Diversidad y Calidad Educativa. Consejeria
de Educacion, Juventud y Deportes.

Ripoll Spiteri, Antonio. Direccién General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e Igualdad de
Oportunidades.

Molina Duran, Francesc. Direccién General de Recursos Humanos. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.

Jiménez Guillén, Casimiro. Direccién General de Planificacién, Investigacion, Farmacia y Atencion al Ciudadano.
Consejerfa de Salud.

Lépez Exposito, Isabel. Centro de Bioquimica y Genética Clinica. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.
Rausell Rausell, Victor J. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.
Garnica Martinez, Beatriz. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.

Recio Bernardez, Paloma. Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencién al Ciudadano.
Consejerfa de Salud.

Garcia Pina, Rocio. Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencién al Ciudadano. Conse-
jerfa de Salud.

Grupos de Trabajo

Informacion y Epidemiologia
Palomar Rodriguez, Joaquin A. Direccién General de Planificacion, Investigacién, Farmacia y Atencién al Ciuda-
dano. Consejerfa de Salud (coordinador).

Cano Candela, Fernando. Direccién General de Planificacién, Investigacion, Farmacia y Atencion al Ciudadano.
Consejerfa de Salud.
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Chirlaque Lopez, Marfa Dolores. Direccién General de Salud Publica y Adicciones. Consejerfa de Salud.
Cirera Suarez, Lluis. Direccién General de Salud Publica y Adicciones. Consejeria de Salud.

Garcfa Pina, Rocio. Direccién General de Planificacién, Investigacién, Farmacia y Atencion al Ciudadano. Con-
sejerfa de Salud.

Mira Escolano, Pilar. Direccién General de Salud Publica y Adicciones. Consejeria de Salud.
Moreno Lopez, Ana Belén. Direccién General de Salud Publica y Adicciones. Consejeria de Salud.

Sanchez Escamez, Antonia. Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencién al Ciudadano.
Consejerfa de Salud.

Sénchez Pardo, Mariana. Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al Ciudadano.
Consejerfa de Salud.

Serrano Pinto, Antonio. Direccién General de Planificacién, Investigacion, Farmacia y Atencién al Ciudadano.
Consejerfa de Salud.

Titos Gil, Salvadora. Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al Ciudadano. Con-
sejerfa de Salud.

Prevencion, deteccion precoz y diagnostico

Lépez Exposito, Isabel. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud (coordinadora).
Alvarez Castillo, Jests. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Ballesta Martinez, Marfa Juliana. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.
Carrion Tudela, Juan. Federacién Espanola de Enfermedades Raras.

Delgado Marin, Juan Luis. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Espin Rios, Isabel. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.

Fernandez Aldeguer, Isabel. Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.

Garnica Martinez, Beatriz. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de
Salud.

Gil Ortega, David. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.
Gonzalez Gallego, Inmaculada. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.
Lépez Gonzdlez, Vanesa. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Mufoz Rodriguez, M? Nieves. Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencién al Ciuda-
dano. Consejeria de Salud.

Ortega Garcia, Juan Antonio. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Pefialver Jara, M? José. Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al Ciudadano.
Consejerfa de Salud.

Tomas Lizcano, Aurora. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.

Atencion sanitaria

Sanchez Nanclares, Gorka. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de
Salud (coordinador).

Ballesta Martinez, Marfa Juliana. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.



Carrién Tudela, Juan. Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.

Domingo Jiménez, Rosario. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.
Escribano Mufioz, Arancha. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.
Fernandez Aldeguer, Isabel. Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.

Garcia Candel, Faustino. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Garnica Martinez, Beatriz. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.
Gil Ortega, David. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Hernandez Corominas, M2 Angeles. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.
José Ruiz, Francisco. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Lépez Exposito, Isabel. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.

Lépez Gonzélez, Vanesa. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Martin Garcia-Sancho, Julio César. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.
Martinez Garcia, Francisco Antonio. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.
Martinez Gonzalvez, Ana Belén. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.
Martinez Jiménez, Victor. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.

Martinez-Novillo Gonzélez, Mercedes. Directora General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud.
Consejerfa de Salud.

Meca Lallana, José. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.

Miguel Hernandez, Antonio. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.
Mondéjar Lopez, Pedro. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.
Navarro Mingorance, Alvaro. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.
Palma Gonzales, M* Carmen. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.
Pujalte Rodenas, Virginia. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.
Ramon Gimeno, Juan. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.

Recio Bernardez, Paloma. Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y atencion al Ciudadano.
Consejerfa de Salud.

Ripoll Spiteri, Antonio. Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e Igualdad de
Oportunidades.

Ruiz Periago, Bartolomé. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.

Salcedo Canovas, César. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Tomaés Lizcano, Aurora. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud
Valverde Jiménez, Maria Rosario. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Vicente Calderén, Carmen. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Recursos terapéuticos

Rausell Rausell, Victor J. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de
Salud (coordinador).

Aranda Garcia, Ana. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.
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Lorente Salinas, Isabel. Direccién General de Planificacion, Investigacién, Farmacia y atencién al Ciudadano.
Consejerfa de Salud.

Olmo Fernandez-Delgado, Juan Antonio. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.
Pastor Cano, Josep. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud

Sanchez Caravaca, Juan. Direccién General de Atencién a la Diversidad y Calidad Educativa. Consejeria de Edu-
cacién, Juventud y Deportes.

Educacion

Ladron de Guevara Mellado, Elena. Direccion General de Atencién a la Diversidad y Calidad Educativa. Conseje-
ria de Educacién, Juventud y Deportes (coordinadora).

Candel Gil, Isidoro. Facultad de Educacién. Universidad de Murcia.

Chicano Saura, Gema. Federacion Espanola de Enfermedades Raras.

Diaz Carcelén, Lucia. Direccion General de Centros Educativos Consejeria de Educacion, Juventud y Deportes.
Dolores Flores, Marfa. Facultad de Enfermeria. Universidad de Murcia.

Fernandez Lopez, Maria Teresa. Direccién General de Atencién a la Diversidad y Calidad Educativa. Consejerfa
de Educacién, Juventud y Deportes.

Garcia Pérez, José Blas. Direccion General de Atencion a la Diversidad y Calidad Educativa. Consejeria de Edu-
cacién, Juventud y Deportes.

Martinez Conesa, Luis. Direccion General de Atencién a la Diversidad y Calidad Educativa. Consejeria de Educa-
cion, Juventud y Deportes.

Paterna Lorenzo, Ascensién. Direccion General de Centros Educativos. Consejerfa de Educacién, Juventud y
Deportes.

Reina Merono, Francisco. Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.

Sanz Roldan, Pilar. Direccién General de Atencién a la Diversidad y Calidad Educativa. Consejerfa de Educacion,
Juventud y Deportes.

Soto Pérez, Francisco Javier. Direccion General de Atencion a la Diversidad y Calidad Educativa. Consejeria de
Educacion, Juventud y Deportes.

Tomés Lizcano, Aurora. Direccién General Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.

Servicios sociales

Ripoll Spiteri, Antonio. Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e Igualdad de
Oportunidades (coordinador).

Alburquerque Iniesta, Carmen. Direccién General de Familia y Politicas Sociales. Consejerfa de Familia e Igualdad
de Oportunidades.

Bocos Rodriguez, Enrique. Servicios Sociales. Ayuntamiento de Cartagena.

Domingo Barranquero, Jesus. Direccién General de Pensiones, Valoracién y Programas de Inclusion. Instituto
Murciano de Accion Social. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Garcia Martinez, Francisco Javier. Direccién General Personas con Discapacidad. Instituto Murciano de Accién
Social. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Garcia Olivares Murcia, Consuelo. Bienestar Social. Ayuntamiento de Murcia.



Gomez Navarro, Carmen M?. Federaciéon Espafola de Enfermedades Raras.

Gonzélez Sanchez, Milagros. Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e Igualdad
de Oportunidades.

Hernandez Izquierdo, M?® Carmen. Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e
Igualdad de Oportunidades.

Martinez Andreu, Encarnacién. Direccion General de Pensiones, Valoracién y Programas de Inclusion. Instituto
Murciano de Acciéon Social. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Mullor Mullor, Justo Javier. Direccién General de Pensiones, Valoracion y Programas de Inclusion. Instituto Mur-
ciano de Accion Social. Consejerfa de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Murcia Manrique, Mercedes. Centro Municipal de Servicios Sociales de Yecla.

Pardo Pérez, Mercedes. Direccién General Personas con Discapacidad. Instituto Murciano de Accién Social. Con-
sejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Sanchez Gonzalez, David. Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.

Coordinacion socio-sanitaria

Recio Bernardez, Paloma. Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y atencion al Ciudadano.
Consejerfa de Salud (coordinadora).

Carrién Tudela, Juan. Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.

Garcia Pina, Rocio. Direccion General de Planificacién, Investigacion, Farmacia y atencion al Ciudadano. Conse-
jeria de Salud.

Gonzalez Sanchez, Milagros. Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e Igualdad
de Oportunidades.

Ladrén de Guevara Mellado, Elena. Direccién General de Atencion a la Diversidad y Calidad Educativa. Conseje-
ria de Educacién, Juventud y Deportes.

Mufioz Rodriguez, M? Nieves. Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencién al Ciuda-
dano. Consejeria de Salud.

Palomar Rodriguez, Joaquin A. Direcciéon General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al Ciuda-
dano. Consejerfa de Salud.

Ripoll Spiteri, Antonio. Direccion General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e Igualdad de
Oportunidades.

Ruiz Periago, Bartolomé. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.

Sanchez Nanclares, Gorka. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de
Salud.

Sanchez Soriano, Catalina. Direccién General Personas con Discapacidad. Instituto Murciano de Accion Social.
Consejerfa de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Formacion
Molina Duran, Francesc. Direccién General Recursos Humanos. Servicio Murciano de Salud (Coordinador).

Alburquerque Iniesta, Carmen. Direccién General de Familia y Politicas Sociales. Consejerfa de Familia e Igualdad
de Oportunidades.
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Ballesta Martinez, Marfa Juliana. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.
Bocos Rodriguez, Enrique. Servicios Sociales. Ayuntamiento de Cartagena.

Domingo Barranquero, Jesus. Direccién General de Pensiones, Valoracién y Programas de Inclusion. Instituto
Murciano de Acciéon Social. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Espin Rios, M? Isabel. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Garnica Martinez, Beatriz. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.
Gomez Navarro, Carmen M?. Federaciéon Espafiola de Enfermedades Raras.

Gonzélez Gallego, Inmaculada. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Ladrén de Guevara Mellado, Elena. Direccién General de Atencién a la Diversidad y Calidad Educativa. Consejeria
de Educacién, Juventud y Deportes.

Lépez Exposito, Isabel. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.
Lépez Gonzélez, Vanesa. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Martinez Andreu, Encarnacién. Direccion General de Pensiones, Valoracién y Programas de Inclusién. Instituto
Murciano de Accion Social. Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Ortega Garcia, Juan Antonio. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Palomar Rodriguez, Joaquin A. Direcciéon General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al Ciuda-
dano. Consejerfa de Salud.

Pefalver Jara, M? José. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Pérez Romero, Shirley Beatriz. Direccion General Recursos Humanos. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.
Pérez Varona, Ana Teresa. Direccién General Recursos Humanos. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.
Sanchez Gonzalez, David. Federacion Espanola de Enfermedades Raras.

Tomaés Lizcano, Aurora. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Investigacion

Jiménez Guillén, Casimiro. Direccién General de Planificacion, Investigacién, Farmacia y atencién al Ciudadano.
Consejerfa de Salud (coordinador).

Ballesta Martinez, Marfa Juliana. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.

Chirlague Lopez, Marfa Dolores. Direccién General de Salud Publica y Adicciones. Consejerfa de Salud.

Cirera Suarez, Lluis. Direccién General de Salud Publica y Adicciones. Consejeria de Salud.

Garnica Martinez, Beatriz. Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.
Lépez Exposito, Isabel. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Lopez Gonzélez, Vanesa. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Ortega Garcia, Juan Antonio. Servicio Murciano de Salud. Consejerfa de Salud.

Palomar Rodriguez, Joaquin. Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al Ciudadano.
Consejerfa de Salud.

Rausell Rausell, Victor J. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud. Consejeria de Salud.
Sanchez Pérez, Angel Jesus. Fundacién para la Formacion vy la Investigacion Sanitarias de la Regién de Murcia.
Direccién General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y atencion al Ciudadano. Consejerfa de Salud.
Sanchez Caravaca, Juan. Direccién General de Atencién a la Diversidad y Calidad Educativa. Consejeria de Edu-
cacioén, Juventud y Deportes.
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La elaboracion de este Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia se enmarca en
la Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud, y pretende dar un salto cualitativo
a la hora de abordar este tipo de dolencias en nuestra comunidad auténoma. Para ello apuesta por
la atencion integral, multidisciplinar y coordinada entre los diferentes actores (en el ambito sanitario,
social, educativo, laboral y asociativo); y por el impulso a la investigacion, la formacién y los sistemas
de informacién; areas fundamentales para conocer la causa y evolucion de estas afecciones, mejorar
su diagnostico y tratamiento e incrementar la integracion social de quienes las padecen.

Las enfermedades raras abarcan un amplio conjunto de patologias de diversos origenes y
presentacion clinica, cada una de ellas de baja frecuencia, pero, consideradas en su conjunto, afectan
a una proporcion considerable de la poblacion. Esto, junto a su variedad, supone una dificultad para
el andlisis y tratamiento especifico de cada una de ellas.

En cambio, su cronicidad, su caracter discapacitante y el amplio desconocimiento sobre sus causas
y evolucion nos permite apostar por un planteamiento conjunto, atendiendo a las necesidades
comunes de estas dolencias. Entre estas necesidades destacan la investigacién de nuevas terapias
y una asistencia sanitaria de alto nivel de especializacién, pero hay otras que van mas alla de este
ambito, para trasladarse al dia a dia de las personas afectadas y sus familiares. Por todo ello, desde las
instituciones sanitarias, educativas y sociales tenemos la obligacién y la responsabilidad de establecer
politicas que ofrezcan una atencién adecuada e integral a estas personas.

Desde hace tiempo existe un compromiso por parte de las instituciones regionales, nacionales
y europeas para aumentar la calidad de vida de los afectados por estas enfermedades. En el caso
de la Regién de Murcia, la Consejeria de Salud tiene entre sus prioridades la puesta en marcha vy el
impulso de medidas que contribuyan a aumentar y mejorar la asistencia. En este sentido, se cuenta
con un Sistema de Informacion sobre Enfermedades Raras (SIER) pionero en muchos aspectos y que
permite dar visibilidad y enmarcar estas enfermedades en el lugar que les corresponde. El Plan de
Salud de la Regién de Murcia contempld, ademas, aspectos asistenciales como la creacion de centros
de referencia para determinadas enfermedades, la integracion entre niveles asistenciales y la mejora
de la continuidad asistencial.

Desde el ambito educativo, la administracion publica trabaja, junto con las asociaciones de
afectados, por la inclusién educativa en centros ordinarios en los que se atienden sus necesidades
especificas, abogando por la normalizacion de su situacion y por su integracion social. Entre otras
actuaciones, se han desarrollado iniciativas para mejorar la continuidad educativa de estos alumnos,
dadas sus frecuentes ausencias por precisar cuidados sanitarios durante el horario escolar. Para
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ello disponemos de Equipos de Atencién Educativa Hospitalarios y Domiciliarios y un Programa de
Atencidn Sanitaria Especializada en centros educativos, medidas que tratan de dar respuesta a estas
necesidades y que este plan pretende potenciar.

Por parte de los servicios sociales, los dispositivos de atencién temprana tienen una especial
relevancia para mejorar el nivel de autonomia de los afectados, por lo que estamos trabajando
para extenderlos e incrementar su capacidad de actuacion integral y coordinada con los diferentes
sectores implicados. También es esencial para los afectados contar con una valoracién adecuada
de su situacion y con informacién integral que les facilite el acceso a los recursos existentes. En el
primer caso, se han redefinido los procedimientos de valoracion de la discapacidad contemplando
aspectos especificos por enfermedad. En el sequndo caso, disponemos de una amplia red de servicios
sociales de atencién primaria y con la Oficina Regional de Informacién y Asesoramiento a Personas
con Discapacidad. Hemos conseguido también importantes avances en la generaciéon de entornos o
espacios de accesibilidad universal.

Me complace destacar el caracter participativoy multisectorial de este Plan Integral de Enfermedades
Raras de la Regién de Murcia en cuya elaboracién han participado tanto los afectados como
profesionales de distintos sectores. Mi agradecimiento a todos ellos por su generosa colaboracién
y su esfuerzo. También quiero recordar a los que han facilitado que esta tarea fuera posible y, muy
especialmente, las inestimables aportaciones de las asociaciones de pacientes. El compromiso
plasmado en este documento nos permitird avanzar hacia la meta final, que no es otra que mejorar
la situacion de las personas afectadas por este tipo de dolencias: los enfermos y sus familias.

Fernando Lépez Miras
Presidente de la Comunidad Auténoma de la Regién de Murcia



INTRODUCCION

Region
deMurcia
no f—
A

Plan Integral de Enfermedades Raras de la Region de Murcia







JUSTIFICACION

En el &mbito europeo, el Programa de Accién Comunitaria sobre las Enfermedades Poco Comunes
(1999-2003), supuso el punto de partida para la adopcion de medidas en torno a estas patologias,
una de cuyas primeras actuaciones fue el desarrollo de un reglamento sobre medicamentos huérfa-
nos. Posteriormente, la Unién Europea (UE) ha continuado trabajando en este &mbito, estableciendo
objetivos y areas prioritarias de actuacion o recomendaciones para los Estados miembros.

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

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

Dentro del sector sanitario, se incluye a las enfermedades raras como una prestacion de caracter
universal dentro de la Cartera de Servicios Comunes del Sistema Nacional de Salud (RD 1030/2006).
Al mismo tiempo, se establece el procedimiento para la designacién y acreditacion de los centros,
servicios y unidades de referencia del Sistema Nacional de Salud (RD 1302/2006). Ello hace que las
enfermedades raras figuren entre las patologias cuya prevencion, diagnéstico o tratamiento se rea-
liza mediante técnicas, tecnologias o procedimientos incluidos en la cartera de servicios de centros,
que, por su baja prevalencia, concentran los casos para su adecuada atencion. Todo ello sin dejar de
contemplar la atenciéon continuada del paciente en el/los centro/s sanitarios que le correspondan por
proximidad.
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En Abril del 2006 la Federacién Espanola de Enfermedades Raras (FEDER) presentd una Ponencia
en el Senado sobre Analisis y propuestas desde los afectados (“Plan de Accién para las Enferme-
dades Raras”), comprometiendo a los grupos parlamentarios y a los miembros de la Ponencia a
poner en marcha un Plan Nacional de Enfermedades Raras, que favoreciera la creacién de centros
de referencia y el acceso a los medicamentos huérfanos, entre otras medidas. En febrero del 2007
por Acuerdo del Pleno del Senado se aprobé el Informe de la Ponencia que realizé un estudio para
analizar la situaciéon de las personas con enfermedades raras. Dicho estudio estaba especialmente
centrado en las medidas sanitarias, educativas y sociales que contribuyeran a un adecuado tratamien-
to de los enfermos y de sus condiciones de vida.

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

En 2009 se aprobd la primera Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud
(SNS). En ella se contemplaban una serie de lineas estratégicas, objetivos y recomendaciones, que
contribuirian a mejorar la calidad de las intervenciones y resultados de los servicios y de la atencién
sanitaria. Este documento constituyé un instrumento para la puesta en marcha de acciones en fun-
cion de los recursos disponibles y en el ambito de las competencias de las Comunidades Auténomas.
Estos objetivos y recomendaciones fueron redefinidos en 2014 a la luz de los nuevos conocimientos
y los datos aportados en su seguimiento y evaluacion.

En la Region de Murcia, desde el afio 2009 se viene trabajando en este &mbito. Desde el movi-
miento asociativo participando activamente en la promocién de la elaboracién de un plan integral
de enfermedades raras de la region y en sus lineamientos. Desde las instituciones, primero con la
creacion de un registro especifico de ER que permitiera estimar la magnitud y complejidad de las
enfermedades raras como problema de salud publica, y posteriormente, recogiendo los lineamientos
iniciales y las recomendaciones de la Estrategia Nacional (2009) en el Plan de Salud 2010-2015 me-
diante objetivos y actuaciones para mejorar el conocimiento sobre las ER y su calidad de vida.

Finalmente en Julio de 2015 la Asamblea Regional aprobd en pleno una mocion por la cual se en-
cargd a la Consejerfa de Sanidad impulsar la elaboraciéon de un Plan Regional Integral de Enfermeda-
des Raras (PIER). Para ello, en septiembre de 2015, el Consejo de Gobierno acordd la creacién de una
Comision Técnica de Trabajo integrada por representantes de las Consejerias de Sanidad, Educacion,
Juventud y Deportes y de Familia e Igualdad de Oportunidades, con el objetivo de elaborar dicho plan
a partir de la adaptacion de las lineas de trabajo recomendadas en la Estrategia de Enfermedades
Raras del Sistema Nacional de Salud.

Este documento recoge dicho plan y es el resultado del trabajo realizado por los profesionales
de las consejerfas de Educacién, Juventud y Deportes, de Familia e igualdad de Oportunidades y de
Salud, asi como de las asociaciones de afectados y las entidades locales. Incluye un conjunto de me-
didas para avanzar en la satisfaccion de las expectativas de las personas con una enfermedad rara,
en mejorar el conocimiento, la atencion, la coordinacién y la investigacion de las enfermedades raras
en la Regién de Murcia, con el objetivo de mejorar la calidad de vida de los afectados y sus familias.

La comision técnica aprobd un borrador de documento el 27 de enero de 2017 que fue sometido
a consulta de los agentes implicados (consejerias implicadas, asociaciones de afectados y érganos



consultivos en materia de salud y discapacidad). Incorporadas sus propuestas, se elaboré un informe
de valoracion del impacto econdmico del PIER, que ha sido remitido a la Direccion General de Pre-
supuestos y Fondos Europeos. Finalmente el Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de
Murcia ha sido aprobado por el Consejo de Gobierno el dia 14 de febrero de 2018.

ELABORACION

Las medidas contempladas en el Plan Integral de Enfermedades Raras de la Region de Murcia
se estructuran en diez lineas estratégicas, acordadas en el seno de la Comisién Técnica, siguiendo
las marcadas por la Estrategia de Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud en su ultima
revision de 2014. Abarcan aspectos asistenciales, educativos, sociales, de investigacién y conocimien-
to de estas enfermedades y de formacién, primando la coordinacién entre diferentes sectores y el
trabajo multidisciplinar que requieren los afectados. Para cada una de las lineas se ha constituido un
grupo de trabajo, integrado por expertos en enfermedades raras procedentes de los &mbitos asisten-
cial, educativo, social y asociativo. Cada grupo de trabajo ha contado con un coordinador que se ha
integrado en la Comisién Técnica.

Lineas estratégicas

Epidemiologia

Informacion

Prevencién, deteccidn precoz y diagndstico

Atencién sanitaria

Recursos terapéuticos

Educaciéon

Servicios sociales

Coordinaciéon socio-sanitaria

Formaciéon

AN Y M M
U JJ J CJ J LJ LJ

Investigacion

Los grupos de trabajo han realizado un andlisis de cada una de las lineas, que ha permitido iden-
tificar los avances realizados hasta el momento y detectar nuevas necesidades y areas de trabajo re-
lacionadas con las enfermedades raras. Estas han sido traducidas en objetivos y se han consensuado
actuaciones concretas para conseguirlos. Para cada actuacion, se sefala el principal érgano respon-
sable de llevarla a cabo (sin que ello signifique la exclusion del concurso de otros), y se establecen los
indicadores de seguimiento y de evaluacion. También se han identificado los recursos necesarios para
las actuaciones y los plazos estimados para realizarlas.
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No consta, a nivel mundial, una Unica definiciéon aceptada de enfermedad rara. La Uniéon Euro-
pea (UE) define a las enfermedades raras o poco frecuentes, como aquellas con peligro de muerte
o de invalidez crénica que tienen una prevalencia menor de 5 casos por cada 10.000 habitantes.
Esta definicion fue la adoptada por el “Programa de Accién Comunitaria sobre enfermedades raras
1999-2003" y es utilizada también por la Agencia Europea del Medicamento (EMA) para la decla-
racién de medicamentos huérfanos, asi como la gran mayoria de los estados miembros. No obs-
tante, la Comisiéon Europea estima que existen entre 6.000 y 8.000 enfermedades raras diferentes.

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

Teniendo en cuenta estas caracteristicas se plantea un abordaje conjunto de las enfermedades
raras, ya que los problemas derivados de las mismas también podrian tener un denominador comun.
Asi, las personas afectadas generalmente tienen serias dificultades diagndsticas y de seguimiento
clinico, asi como de insercién social. Hay pocos datos epidemiolégicos para poner de relieve su im-
portancia, y se plantean dificultades en la investigacion debido a la baja prevalencia. Todo ello, puede
conducir a que no se beneficien de los recursos y servicios sanitarios que necesitan.

EPIDEMIOLOGIA

Aungue se trata de enfermedades poco frecuentes de forma aislada, en su conjunto las 6.000
- 8.000 enfermedades raras afectan aproximadamente al 6-8% de la poblacion. Es decir, existen
entre 27 y 36 millones de personas afectadas en la Union Europea, en Espafia entre 2,5y 3 mi-
llones y entre 88.000 y 117.000 en la Regién de Murcia. De estas enfermedades, el 80% son de
origen genético y la mayoria se inicia en la edad pediatrica, con un prondstico vital escaso en el
50% de los casos. En conjunto, el 65% de las patologias son graves, altamente incapacitantes,
afectan a la autonomia de la persona e implican un déficit motor, sensorial o intelectual en la
mitad de los casos.
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Pese a estas cifras aproximadas, las enfermedades raras conforman un conglomerado en el que
se entremezclan algunas bien conocidas y con posibilidad de tratamiento con otras que son grandes
desconocidas y en consecuencia de dificil abordaje. La diversidad de las mismas en términos diagnos-
ticos, de presentacion clinica y de evolucion natural hace que sea dificil disefar sistemas de vigilancia
adecuados para conocer de manera precisa el nimero de personas afectadas y su evolucién. Su
complejidad viene dada por:

e Ladificultad para encuadrar una enfermedad bajo la denominacién de enfermedad rara, dada
la escasa informacion existente, que no ha permitido hasta la fecha disponer de una relaciéon
consensuada de enfermedades de &mbito europeo.

e La baja frecuencia relativa de esas enfermedades ha hecho que histéricamente se haya pos-
puesto el desarrollo de sistemas de informacién sanitaria adecuados. La agrupacion de estas
enfermedades bajo un mismo marco conceptual ha puesto de relevancia esta necesidad, pero
ha obligado a desarrollar nuevos métodos de blsqueda activa de casos en numerosas fuentes
y en diferentes ambitos (asistencial, servicios sociales,...), asi como la integracién de toda esta
informacion.

e Adicionalmente, los indicadores epidemioldgicos clasicos de incidencia y prevalencia no re-
sultan tan apropiados para poner de relevancia estas enfermedades, siendo imprescindible
complementar esta informacién con otros indicadores centrados en las consecuencias de las
enfermedades (mortalidad, discapacidad, calidad de vida), mas que en su frecuencia.

Sin embargo, disponer de esta informacion es la base para poner de relieve su importancia, una
adecuada planificacion de recursos y el disefo de programas de promocién y protecciéon para la sa-
lud, deteccién precoz, etc. En definitiva para orientar la toma de decisiones técnicas y politicas.

En Espafa, el primer proyecto para el estudio de estas enfermedades fue la Red Epidemiolégica de
Investigacion de Enfermedades Raras (REpIER), en la que participaron 16 grupos pertenecientes a 11
Comunidades Auténomas (CCAA). Fruto de este trabajo se consensué una definicion de enfermedad
rara de uso comun, un listado de ellas y se realizd una primera aproximacién a su epidemiologia en
nuestro pais, empleando el Conjunto Minimo Basico de Datos al Alta Hospitalaria (CMBD-AH). Este
analisis se publico en el Atlas Nacional Provincial de Enfermedades Raras 1999-2003, que proporcio-
naba una estimacién de su prevalencia en nuestro pafs, y que mostré patrones espaciales diversos en
8 de los 44 grupos de enfermedades raras.

En el afo 2005 se cred el “Registro de Enfermedades Raras y Banco de Muestras” dependien-
te del lIER (Instituto de Enfermedades Raras), tomando como base el esfuerzo desarrollado en la
red REpIER. En 2011, fruto de la adhesion del IIER al Consorcio Internacional de Investigacion en
Enfermedades Raras (IRDIRC), se creé la Red Nacional de Registros de Enfermedades Raras para
la Investigacién (SpainRDR) en la que colaboran todas las CCAA, las organizaciones de afectados
como FEDER, la industria farmacéutica, las empresas biotecnolégicas, redes de investigacion y
varias sociedades cientificas. La creacion de esta Red queda recogida a su vez en la Estrategia de
Enfermedades Raras del SNS, que recomienda a las CCAA que desarrollen sus propios Registros.
Posteriormente se cred el Registro Estatal de Enfermedades Raras integrado en el Sistema de In-
formacion Sanitaria del Sistema Nacional de Salud, con la finalidad de proporcionar informaciéon
epidemiolégica de utilidad para la planificaciéon, gestion y la evaluacion de las actividades en el
ambito de estas enfermedades.



En la Region de Murcia, la Consejeria de Sanidad y Politica Social, inicié en 2008 una linea de
trabajo sobre ER, para conocer la situacion de estas patologias. Como resultado, se publicaron
una serie de trabajos sobre ER a partir de la informacion disponible en el Registro Regional del
CMBD-AH y se cre6 el Sistema de Informacién sobre Enfermedades Raras (SIER). Posteriormente el
SIER ha incorporado otras fuentes de diferentes ambitos (sanitario, servicios sociales) y se ha de-
sarrollado la normativa que regula su funcionamiento. Se trata de un registro de base poblacional
orientado a integrar toda la informacion disponible en diversas fuentes sobre las personas con al-
guna enfermedad rara, con la finalidad de favorecer el estudio de estas enfermedades, mediante el
analisis de sus determinantes o causas, incidencia, prevalencia, evolucion y la actividad asistencial.

Segun la ultima informacién publicada, el niUmero de personas registradas en SIER a 31 de diciem-
bre de 2013 fue de 88.583, de las cuales 87.310 (98,6%) eran residentes en la Regién de Murcia. Del
total de personas registradas, 22.335 habian fallecido con anterioridad a esa fecha (25,2 %), siendo
el nimero de personas vivas residentes en la Region de Murcia hasta esa fecha de 65.125, que co-
rresponde a un 4,4% de la poblacion. El nimero de ER registradas fue de 75.570, que supone una
prevalencia global de 515,2 casos por 10.000 habitantes, con tasas similares en mujeres (516,1) y
hombres (513,6). El mayor nimero de casos corresponde al grupo de 5 a 9 afnos para los hombres, y
al grupo de 75 a 79 afos entre las mujeres; mientras que las prevalencias mas elevadas se registran
en los grupos de edad avanzada en ambos sexos. Las anomalias congénitas suponen el 25% de los
casos, y el segundo grupo que genera mayor nimero de casos es el de las enfermedades endocrinas,
de la nutricién, metabdlicas y de la inmunidad (15,5% del total).

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

Anualmente, el SIER procesa alrededor de 30.000 informes normalizados. En algo menos de la
mitad de ellos se identifican personas posiblemente afectadas por enfermedades raras no regis-
tradas previamente y el resto de informes completa la informacién de pacientes o enfermedades
preexistentes. Tras un proceso de validacion, para cada persona registrada se confirman o descar-
tan una serie de diagnosticos procedentes de las diferentes fuentes que pueden constituir por si
mismos una enfermedad rara o bien agruparse para conformar sindromes especificos. En la ac-
tualidad el proceso de validacién es muy exhaustivo y se efectla principalmente mediante revisién
manual de la historia clinica de cada paciente, lo que repercute en la celeridad del analisis de la
informacion.

En cualquier caso, el desarrollo de los registros de ER es reciente y apenas existen datos publicados
acerca de la prevalencia global de las ER. Ademas, su comparabilidad es limitada dada la variabilidad
en las patologias incluidas en cada uno de ellos por la carencia de un estandar internacional general
y, en particular, de un listado comun de patologias. Son numerosas las organizaciones dedicadas al
diagnostico y tratamiento de las enfermedades raras que, de manera unanime, recomiendan “un
sistema de clasificacion universal”. Entre tanto, muchas de ellas han disefiado una clasificacién propia
con la que analizan esta problematica.
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Dado el avance del SIER y segun los andlisis realizados hasta el momento, la lista de cddigos CIE
(Clasificacion Internacional de Enfermedades) empleada en la actualidad resulta limitante. El Grupo
de Expertos en Enfermedades Raras de la Unién Europea, formuld en 2014 una serie de recomen-
daciones para mejorar la codificacion en los sistemas de informacion sanitaria. Entre ellas contemplé
la promocién de los codigos de Orpha dentro del proceso de desarrollo de la CIE11 de la OMS, que
permitiera una transicion entre ambos sistemas de clasificacion. El SIER contempla los codigos OR-
PHA en su sistema, y estara en disposicion de adaptarse con mayor facilidad en el futuro proceso de
adaptacion a la CIE-11.

Pese a la exhaustividad de los procesos de validacion antes citados, la propia definicion de “Enfer-
medad Rara”, que actualmente responde a una seleccion de cédigos de la CIE, resta especificidad a
la informacion proporcionada en los analisis. Sin dejar de contemplar los acuerdos para la integracion
con el Registro Nacional de enfermedades raras, disponer de una lista reducida de enfermedades
con la que trabajar permitirad proporcionar informaciéon de mayor utilidad para la asistencia sanitaria
y para los propios afectados.

Por todo ello, el desarrollo del SIER debe centrarse en incrementar su representatividad y exhaus-
tividad, mejorar la calidad y celeridad de los procesos de validacion, mejorar el andlisis de la informa-
cion y poner en marcha herramientas de evaluaciéon de la calidad de vida de los afectados, ya que
este es el fin Ultimo con el que fue creado.

Por otra parte, existen otros registros poblacionales de larga trayectoria no especificos de ER,
dentro de los cuales se contempla la recogida y procesamiento de informacion sobre dichas enfer-
medades. Estos son el Registro de Cancer y el Registro de Mortalidad de la Direccién General de Sa-
lud Publica y Adicciones, adscritos al Servicio de Epidemiologia. La informacién contenida en ellos
completa el panorama sobre la epidemiologia de las enfermedades raras en la Regiéon de Murcia.

El Registro de Cancer de la Region de Murcia es un registro de base poblacional que recoge de
forma sistematica y continuada todos los casos incidentes de cancer diagnosticados en residentes
de la Regién de Murcia desde 1981 y que participa en el proyecto sobre vigilancia de tumores ma-
lignos raros (TMR) en Europa (proyecto RARECARE). Las estimaciones en Europa procedentes de
este proyecto apuntan a una incidencia de TMR de 108/100.000 habitantes, con mas de 500.000
casos nuevos diagnosticados cada afo, que suponen el 22% de todos los tumores malignos. La
supervivencia es menor del 50%, por debajo de la supervivencia global los tumores malignos
(65%).

La definicion de tumor maligno raro mas ampliamente aceptada es la establecida por RARECA-
RE, que incluye a los que tienen una incidencia bruta media anual inferior a 6 casos por 100.000
habitantes. En cambio, utilizando este punto de corte hay que tener en cuenta otros criterios como
la localizacién anatdémica, el tipo histolégico o variables sociodemogréficas, como la edad o el sexo.
Un tumor puede ser frecuente, pero raro en un grupo de edad determinado (p.ej. cAncer de prostata
en varones menores de 50 afios), 0 en un sexo determinado (p.ej. cancer de laringe en mujeres). Al
aplicar los criterios de localizaciéon anatémica y sexo de REpIER a los datos de incidencia del periodo
2003-2007 del Registro de Cancer, se concluye que 35 localizaciones podrian considerarse TMR en
hombres y 39 en mujeres (incidencia <6x100.000 hab.). Ademas, establecer este umbral plantea el
problema de que los tumores con incidencia alrededor de 5/100.000 en unos periodos se podrian
considerar TMR y en otros no.
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En la aplicacién de los listados desarrollados por el proyecto RARECARE los tumores se definen
segun tres niveles de especificidad (capas) y la combinacién del criterio morfolégico y topogréfico.
Creando un sistema de codificacion que haga referencia a las tres capas y alcanzando un acuerdo
sobre los tumores malignos raros a incluir en la informacion epidemioldgica procedente del Registro
de Cancer se podria monitorizar de forma continua la incidencia y supervivencia de los TMR en la
Regién de Murcia.

La informacion publicada sobre la mortalidad por ER en Espafia es también escasa, no existiendo
hasta la fecha un andlisis conjunto a nivel estatal ni a partir del Registro de Mortalidad de la Region de
Murcia. Se ha estimado la mortalidad causada por enfermedades raras en algunas CCAA, siendo los
periodos de evaluacion diferentes, y el listado de enfermedades incluidas para el computo global no
comparable. Teniendo en cuenta que ademas puede existir una distribucion geogréfica diferencial de
factores etioldgicos es dificil extraer una imagen general de la mortalidad por las enfermedades raras.

De nuevo, el principal problema para el estudio de la mortalidad de las enfermedades raras es dis-
poner de un listado consensuado de causas de muerte que contemplen dichas enfermedades, esta-
blecer una correspondencia con la CIE-10 morfoldgica, topogréfica y validar dicha correspondencia.
En Espafa esta disponible una version propia de abril de 2015 que incluye 1.326 entidades de casi
todas las grandes causas de muerte, excepto en enfermedades infecciosas y parasitarias, neoplasias,
patologias del embarazo, parto y puerperio en mujeres, y afecciones perinatales del nacido.

Ademas se deben seleccionar indicadores de frecuencia absoluta y relativa de mortalidad adecua-
dos para el estudio de las ER, teniendo en cuenta su caracterizacién y comparaciéon poblacional, asi
como su marco etario por afectar potencial y principalmente a los grupos de edad infanto-juveniles.

INFORMACION

Hasta hace poco tiempo, la baja frecuencia de estas enfermedades habia ocasionado la invisibili-
dad de las mismas, o incluso ciertos problemas de insercién social y estigma. Como consecuencia de
ello apenas se disponia de informacién elaborada para un abordaje en los diferentes &mbitos (asis-
tencial, educativo, de insercion social o laboral, familiar) que a su vez fuera coherente y promoviera
un abordaje integral.

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

Como punto de partida, el acceso a la mejor informacion disponible sobre las diferentes enfer-
medades, su diagnostico, el mejor abordaje terapéutico o los recursos educativos, laborales y sociales
gue estan a disposicidon mejorarian la atencion integral de los afectados y sus familiares. Es deseable
por tanto que las administraciones publicas ofrezcan informacion y orienten a los afectados y sus
familiares, de forma sistematica y no a demanda del afectado.

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

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

En Espafa, en el afo 2002 el Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII) cred el Centro de Investigacion
sobre Anomalias Congénitas, que incluyé al Grupo de Estudio Colaborativo Espanol de Malformacio-
nes Congénitas (ECEMC). Este centro dispone de servicios de informacién sobre teratégenos: uno di-
rigido a los profesionales médicos (SITTE-Servicio de Informacion Telefénica sobre Teratégenos) y otro
para la poblaciéon general (SITE-Servicio de Informacion Telefénica para la Embarazada). La Regién de
Murcia es una de las 3 CCAA que colabora con aportacién econémica con el ECEMC para que las
mujeres embarazadas y los profesionales de la regién puedan beneficiarse de la informacion sobre te-
ratdbgenos. También pone a disposicion de la poblacién unas hojas informativas (PROPOSITUS), sobre
aspectos relevantes y actualizados para la prevencién de defectos congénitos.

El Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER) publicé en 2004 la “Guia de enferme-
dades raras: un enfoque practico”, que proporciona informacion sobre unas 400 ER, sus aspectos
clinicos y los recursos terapéuticos y sociales disponibles, asi como aspectos relacionados con la dis-
capacidad y recursos para la ayuda mutua.

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

En relacién a los recursos terapéuticos, la Comision Regional de Farmacia y Terapéutica (CRFT)
tiene, entre otras funciones, la de garantizar el acceso equitativo a los tratamientos, que en este caso
incluye tratamientos complejos, de uso compasivo, terapias avanzadas y medicamentos huérfanos,
existiendo dentro de la comisidon un grupo de trabajo de medicamentos huérfanos especifico. La
pagina web de la CRFT pone a disposicion del publico informes de posicionamiento terapéutico, pu-
diendo ampliarse esta informacién publica con otros contenidos de interés para los afectados, como
los procedimientos para acceder a determinados tratamientos.



Por otro lado, la Region de Murcia ha sido pionera en poner a disposicién de los afectados por
errores innatos del metabolismo (EIM) de especial seguimiento, procedimientos y ayudas econémicas
para la dispensacion de alimentos de dificil adquisicién, gue son considerados como tratamientos die-
toterapéuticos para estas enfermedades. Los procedimientos para la solicitud de ayudas del Servicio
Murciano de Salud para estos tratamientos, y otros disponibles, como las ayudas para la adquisicion
de productos ortoprotésicos, se encuentran accesibles en la seccién de personas con discapacidad de
la web de la Comunidad Auténoma de la Region de Murcia, pudiendo estar disponibles en la web
también desde el &mbito sanitario.

En definitiva, es posible mejorar la visibilidad de la informacion sobre los recursos sanitarios dis-
ponibles para las personas con ER en la region a través la Web de la Consejeria de Salud, unificando
los contenidos relacionados directa o indirectamente con ellas. De la misma manera, para los profe-
sionales sanitarios estos contenidos, u otros méas especificos de ER, se encuentran disponibles pero
también dispersos en la Pdgina web interna del Servicio Murciano de Salud (SoMoS+). Estos aspectos
pueden contemplarse en los procesos de remodelacion de dichas paginas.

Aunque las enfermedades raras pueden manifestarse a cualquier edad, la mayoria de ellas co-
mienzan a debutar durante la edad pediatrica, por lo que repercuten directamente en el ambito
educativo. En la Regién de Murcia, el nimero de casos de en edad escolar con enfermedades raras
registradas en el SIER a 31 de diciembre de 2013 fue de 15.599, de los cuales 546 tenian una disca-
pacidad reconocida oficialmente. Dichas enfermedades pueden acarrear en ocasiones ciertas dificul-
tades de aprendizaje o necesidades educativas especiales que deben ser cubiertas.

El alumnado con ER que requiera de determinados apoyos y atenciones educativas especificas,
se considera, en el marco normativo actual, como alumnado con necesidades especificas de apoyo
educativo por condiciones personales. Si de dicha enfermedad se deriva ademas una discapacidad o
trastorno grave de conducta, seria considerado como alumno con necesidades educativas especiales.
El personal del centro educativo, junto con los Equipos de Orientacion Educativa y Psicopedagdgica
identifica las necesidades de apoyo para su adecuada escolarizacién en centros ordinarios y proponen
las adaptaciones curriculares especificas si es preciso.

Para aquellos alumnos con largos periodos de hospitalizacion y convalecencia en domicilio, como
es el caso de los nifios con una ER, la atencién educativa es prestada por el Equipo de Atencion Edu-
cativa Hospitalaria y domiciliaria (EAEHD).

Pese a todo lo expuesto, la mayoria de las dificultades con las que el nifio afectado por una
enfermedad rara se encuentra, no dependen tanto de la propia enfermedad ni de su rendimiento
académico como de las consecuencias sociales que se derivan de ellas. La Consejeria de Educacion,
Juventud y Deportes dispone de normativa, informacién y recursos desarrollados para la atencién a
la diversidad, incluyendo aspectos de sensibilizacion de la comunidad educativa que fomenten el res-
peto a las diferencias, la tolerancia, la dignidad de todas las personas y la igualdad de oportunidades.

La informacién y los recursos asociados relacionados con estos aspectos se pueden encontrar en
las paginas web de atencion a la diversidad de la Consejeria de Educacién, Juventud y Deportes y de
la Universidad de Murcia. Aunque no son exclusivas para las enfermedades raras son de gran utili-
dad, para los afectados, sus familias y los profesionales. Por consiguiente, en el &mbito educativo la
disponibilidad de informacién y recursos para los nifios con ER, se encuentra estructurada y accesible,
de manera que puede ser ofertada a las familias cuando sea necesario.
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Obtener y mantener un puesto adecuado de trabajo es un aspecto esencial para la insercién
social de las personas adultas con ER y, por extension, para el fomento de su autonomia y nivel de
autorrealizacién personal. Teniendo en cuenta que en la regién, segun los ultimos datos aportados
por el SIER, una de cada tres personas afectadas presentan algun grado discapacidad reconocido,
resulta especialmente importante tener acceso a los recursos y medidas orientadas al fomento del
empleo de las personas que presentan dificultades. En la legislacion espafiola se contemplan medidas
generales para la promocion y apoyo a la insercion laboral de las personas trabajadoras con discapa-
cidad. En la Region de Murcia, la Consejeria de Empleo, Universidades y Empresa dispone de servicios
de orientacion laboral, y promueve medidas de fomento para el empleo ordinario o en centros espe-
ciales, entre otros servicios y prestaciones.

No obstante, es posible mejorar el acceso a la informacion sobre estos recursos y los procedimien-
tos de solicitud tanto a los profesionales de diferentes &mbitos (educativo, social, sanitario) como
a los afectados por ER que presenten alguna discapacidad. Es especialmente importante mantener
actualizados a los profesionales de las oficinas de empleo sobre los recursos especificos para las per-
sonas con discapacidad. Todo ello es posible mejorando la visibilidad de los mismos y la adaptacion de
los contenidos para facilitar su comprension. En el area para personas con discapacidad de la pagina
web de comunidad auténoma se concentra una buena parte de esta informacioén, sin ser ésta una
pagina de referencia para la busqueda de empleo.

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

Los Centros de Servicios Sociales de las Entidades Locales son la puerta de entrada al sistema de
servicios sociales en la Region de Murcia. Esta estructura de primer nivel se dirige a la poblacion ge-
neral y ofrece la primera orientacién y valoracién, derivando a los servicios sociales especializados si
fuera necesario. Ademas de la informaciéon aportada por estos centros, las web del Instituto Murcia-
no de Accién Social (IMAS) y de la Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades recogen diversa
informacién de interés sobre recursos sociales para personas con discapacidad y los procedimientos
de solicitud. No obstante, estos contenidos web, de interés para las personas afectadas por una en-
fermedad rara, estan en ocasiones dispersos, duplicados, o con diferentes niveles de actualizacion.
Asi, su accesibilidad puede entrafiar cierta dificultad para las personas con discapacidad.

Por otro lado, el Servicio de Orientacién e Informacion (SIO) de la Federacion Espafnola de Enfer-
medades Raras (FEDER) proporciona informacién actualizada sobre la sintomatologia de las enfer-
medades, recursos y especialistas especificamente dirigidos a este colectivo y facilita el contacto e
intercambio de experiencias entre personas afectadas por la misma patologia o grupo de patologias.



Ademas, desde el dmbito asociativo se han promovido diversos estudios en Espafia que identifican
los recursos existentes y las necesidades aun pendientes de cubrir. Asi, los estudios ENSERio de 2009
("Estudio sobre situacion de las necesidades socio sanitarias de las personas con enfermedades raras
en Espana”)y de 2012 (“Por un modelo sanitario para la atencion a las personas con enfermedades
raras en las Comunidades Auténomas”) aportan la vision de las experiencias y expectativas de los
propios afectados. Otros trabajos realizados en 2012 se centran en aspectos asistenciales, como son
el “Mapa de Recursos Sanitarios para la atencion a las Enfermedades Neuromusculares” y “Recursos
Asistenciales y de Investigacion en Enfermedades Raras Ubicados en la Comunidad de Madrid” rea-
lizado por el IIER y promovido, entre otras entidades, también por FEDER.

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

También a través del movimiento asociativo se han inaugurado diversos centros de atencién in-
tegral y Servicios de Informacién y Orientacién a familias y personas con una enfermedad rara en la
Regién de Murcia, que en muchas ocasiones son el referente para afectados e instituciones. Muchos
de estos centros forman parte de la red de servicios sociales a través de convenios y conciertos con
las administraciones.

PREVENCION, DETECCION PRECOZ Y DIAGNOSTICO

La Organizacion Mundial de la Salud establece tres niveles de prevencion para las enfermedades:
1) primaria, que evita la adquisicién de la enfermedad; 2) secundaria, para detectar la enferme-
dad en estadios precoces y establecer medidas que pueden impedir su progresion y 3) terciaria que
comprende medidas de tratamiento y rehabilitacién para ralentizar su progresién y la apariciéon o el
agravamiento de complicaciones y secuelas, intentando mejorar la calidad de vida. Un cuarto nivel
de prevencién hace referencia a aquellas actividades que atentan o evitan las consecuencias de las
intervenciones innecesarias o excesivas del sistema sanitario.

En el ambito de las enfermedades raras, las mas frecuentes son las de origen genético y son pocas
las que permiten una prevencion de la exposicion externa a factores cuya asociacion a la aparicion de
estas enfermedades haya quedado demostrada. En estos casos la prevencién primaria se lleva a cabo
promoviendo habitos saludables (evitando la exposicién a teratégenos conocidos, como el alcohol,
drogas, infecciones, agentes ambientales,...), en la atencién a las mujeres antes de la concepcion y
en los primeros meses de la gestacién. También con el adecuado control de la toma de farmacos y
manejo de enfermedades cronicas.

El Centro de Farmacovigilancia de la Region de Murcia (CFVRM) tiene asignadas entre sus funcio-
nes la difusion de informacion relacionada con los posibles efectos de los medicamentos administra-
dos en el embarazo, o sus perfiles de seguridad. Ademas desarrolla el programa de notificacion de
Reacciones Adversas a Medicamentos (RAM), integrando de manera continuada informacién para la
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supervision de medicamentos o para la realizacién de estudios que evallen su seguridad. En relacién
a las enfermedades raras, resulta especialmente Util vigilar eventos relacionados con medicamentos
gue aparecen con una baja frecuencia o que afectan a poblaciones especiales (embarazadas, recién
nacidos,...).

También se puede reducir la incidencia de algunas enfermedades raras de origen genético, me-
diante el adecuado asesoramiento genético, junto con el diagnéstico preimplantacional y/o prenatal.
Asi, en la fase pre-concepcional, el Programa Integral de Atencién a la Mujer de la Regién de Murcia
(PIAM) incluye una serie de actuaciones preventivas para realizar desde atencién primaria: evalua-
cion de riesgo reproductivo o de enfermedades de tipo hereditario (con derivacién a la Seccion de
Genética Médica en caso necesario), consejo nutricional y de estilo de vida saludable, evaluacion de
exposicion a teratbgenos antes del embarazo, etc. Estas actuaciones pretenden situar a la mujer en
el mejor estado de salud posible previo a la concepcién, ya que la organogénesis como periodo de
mayor vulnerabilidad para el embrion tiene lugar en las 10 primeras semanas después de la Ultima
menstruaciéon y por tanto, en numerosas ocasiones, antes de que la mujer conozca su gestacion. En
el PIAM se describen dichas actuaciones, pero es preciso potenciar la ejecucion de las mismas desde
la atencién primaria y proporcionar al clinico informacién y protocolos para el cribado de exposiciones
medioambientales teratogénicas.

Por otro lado, desde el Servicio de Pediatria del Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca
(HCU Virgen de la Arrixaca) se ofrece informacién personalizada sobre los riesgos y efectos relacio-
nados con la exposicion a toxicos durante la etapa reproductiva, el embarazo y la lactancia. Se han
desarrollado en este sentido algunos programas y campafas orientadas a la prevencion de ciertos
defectos congénitos, como el programa “nacer y crecer sin OH", para la prevenciéon del sindrome
alcohdlico fetal y otros trastornos neurocomportamentales por exposicién prenatal al alcohol y otras
drogas, con seguimiento hasta el final de la adolescencia. También se realizan esfuerzos desde la
Consejeria de Sanidad para mantener disponible el acceso de los profesionales sanitarios de la regién
al servicio del SITTE (Servicio de Informacion Telefénica sobre Teratdgenos Espafol) del IIER.

Durante el periodo pre-concepcional también se puede recurrir a procedimientos de diagnéstico
preimplantacional y técnicas de reproduccién humana asistida (RHA) con fin preventivo, si los proge-
nitores son portadores o estan en riesgo de transmitir una enfermedad genética. El SMS actualmente
asume el estudio y la indicaciéon de las técnicas de RHA con recursos propios y su realizacion se efec-
tUa en centros concertados.

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

En la etapa prenatal, y enmarcado en el subprograma de atencién al embarazo, parto y puerperio,
el PIAM contempla el cribado combinado del primer trimestre para la deteccion de las aneuploidias
cromosémicas mas comunes y la indicacion de técnicas invasivas adicionales (amniocentesis, biopsia
de corion) para confirmacién diagndstica en caso necesario. Los Servicios de Ginecologfa y Obstetricia
de los hospitales del SMS llevan a cabo el denominado diagnéstico prenatal, que implica la aplica-
cion de técnicas ecogréficas, citogenéticas, bioquimicas y moleculares que permiten la deteccion de



anomalias congénitas fetales y enfermedades genéticas. El diagnéstico prenatal incluye el cribado
combinado aplicado a todas las gestantes, asi como los métodos sélo dirigidos a la poblacion de
riesgo de trasmitir una enfermedad genética.

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

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

En la etapa neonatal se lleva a cabo el Programa de Cribado Neonatal de las enfermedades en-
docrino-metabdlicas (PCN), dirigido a todos los recién nacidos, tanto de hospitales publicos como
privados. Su principal objetivo es la deteccion precoz de algunas ER para instaurar el tratamiento de
los casos detectados lo mas rapido posible, y asi evitar o minimizar los dafos en el recién nacido.
Este es un Programa que viene determinado por la normativa que regula la cartera comun basica de
servicios y la lista basica de enfermedades que actualmente forman parte del mismo esta establecida.

En la Regién de Murcia, el Programa de Cribado Neonatal se desarrolla en el laboratorio de Me-
tabolopatias del Centro de Bioquimica y Genética Clinica (CBGC), ubicado en el HCU Virgen de la
Arrixaca. Ademas de las enfermedades determinadas normativamente, este laboratorio realiza, el cri-
bado de otras patologias y otros Errores Innatos del Metabolismo (EIM) que no forman parte del PCN.

Las enfermedades y trastornos de base genética son muy numerosos, lo que provoca una conti-
nua evoluciéon de los analisis genéticos para su deteccién. Este hecho, junto con la baja prevalencia
de las mismas, ha conducido a que el MSSSI concretara los aspectos fundamentales de la cartera de
genética, dentro de la cartera de servicios comunes del SNS. Asi, define el consejo genético (o aseso-
ramiento genético), los grupos de patologfas para los que se indicara dicho asesoramiento, los tipos
de analisis genéticos y los criterios para la indicacién de cada uno de ellos. Por otro lado la norma-
tiva vigente establece que la indicacion de los analisis genéticos con fines sanitarios debe vincularse
sistematicamente al asesoramiento genético y ambos procesos deberan ser efectuados por personal
cualificado y llevarse a cabo en centros acreditados que retinan los requisitos de calidad establecidos.
Asimismo, la autoridad autondémica o estatal competente debe acreditar los centros, publicos o pri-
vados, que puedan realizar analisis genéticos.
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El Centro de Bioguimica y Genética Clinica (CBGC) actualmente desarrolla tres programas asis-
tenciales que abordan todas las areas de anélisis genéticos: anomalias cromosémicas, enfermedades
hereditarias del metabolismo y alteraciones moleculares, incluyendo el cancer hereditario. Los tres
laboratorios estan acreditados desde el afio 2014 por la ENAC bajo la norma UNE-EN ISO 15189.
Durante el afo 2015 realizaron analisis genéticos a 23.265 personas, de los que 17.713 eran recién
nacidos del Programa de Cribado Neonatal y se detectaron 538 casos con distintas enfermedades o
anomalias genéticas.

El objetivo del CBGC es mantenerse actualizado y ampliar el acceso a nuevas técnicas de diagnoés-
tico con la mayor fiabilidad, calidad y eficiencia. De este modo, en el afio 2007 introdujo la técnica de
espectrometria de masas en tdndem con lo que se amplié el nimero de enfermedades incluidas en el
PCN y posteriormente la técnica de arrayCGH para mejorar la resolucion y diagnéstico de las anoma-
lias cromosdmicas. Recientemente el CBGC ha afiadido la tecnologia de Secuenciacion Masiva (NGS)
gue va a permitir la mejora en el diagnoéstico de las enfermedades genéticas y abordar los estudios de
NGS que actualmente se externalizan.

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

La implantacién del Programa de Cribado Neonatal se debe acompanar del desarrollo por parte
del MSSSI de un sistema de informaciéon que permita realizar un correcto seguimiento y evaluacién y
de protocolos consensuados en el marco del Consejo Interterritorial del SNS que permitan abordar en
todas las CCAA, de manera homogénea y de acuerdo a criterios de calidad, los procesos de cribado.
Existen protocolos individualizados para cada una de las patologias del PCN donde se especifican los
algoritmos diagndsticos y circuitos de derivacion del paciente a las unidades clinicas con experiencia
en el sequimiento correspondiente.

Por ultimo, el Programa de Atencion al Nifio y al Adolescente (PANA), implantado en todos los
centros de salud con unas altas tasas de cumplimiento, detecta alteraciones del desarrollo que pue-
den servir por si mismas de sefiales de alerta para el diagnéstico precoz de las ER. Ademas incluye
los protocolos de coordinaciéon y actuaciones educativo - sanitarias para la deteccién e intervencion
temprana en los trastornos del espectro autista y de deteccion y diagnéstico del trastorno por déficit
de atencién e hiperactividad, en ocasiones asociados a enfermedades raras.

ATENCION SANITARIA

Las enfermedades raras o de baja prevalencia son en su mayoria de origen genético y de caracter
crénico y discapacitante. En este contexto, se convierten en un desafio para los sistemas de salud,
incluyendo tanto enfermedades bien conocidas y con posibilidad de tratamiento, como otras menos
conocidas y de dificil abordaje. Las enfermedades genéticas representan una causa sustancial de mor-



bi-mortalidad, presentando el 3% de los recién nacidos alguna anomalia o enfermedad genética, lo
gue en Region de Murcia supondria mas de 500 recién nacidos con anomalias congénitas/afo de en-
tre los mas de 18.000 nacimientos. Ademas, se estima que el 8% de la poblacién desarrollara alguna
enfermedad de origen genético antes de los 25 afnos, constatando que los factores genéticos desem-
pefian un papel predominante en aproximadamente 1/3 de los trastornos cronicos de la edad adulta.

Para los afectados por una enfermedad rara, la atencién primaria (AP) juega un papel esencial,
siendo la principal via de acceso al sistema sanitario y un elemento clave para asegurar la continuidad
asistencial y la integracion con dispositivos de otros ambitos. Los profesionales de atencion primaria
(especialmente los pediatras y los médicos de familia) deben estar formados en la deteccion de las
ER y disponer de herramientas que alerten de la sospecha de diagnéstico. Asi mismo, deben ser los
responsables del seguimiento del afectado y la referencia para el mismo, sus familiares y el resto de
profesionales.

Para ello se deben determinar los circuitos asistenciales y disponer de herramientas que permi-
tan mantener un flujo &gil entre la atencién sanitaria primaria, especializada y urgente, asi como
el ensamblaje con otras actuaciones sanitarias complementarias. La complejidad del diagnéstico y
seguimiento las enfermedades raras obliga a estos pacientes y sus familiares a realizar numerosos
desplazamientos a centros sanitarios, en ocasiones alejados de su domicilio, a lo que se afiade las
limitaciones de la movilidad que presentan muchos afectados o la dificultad para conciliar la vida
laboral de sus cuidadores. En este contexto es de gran ayuda la figura de un gestor de casos, como
el que dispone el Area de Salud IX (dedicada actualmente a la cronicidad, pero que podria incorporar
la atencién a las ER entre sus actividades), por lo que seria necesario ampliar esta figura al resto de
areas de salud.

Es necesario mencionar también la importancia de la correcta atencién en los servicios de urgen-
cias de determinadas ER, ya que presentan crisis agudas que es necesario tratar adecuadamente para
minimizar las complicaciones; o evitar maniobras diagndésticas o terapéuticas excesivas.

Otra dificultad a la que se enfrentan los afectados y los profesionales sanitarios de AP es la falta de
visibilidad de los recursos de atencién especializada para las ER existentes en la region. Estas unidades
con experiencia en el diagndstico y abordaje de determinadas ER identificadas deberian conformarse
como una red completa de unidades de referencia estatal y autonémica, ampliarse y estar accesible
desde la atencién primaria.

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

Dentro de los servicios de atencién especializada disponibles, la Seccion de Genética Médica y Dis-
morfologia atiende a pacientes con sospecha de ER remitidos desde atencién primaria, especializada,
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el CBGC vy las distintas unidades de seguimiento del embarazo. Ofrece una atencién integral al pa-
ciente con sospecha ER y organiza la atencion interdisciplinar, diagnostico, tratamiento, seguimiento
y asesoramiento genético, tanto al afectado como a su familia.

Ademads existen algunas unidades clinicas con experiencia en el diagnostico y seguimiento de
diferentes ER, que atienden a pacientes con enfermedades metabdlicas, fibrosis quistica, hemoglo-
binopatias, hemofilia, etc. Adicionalmente hay designados 6 CSUR que pueden atender a pacientes
con determinadas ER, aunque no siempre de manera exclusiva: de Cardiopatias familiares y miocar-
diopatia hipertréfica, de Ortopedia infantil, de Esclerosis multiple, y de Tratamiento de las infecciones
osteoarticulares resistentes, todos ellos ubicados en el Hospital Clinico Universitario Virgen de la
Arrixaca. Existen ademas dos CSUR de Reconstruccion de la superficie ocular compleja — Querato-
protesis, uno en el HCU Virgen de la Arrixaca y otro en el Hospital General Universitario Reina Sofia.

La politica sanitaria de la Unién Europea ha facilitado la cooperaciéon entre paises en relacion al
diagndstico y tratamiento de las personas con enfermedades raras. Esta cooperacion tradicionalmen-
te ha estado basada en acuerdos bilaterales y proyectos concretos sobre temas especificos. En 2014
se inicid la creacion de redes europeas (European Reference Networks, ERN) para la asistencia de
las enfermedades raras, habiéndose designado para formar parte de ellas el CSUR de Cardiopatias
Familiares y Miocardiopatia Hipertréfica del Hospital Virgen Arrixaca.

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

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

Ademas existen otros dispositivos asistenciales sanitarios complementarios que proporcionan cui-
dados en salud de una forma mas holistica. Asf, la salud mental aborda desde las enfermedades
mentales de baja frecuencia, hasta la frecuente alteraciéon de la salud mental asociada a otras ER que
afectan a diferentes 6rganos y sistemas, (depresion, ansiedad, trastornos de la conducta asociados,
etc.), o la posible repercusion sobre la salud mental en los cuidadores y familiares. La asistencia en
salud mental en el ambito del Servicio Murciano de Salud se desarrolla en gran medida a nivel co-
munitario, a través de la estructura de Centros de Salud Mental (CSM), que funcionan en régimen
ambulatorio pudiendo mejorarse ciertos aspectos relacionados con la atenciéon a los afectados por
ER y sus familiares.

Por otro lado, los afectados con enfermedades raras son un grupo susceptible de cronificacién
y largas estancias hospitalarias, y la mayoria fallece en los hospitales. Todo ello supone una pérdida
de la calidad de vida de estas personas y de sus familias. El objetivo de los cuidados paliativos no
consiste sélo en atender las fases terminales de sus vidas sino también en mejorar las condiciones de



hospitalizacién, minimizar las estancias y las maniobras terapéuticas innecesarias. Los cuidados palia-
tivos deben comenzar cuando se diagnostica una enfermedad amenazante para la vida y continuar
independientemente de si el paciente recibe o no tratamiento de la propia enfermedad. La Regién
de Murcia cuenta con una amplia red en cuidados paliativos, tanto para adultos como para la edad
pediatrica, que actualmente se encuentra en proceso de actualizacion.

Dado el caracter integral de la atencién a las ER, la atencion sanitaria debe estar coordinada con
otros &mbitos fundamentales, tanto en su deteccién como en su seguimiento, como son la atencién
temprana, educacién y servicios sociales. Por ello son necesarias herramientas, tanto protocolos de
integracion como ayudas informaticas, que conecten los agentes implicados en la atencién a la per-
sona afectada y a su familia.

RECURSOS TERAPEUTICOS

Una de las caracteristicas de las enfermedades raras, es la limitacion de los recursos terapéuticos
con los que se cuenta para atender a las personas afectadas. Estos pueden ser de tres tipos, farmacia,
atencion temprana (AT) y rehabilitacion (RHB). En los Ultimos afos han aparecido nuevos medica-
mentos que han supuesto un gran avance terapéutico, pero muchas de estas enfermedades siguen
sin disponer de opciones farmacoldgicas especificas, por lo que, en su ausencia o de forma com-
plementaria, la AT y RHB permiten a las personas afectadas optimizar sus capacidades, previniendo
complicaciones y mejorando las habilidades fisicas, personales y sociales.

FARMACIA

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

Los tratamientos farmacoldgicos destinados a las ER pueden ser de alta complejidad y requerir de
la aprobacién por autoridades sanitarias. Ademaés, por su escasa utilizacion, no abunda la informa-
cion sobre el acceso a ellos. Las instituciones sanitarias deben garantizar que dicho acceso sea equi-
tativo, aplicando los mismos criterios clinicos para el inicio de los tratamientos en cualquier centro de
la region, y fomentar el uso de herramientas que permitan, ademas, medir los resultados que tienen
sobre la salud, siendo éstas patologias de escasa prevalencia cuyos tratamientos pueden carecer de
evidencias robustas de eficacia y seqguridad.

De igual manera, el acceso a los materiales sanitarios, coadyuvantes, y productos nutricionales en
determinadas ER puede también ser complicado y, en ocasiones, representar una carga econémica
considerable para las familias.

En Espana se dispone de 52 principios activos, ofertados en diferentes marcas comerciales, cata-
logados como Medicamentos Huérfanos (MH) financiados por el SNS. Entre ellos se encuentran los
medicamentos para el tratamiento de errores innatos del metabolismo (EIM), que supusieron una
gran innovacion terapéutica al no existir previamente productos especificos para su tratamiento.

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

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

Los medicamentos de terapia avanzada son aquellos de uso humano basados en genes (terapia
génica), células (terapia celular) o tejidos (ingenieria tisular) e incluyen productos de origen autélogo,
alogénico o xenogénico. Constituyen nuevas estrategias terapéuticas y su desarrollo contribuira a
ofrecer oportunidades para algunas enfermedades que hasta el momento carecen de tratamientos
eficaces. Varios grupos de investigacion de la regién son pioneros en terapia génica y terapia celular,
abordando lineas relacionadas con las enfermedades osteoarticulares, inmuno-hematoldgicas o me-
tabolicas, entre otras, y para la linea de terapia celular estan integrados en la Red de Terapia Celular
(TerCel) en el marco de las Redes Tematicas de investigacién cooperativa en salud (RETICS). Se cuenta
ademas con la Unidad de Produccion Celular en el Instituto Murciano de Investigacion Biomédica
asociado al Hospital Clinico Virgen de la Arrixaca, siendo éste un laboratorio altamente especializa-
do que cumple con la normativa vigente para la fabricacién de medicamentos de terapia avanzada
para uso clinico (Normas de Correcta Fabricacion-NCF/GMP) de la Unién Europea. Esta Unidad esté
acreditada por la AEMPS desde 2014 para garantizar que los productos fabricados no exponen a los
pacientes a riesgos relacionados con la seguridad, calidad o eficacia. Actualmente se encuentra auto-
rizado para la fabricacion de seis formas farmacéuticas y sirve medicacién para seis ensayos clinicos
desarrollados por equipos multidisciplinares de diferentes hospitales de la regién con colaboraciones
nacionales e internacionales.

La autorizaciéon para la comercializacion de estos medicamentos se realiza mediante el procedi-
miento centralizado por la Agencia Europea de Medicamentos (EMA por sus siglas en inglés). Para
los medicamentos de terapia avanzada de fabricacion no industrial se requiere una autorizacion de
uso (no de comercializacion) en el marco de una institucion hospitalaria, que seréa la responsable del
medicamento. La autorizacion de uso corresponde a la AEMPS.

Los productos sanitarios y coadyuvantes incluyen diversos tipos de productos terapéuticos y
ayudas técnicas imprescindibles para el seguimiento y tratamiento de las complicaciones relacio-
nadas con las ER (por ejemplo la dermofarmacia). La normativa vigente regula las condiciones y
requisitos para su fabricacion, investigacion clinica, distribucién, comercializacién, dispensacion y
utilizacion, de acuerdo con lo establecido en la Unién Europea. Ahora bien, para mejorar el acceso
a estos productos en la region, es necesario realizar un andlisis multidisciplinar de las necesidades
(basado en la evidencia disponible sobre su efectividad), y de los procedimientos de acceso y las
ayudas disponibles.

El tratamiento nutricional es esencial, a veces el Unico disponible, en el abordaje terapéutico de
determinadas ER, entre las que destacan los errores innatos del metabolismo (EIM), también co-
nocidos como enfermedades metabdlicas hereditarias o errores congénitos del metabolismo. Estas
patologias causadas por una mutacién genética, tienen como efecto la produccién de una proteina
andmala, que conlleva la alteracion del funcionamiento fisiolégico de la célula.



La prestacion con productos dietéticos esta contemplada en la cartera de servicios comunes del
SNS, comprendiendo la dispensacién de los tratamientos dietoterdpicos y la nutricion enteral domi-
ciliaria. Su indicacion se realiza por médicos especialistas de unidades hospitalarias expresamente
autorizadas por los servicios de salud de las CCAA. En el aflo 2014, se ha actualizado la cartera
comun suplementaria de prestacion con productos dietéticos, con la inclusién de nuevas patologias,
la modificacion de los criterios de indicacion para patologias ya contempladas y la inclusion o modi-
ficacion de productos

En la Regidn de Murcia estan establecidos los procedimientos para facilitar la prestacién de
productos dietéticos en general en el &mbito del sistema sanitario publico, y en concreto a pacien-
tes con patologias de especial seguimiento. Asf, en 2015 se inicié la dispensaciéon de productos
dietoterapéuticos complejos desde los Servicios de Farmacia Hospitalaria, para los pacientes con
EIM de los Aminoéacidos, tras ser declarada esta patologia de seguimiento especial a propuesta del
Comité de Dietas del SMS. Recientemente se ha desarrollado normativa autonémica que regula las
ayudas para determinados alimentos especiales de dificil acceso, esenciales en EIM de los aminoa-
cidos. La articulacién de todas estas normas regionales a través del Comité de Dietas del Servicio
Murciano de Salud, ha mejorado significativamente la calidad del soporte nutricional en Murcia.
Dar continuidad a esta linea de actuacién permitird seguir mejorando el acceso a los tratamientos
dietoterapéuticos.

ATENCION TEMPRANA

Las enfermedades raras, generalmente, se presentan en la infancia y muchas de ellas provocan
diferentes grados de discapacidad y dependencia. Los servicios de atenciéon temprana son un recurso
inestimable para los menores y sus familias, de cara a prevenir la apariciéon de complicaciones y se-
cuelas o minimizar el impacto de las mismas, aprovechandose del tremendo potencial que el neuro-
desarrollo infantil y la plasticidad cerebral tienen en los primeros afios.

Se entiende la atencion temprana (AT) como un conjunto de intervenciones, dirigidas a la po-
blacion de 0-6 afios con trastornos del desarrollo o riesgo de padecerlos, a su familia y al entorno.
Estas intervenciones deben responder a las necesidades especificas del afectado en todos los &mbitos
(sanitario, educativo, social y familiar), atendiendo a personas concretas y no patologias.

En la actualidad, practicamente todos los nifios de la region que, por problemas o riesgos bio-
l6bgicos o ambientales, precisan atencion temprana son atendidos, total o parcialmente, por estos
servicios prestandose una oferta de intervenciones amplia y de calidad. Sin embargo esta atencion es
variable, y en ocasiones insuficiente, en funciéon de los problemas del nifio y su familia, de sus recur-
sos y de la ubicacion geogréfica.

Entre los recursos disponibles en la region en el ambito de los servicios sociales, vinculados a la
Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades, se encuentran los Centros de Desarrollo Infan-
til y Atencion Temprana (CDIAT). Su labor se inicia en el momento que se demandan sus servicios
por la propia familia o los profesionales (pediatras, educadores, trabajadores sociales, Equipos de
Orientacion Educativa y Psicopedagogica, padres, etc.). Esta intervencion puede constar de varias
partes: valoracién inicial, diagnéstico o evaluacion funcional, intervencion, seguimiento, coordina-
cion y derivacién cuando fuese necesaria. La actuacion de los CDIAT en cada una de estas partes
es variable en funcién de las necesidades del nifio y la familia, y de la organizacién y coordinacién

Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia



Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia

con otros profesionales (Equipos de Orientacion Educativa y Psicopedagdgica, rehabilitadores del
sistema sanitario asistencial, etc.). Dada la intervencion de profesionales de multiples &mbitos es
trascendental la organizacién cuidadosa de las actuaciones de los profesionales implicados.

Los CDIAT pertenecen a entidades municipales o privadas, que pueden suscribir acuerdos de cola-
boracién con la Administracion Publica, estando algunos de ellos subvencionados. En general, sea cual
sea su tipologia, los CDIAT prestan un repertorio variado de intervenciones y tratamientos especializa-
dos (estimulacion cognitiva, fisioterapia, logopedia, hidroterapia, psicomotricidad,...) dirigidas al nifio
y a la familia (apoyo familiar, pautas para el hogar, manejo de conductas disruptivas,...). A su vez, esta
administracion regional dota de ayudas individuales a algunas familias que pueden contribuir a costear
los tratamientos que estos centros ofrecen. Por ahora, estos servicios no son, en la mayorfa de los casos,
totalmente gratuitos para las familias ni son siempre homogéneos.

La Consejeria de Educacion, Juventud y Deportes por su parte, tiene regulado normativamente y
ofrece servicios publicos y gratuitos relacionados con la AT de dos maneras diferentes. Por un lado, en
el periodo coincidente con el Primer Ciclo de educacién infantil (0-3 afos), desde 1987 se dispone de
4 Equipos de Orientaciéon Educativa y Psicopedagdgica (EOEP) de Atencién Temprana (en los sectores
geograficos de Murcia, Cartagena y el Noroeste), y de algunos profesionales especializados en AT en
algunos EOEP de Sector, gue amplian parcialmente esta cobertura geogréfica.

Estos EOEP de AT atienden fundamentalmente a nifos de la citada franja de edad, estén o no
escolarizados. Sus funciones estan orientadas, entre otras, a dar apoyo psicopedagdgico presencial a
las escuelas infantiles publicas de sus sectores y a desarrollar programas para la deteccién y valoracion
de alteraciones del desarrollo y discapacidades, o riesgo de padecerlas, para lo que colaboran con
otros profesionales y servicios (sanitarios, escuelas infantiles, servicios sociales de zona, CDIAT, etc.).
Tras dicha valoracion, determinan, en caso necesario, las medidas mas adecuadas para intervenir:
tratamientos especializados; solicitud de revisiones médicas especificas que se consideren precisas;
determinaciéon, como competencia prioritaria, de la propuesta de escolarizacion mas adecuada para
cada caso, etc.

De manera puntual, los EOEP especializados en AT llevan a cabo programas de trabajo de colabo-
racion con las unidades/secciones de neonatologia de algunos hospitales (Murcia, Cartagena y Ca-
ravaca), con diferentes grados de implantacion. El mas avanzado es el que se lleva a cabo en el HCU
Virgen de la Arrixaca desde el ano 2007, que incluye la presencia semanal de profesionales de los
EQEP de AT en el propio hospital para desarrollar labores de atencién a familias y para valorar, infor-
mar y proponer medidas de intervencién en los nifios que lo puedan precisar tras el alta hospitalaria.

Por otro lado, en el periodo de 3-6 afios de edad (segundo ciclo de educacién infantil), la edad de
la atencién temprana coincide con la escolarizacion casi total de la poblacién infantil de estas edades.
En este ciclo son los EOEP de Sector los que atienden a los alumnos escolarizados. Entre sus funcio-
nes relacionadas con la atencion temprana, figura la de valorar y proponer medidas y tratamientos,
no sélo educativos (pedagogia terapéutica, logopedia, fisioterapia), que los nifos puedan precisar y
recibir en su escuela, y, en ocasiones, fuera de ella. Ello puede hacer coincidir sobre el mismo nifo
atenciones y apoyos, tanto dentro como fuera del centro escolar (sobre todo, en los CDIAT), que
no siempre se complementan. Asi, en el periodo de 3-6 afos, se hace necesaria una mayor y mejor
colaboracién y coordinaciéon entre los centros educativos, los centros de tratamiento y los equipos
que prestan servicios de AT a un nifo con ER para que dichos servicios sean sinérgicos y complemen-
tarios. En caso necesario y de manera complementaria a unos y otros EOEP, existen EOEP Especificos



gue pueden colaborar asesordndoles sobre discapacidades o alteraciones especificas (Discapacidad
Visual; Discapacidad Auditiva; Discapacidad Motora; y Trastornos Graves del Desarrollo-Trastorno del
Espectro Autista).

De todo lo expuesto puede concluirse que, en la actualidad, es posible mejorar la atenciéon tem-
prana en la Regiéon de Murcia, siendo prioritario el establecimiento de una red de centros que abar-
gue todo el territorio, con una distribucién més equilibrada (sobre todo, CDIAT y EQEP-AT), y que
se proporcione un repertorio suficientemente amplio de medidas e intervenciones que pueden apli-
carse en cada uno de estos centros y servicios. También parece aconsejable desarrollar o ampliar los
programas de atenciéon temprana hospitalaria, mediante una colaboracién mas estrecha entre la AT
que se presta desde el ambito sanitario, educativo y de servicios sociales para adelantar al maximo la
deteccidn y la atencién a los multiples problemas que pueden presentarse en estos primeros momen-
tos. Esta mejora en la dotacién, distribucion y organizaciéon de los recursos en los diferentes ambitos
permitiria, por tanto, prestar una adecuada atencion temprana de los nifios afectados por ER en la
Regién de Murcia.

Ademads, dado que la valoracion global del nifio debe implicar el trabajo conjunto de los profe-
sionales, es especialmente relevante propiciar la coordinacion y el trabajo multidisciplinar entre los
diferentes técnicos y administraciones para optimizar las actuaciones llevadas a cabo por todos ellos.
Se hace necesario, pues, dotarlos de mecanismos, herramientas y tiempo para esta labor, de manera
que sea posible desarrollar un sistema preparado para la atenciéon temprana de los nifios que la pue-
den precisar y, dentro de éstos, a los afectados por ER.

Cabe sefialar que, desde las Consejerias de Familia e Igualdad de Oportunidades, de Salud y de
Educacion, Juventud y Deportes se esta trabajando en la coordinaciéon de estos servicios a través del
desarrollo de normativa especifica que pretende regular la AT para que, entre otras cosas, se pueda
garantizar para todos los menores de 6 afos una atencién universal, publica y gratuita (financiacion
de la intervencién igual para todos los municipios), aspirando, ademas, a que la coordinacion inter-
departamental se lleve a cabo de forma répida y &gil para un mejor servicio a las familias.

REHABILITACION

Muchas enfermedades raras carecen de tratamientos farmacoldgicos curativos eficaces y es fre-
cuente que se desarrollen complicaciones o secuelas con el paso del tiempo. Es por esta razén que
las ER requieren abordajes terapéuticos mas completos, siendo la rehabilitacién un pilar principal para
mejorar o prolongar el nivel de autonomia y la calidad de vida de los afectados.

La rehabilitacion, segun se contempla en la normativa vigente, se orienta principalmente a en-
fermedades agudas o patologias crénicas en fase de reagudizacion. En la region la asistencia reha-
bilitadora ofrecida por la red publica descansa en los correspondientes servicios de los hospitales
del &rea de salud, siendo ellos los responsables de la rehabilitacion en fase de ingreso (hospitalario
o ambulatorio) tanto en la esfera fisica como cognitiva. Sin embargo, para este abordaje completo
rehabilitador, tan necesario en el caso de las ER, la mayoria de servicios de estos hospitales carecen
de profesionales especializados en algunas terapias especificas o en el abordaje de patologias com-
plejas, como es el caso de la terapia ocupacional y la logopedia. Estos servicios son complementados
por unidades de fisioterapia existentes en algunos centros de salud, donde se tratan principalmente
patologias del aparato locomotor y de menor complejidad.
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Dada la cronicidad de la mayoria de las ER, los pacientes son dados de alta en terapia cuando
se ha estabilizado el cuadro clinico en torno a unas secuelas; pudiendo continuar algunas perso-
nas afectadas con un mantenimiento en diversos centros (privados, concertados, asociaciones de
afectados, centros ocupacionales, etc.). A muchos de estos pacientes se les realizan revisiones en
la consulta de rehabilitacion para valorar la evolucion del cuadro, para la prescripcion ortopédica,
etc., siendo necesario en estos casos desarrollar cauces de comunicacion y de coordinacién con los
equipos terapéuticos extra-hospitalarios.

Un caso especial lo constituyen los nifios menores de 6 afios con ER ingresados que precisan
tratamiento rehabilitador. En esta situacion es especialmente necesario mejorar la coordinaciéon de
los servicios de rehabilitaciéon y los equipos implicados en la atencién temprana desde el mismo
momento del ingreso, aprovechando las iniciativas de trabajo de los equipos de AT dentro de al-
gunos hospitales implantadas de manera experimental, y, tras el alta hospitalaria, coordinando las
medidas rehabilitadoras de la administracion sanitaria con los diferentes servicios de AT existentes
en la region, dependientes de otras administraciones (CDIAT, EOEP, centros educativos,...). Esta-
blecer conjuntamente y desde el inicio los objetivos de recuperacion y el plan terapéutico intra y
extra hospitalario favorecera la continuidad asistencial, y la sinergia terapéutica para conseguir el
méaximo nivel de desarrollo del potencial del nifio afectado por una ER.

EDUCACION

Aungque las enfermedades raras pueden acarrear en ocasiones ciertas dificultades de aprendi-
zaje o necesidades educativas especiales que deben ser cubiertas, es la reaccion de la comunidad
educativa ante un alumno afectado por una ER la que puede llegar a convertirse en una de las
situaciones mas negativas para la normalizacion de sus condiciones de vida y para su socializacién,
educacién y aprendizaje. Los menores afectados de algunas enfermedades neuroldgicas pueden
presentar, asociadas, alteraciones de la conducta que les impiden mantener un comportamiento
‘normalizado’, lo que a veces provoca incomprension e incluso rechazo por parte del alumnado
y del profesorado (que puede entenderlo como actitudes desafiantes, por falta de disciplina). De
igual forma, puede ocurrir con los menores cuya enfermedad incluye caracteristicas fisicas diferen-
tes. Abordar las ER y sus repercusiones socio-sanitarias en el seno de la comunidad educativa (pro-
fesionales, escolares y familias) conduce a una mayor sensibilizacién de la misma vy, por extension,
de la sociedad en general.

La administracién publica, junto con las asociaciones de afectados con hijos en edad escolar
con alguna discapacidad, incluidas las ER, vienen trabajando en la inclusién educativa en centros
ordinarios, atendiendo en ellos sus necesidades especificas y abogando por la normalizacion de su
situacion y por su integracion social.

La Ley Orgéanica de Educacién (LOE) contempla elementos compensadores de las desigualdades
que deriven de cualquier tipo de discapacidad, y existe ademas normativa autonémica que regula
la respuesta a la diversidad del alumnado. Esta incluye la identificacion de aquellos con necesidades
especificas de apoyo educativo y su escolarizaciéon, asi como la atencién educativa durante perio-
dos de hospitalizacién y convalecencia en domicilio.

La atencion a la diversidad se rige por los principios de calidad, equidad e igualdad de oportu-
nidades, normalizacion, integraciéon e inclusion escolar, igualdad entre mujeres y hombres, com-



pensacion educativa, accesibilidad universal y cooperacién de la comunidad educativa. Desde esta
perspectiva se contempla la diversidad del alumnado como principio que rige toda la ensefanza, y
no como una medida que corresponde a la necesidad de unos pocos, asumiendo la administracion
educativa de la Regién de Murcia el reto de una educaciéon en igualdad de oportunidades que
atienda a todo el alumnado segun sus propias caracteristicas y necesidades.

En este marco, los equipos docentes y los Equipos de Orientacion Educativa y Psicopedagodgica
(EOEP) del centro deben valorar si un menor afectado por una ER debe ser considerado con necesi-
dades especificas de apoyo educativo por condiciones personales o, si presentara una discapacidad
o trastorno grave de conducta, como alumno con necesidades educativas especiales. En la regién,
ademas, se prestan servicios de atencion temprana desde el &mbito educativo.

En relaciéon a la escolarizacion del alumnado con necesidades especificas de apoyo educativo
por condiciones personales, se rige por los principios de normalizacién, inclusién y no discrimina-
cion, garantizando su acceso, la permanencia y la igualdad de oportunidades. De la misma manera,
la evaluacion y promocion de este alumnado se lleva a cabo siguiendo los procesos ordinarios de
evaluacién general, teniendo en cuenta los acuerdos recogidos en la Propuesta Curricular.

Lo cierto es que, pese a estos marcos normativos y las iniciativas emprendidas, sigue siendo
necesario disponer de informacién sobre la enfermedad (diagnostico, cuidado y tratamiento) y
asesoramiento socio-sanitario para el abordaje de las necesidades concretas por parte del equipo
docente responsable y el/los EOEP de referencia.

Ademas de prestar este asesoramiento, hay que tener en cuenta que parte del alumnado afec-
tado por algunas ER puede precisar cuidados sanitarios especializados y continuados durante el
horario escolar o bien, por su propio proceso, es previsible que se desencadenen situaciones que
requieran una atencion sanitaria urgente. Recientemente, la Consejeria de Educacion, Juventud y
Deportes ha puesto en marcha el Programa experimental de Atencién Sanitaria Especializada diri-
gido al alumnado que precise cuidados sanitarios continuados durante el horario escolar. Ampliar
y mejorar la asistencia sanitaria en centros escolares y los mecanismos para la atencién urgente de
un alumno con una ER permitird dar mayor cobertura a estas necesidades.

Otra de las caracteristicas de los alumnos con ER es su frecuente alternancia de periodos de hos-
pitalizacion y de estancias escolares, que provoca en ellos una disrupcion cotidiana de los procesos
educativos. Esta circunstancia exige mas que en otros casos una respuesta educativa coordinada
del centro docente, del equipo pedagdgico que le atiende, de la familia y del profesorado hospi-
talario que desarrolla la actuacién educativa en el aula hospitalaria, asi como de los profesionales
sanitarios.

Las actuaciones en estas circunstancias irdn encaminadas al mantenimiento del proceso educa-
tivo normalizado para facilitar su posterior reincorporacion, teniendo en cuenta, no sélo el apoyo
de las actividades escolares realizadas en su centro docente, sino también actuaciones orientadas a
su desarrollo personal y social, que le eviten el aislamiento que le pueda producir una situacion de
enfermedad y le posibiliten la comunicacion con sus iguales. La pedagogia hospitalaria constituye
un modo especial de entender la pedagogia, que tiene mas que ver con la salud y con la vida que
con la instruccion, entendida como transmisién de conocimientos formalizados.

La region dispone de Equipos de Atencién Educativa Hospitalarios y Domiciliarios (EAEHD). Las
aulas hospitalarias establecen su propio Plan de Actuacion Educativa Anual y su misién es atender

Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia



Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia

el proceso educativo y de desarrollo de los alumnos que padecen (transitoria o permanentemente),
alguna enfermedad. Actualmente, cuatro hospitales de la regién, el HCU Virgen de la Arrixaca y
los hospitales generales universitarios Santa Lucia, Morales Meseguer y Reina Sofia (&reas I, Il, VI,
VII), cuentan con aulas hospitalarias, 6 profesores atendieron a 1.187 alumnos de infantil y pri-
maria, 539 de secundaria y 94 de bachillerato y formacién profesional (1.820 alumnos en el curso
2015-16). De este alumnado, 56 son de larga estancia (mas de 30 dias de ingreso), 107 de media
estancia (mas de 15 dfas) y 1.963 de corta estancia (menos de 15 dias).

Sin embargo, las estancias hospitalarias son cada vez mas cortas y la convalecencia en el hogar
cada vez mas larga, y por ello se ha establecido el servicio de apoyo educativo domiciliario (SAED).
El SAED atiende al alumnado de educacion primaria, secundaria obligatoria, formacién profesional
basica y bachillerato que, por razén de enfermedad crénica, prolongada, o por lesiones traumati-
cas, y previa prescripcion facultativa, deba permanecer convaleciente en su domicilio por un perio-
do superior a 30 dias naturales. Existe también el criterio de convalecencia intermitente (al menos 6
dias continuados durante un periodo minimo de 6 meses) para aquellos alumnos/as que padezcan
una enfermedad crénica y segun las previsiones médicas.

Los principales objetivos del SAED son garantizar al alumnado enfermo una atencién educativa
individualizada y asegurar la continuidad del proceso de aprendizaje durante el periodo de conva-
lecencia domiciliaria. Para ello se debe asegurar la comunicacion y la coordinacion entre el centro
docente, las familias y en su caso el EAEHD. En el curso 2015-2016, habia 255 profesores que
atendieron a 170 alumnos: 52 de primaria, 103 de secundaria, 12 de bachillerato y 3 de formacién
profesional.

SERVICIOS SOCIALES

Como se ha citado anteriormente, los afectados por una enfermedad rara presentan una gran
diversidad de alteraciones y sintomas en funciéon de su grado de afectacién y evolucion, que aca-
rrean una importante carga de enfermedad o limitacion de la calidad de vida y, como consecuen-
cia, pueden tener problemas de aislamiento social. Todo ello, puede conducir a que las personas
afectadas no se beneficien de los recursos y servicios que necesitan e incluso presenten un mayor
riesgo de exclusion social. El Sistema de Servicios Sociales debe garantizar un sélido sistema de
informacién al alcance de todos los/as ciudadanos/as; que les oriente sobre su funcionamiento y
organizacion; sobre el contenido de sus prestaciones y requisitos de acceso; sobre sus derechos
y deberes; sobre el procedimiento administrativo de sus solicitudes; etc. La accesibilidad a los
recursos sociales en condiciones de igualdad es fundamental para este colectivo, mediante una
intervencién profesional, social y de acompafamiento dentro de la organizacién territorial de los
Centros de Servicios Sociales.

La Ley 39/2006 contempla la creacion de un Sistema para la Autonomia y Atenciéon a la De-
pendencia, con la colaboracién y participacion de todas las Administraciones Publicas y la garantia
por parte de la Administracion General del Estado de un contenido minimo comun del Sistema
en las CCAA. Estas prestaciones y servicios se deben integrar en la red de servicios sociales de las
CCAA, que esta formada por centros publicos, centros de las Entidades Locales (EELL), Centros de
Referencia Estatal (CRE) para la promocién de la autonomia personal y para la atencion y cuidado
de situaciones de dependencia, asi como centros privados concertados debidamente acreditados.



En relacion a las enfermedades raras, en concreto, en el afo 2009 fue inaugurado el CRE de
Atencién a Personas con Enfermedades Raras y sus Familias (CREER), dependiente del IMSERSO,
con dos cometidos: 1) Realizar actividades como Servicio de Referencia (en investigacion, forma-
cion, en la generacion y difusion de informacion y el asesoramiento técnico) y 2) Realizar activi-
dades de Promocién de la Autonomia Personal y la Atencion Especializada (Servicio de Atencién
Multidisciplinar, Servicio de Apoyo a Padres que puedan tener un bebé con una enfermedad rara-
NACER, encuentros de afectados y familiares y actividades de respiro familiar).

La normativa autonémica vigente estructura el Sistema de Servicios Sociales en dos grandes
areas de servicios complementarios, la atencion primaria y los servicios especializados.

La atencién primaria de caracter publico y local se presta en los Centros de Servicios Sociales.
Se trata de un dispositivo potente de informacion, diagnéstico, orientacién, apoyo, intervencion
y asesoramiento individual y comunitario que, ademas de ser la puerta de entrada habitual al
sistema, es el eje vertebrador de toda la red de servicios. Estos centros estan gestionados por las
entidades locales subvencionadas por la Administracion Autonémica, encontrandose sus servicios
determinados normativamente. Pese a ello, los servicios prestados son en cierta medida variables,
dependiendo de financiaciones no estables y heterogéneas de acuerdo al esfuerzo presupuestario
de las entidades que los financian.

Los servicios especializados constituyen el nivel de intervenciéon especifico para la programa-
cion, implantacion y gestion de actuaciones concretas derivadas de la situacion de necesidad de la
poblacién a la que van dirigidas y que no estén encomendadas a los servicios sociales de atencién
primaria. Por sus singulares caracteristicas o su situacion de vulnerabilidad, el colectivo de personas
con ER, es susceptible también de una atencién diferenciada desde los servicios sociales especiali-
zados. Como parte de las actuaciones especializadas cabe sefialar las acciones formativas, de aten-
cién temprana y estimulacion, recuperaciéon de habilidades y el acceso a prestaciones y a servicios
de apoyo o de habilitacién psicosocial.

La mayoria de las ER son enfermedades complejas y de curso crénico, de tal manera que las per-
sonas con una ER y sus familiares precisan apoyos para mejorar su autonomia y desenvolvimiento
en los dambitos personales, familiares, laborales, econémicos, educativos y culturales, requiriéndose
el despliegue de ambos niveles de intervencion, primaria y especializada. En la medida en que
estas enfermedades son potenciales generadoras de discapacidad, dependencia y/o situaciones
de exclusion social, las actuaciones en el &mbito social no suponen tanto medidas de actuacion
excepcionales (salvo en el caso de que respondan a necesidades especificas de este colectivo) como
una seleccion y adaptacion de los servicios a sus necesidades.

El mantenimiento del maximo nivel de autonomia debe promoverse con actividades desde las
primeras etapas de la vida (a ser posible desde el nacimiento e incidiendo especialmente hasta los
6 anos de edad). Tienen especial protagonismo en esta fase los servicios especializados de atencion
temprana, y la labor realizada por la comunidad educativa y las familias, por conformar el entorno
social inicial.

La recuperacion de habilidades y el acceso a servicios de apoyo o de habilitacién psicosocial
cobran mayor importancia en etapas mas avanzadas de la vida. Asf, los programas mas desarro-
llados en los centros ocupacionales o de atencién a personas con discapacidad (PcD), segun las
necesidades de su poblacién, son: el de autonomia personal (habitos basicos, motricidad, estimu-
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lacion sensorial), de autonomia social, de comunicacién alternativa o aumentativa y los programas
ocupacionales, en los cuales, a través de talleres se pretende conseguir destrezas que favorezcan la
integracion laboral y/o mantener rutinas para el desarrollo de las actividades pre-laborales.

En la edad adulta un componente esencial para el mantenimiento de la autonomia en las per-
sonas con enfermedades raras es su incorporacion al mercado laboral. En la legislacion espafola
se contemplan medidas generales para la promocién y apoyo a la insercion laboral de las personas
trabajadoras con discapacidad, que incluyen servicios de formacién y de rehabilitacién profesional,
servicios de mediacion laboral, centros de empleo protegido, programas de transicion empleo pro-
tegido-empleo ordinario y medidas de fomento del empleo ordinario (empleo en empresas, empleo
publico y empleo autdbnomo). La Estrategia Espafiola de Empleo 2012- 2014 contempla politicas de
fomento del empleo de las personas con discapacidad, siendo las administraciones publicas las que
deben implementarlas en el ambito de sus competencias.

Como se ha citado anteriormente, las pautas de valoracion y calificacion de las situaciones de
discapacidad y de dependencia no evalian enfermedades en si, sino el grado y tipo de discapacidad
0, en el caso de la dependencia, si la limitaciéon para realizar actividades basicas de la vida diaria es
grande o severa. Por esta razén cualquier ER puede ser valorada desde esta 6ptica, aunque se puede
mejorar la identificacion y valoracion aspectos particulares de las ER relacionados con la discapacidad
y la dependencia. Para ello se ha iniciado un proceso de revisién conjunto con FEDER, para la amplia-
cion de conocimientos y la identificacion de las necesidades de los afectados por ER, en especial las
relacionadas con medidas de soporte de funciones vitales y de movilidad en la escala de valoracién
especifica de la dependencia.

La normativa actual ya permite considerar una serie de apoyos para los menores de tres afios con-
templados en la Escala de Valoracion Especifica (apartado de medidas de soporte para las funciones
vitales). Para el caso de los mayores de tres afios existe la posibilidad de valorar como ayuda especial
la situacion de aquellas personas que precisen estas medidas de soporte. Por tanto se recomienda ha-
cer un estudio para incluir medidas de soporte para ER que no estén contempladas en la normativa.

Para las personas dependientes el primer objetivo debe ser el de mantenerlas en su entorno
familiar y comunitario y en Ultima instancia, si esto no fuera posible, ofrecer una atencién resi-
dencial adaptada. Los servicios de atencién domiciliaria y de soporte familiar, esenciales en estas
situaciones, presentan cierta variabilidad geogréfica, tanto en su cobertura como en su prestacién.

Finalmente, y como en otros ambitos, se pone de manifiesto cierto grado de desconocimiento re-
lacionado con las enfermedades raras en varios aspectos. La ciudadania, y en concreto este colectivo,
en ocasiones no conoce la actuacion de los servicios sociales, sus prestaciones y sus canales de acce-
s0. Por este motivo, es preciso potenciar el acceso de los afectados por ER a los servicios sociales de
atencion primaria como puerta de entrada para los diferentes recursos del propio Sistema Publico de
servicios sociales. La Region de Murcia dispone de la Oficina Regional de Informacion y Asesoramien-
to a Personas con Discapacidad (ORIAD), como servicio de referencia para estas personas y los grupos
y asociaciones implicados. Su fin es prestar una atencion presencial y especializada sobre los recursos,
servicios y normativas existentes en las diversas administraciones, procurando una informacion inte-
gral que facilite al ciudadano discapacitado la accesibilidad y el conocimiento de la informaciéon que
le interesa. La disponibilidad de estos recursos y procedimientos también a través de la web facilitara
un acceso mas rapido a los mismos, evitando desplazamientos, superando otro tipo de barreras y
aportando informacién general, de manera preliminar.



Los servicios sociales también deben promover la sensibilizacion del conjunto de la ciudadania
hacia las personas que padecen una enfermedad rara. Esto implica, en primer lugar, hacer visible
esta realidad humana, para lo cual el plan contempla una linea estratégica completa para mejorar
la disponibilidad de la informacién relacionada con las enfermedades raras, y en segundo lugar
trabajar en la eliminacion de las barreras que impiden su participaciéon en todos los ambitos.

Las personas con discapacidad en general y las que padecen enfermedades raras en particular
manifiestan la necesidad de su inclusién social, no a través de la realizacion de actividades segrega-
das, sino que apuestan, entre otras cosas, porque la persona con discapacidad no vea dificultada la
realizacion de las mismas por un entorno o espacio no accesible. Para ello es necesario impulsar un
extenso conjunto de medidas de accesibilidad en espacios publicos urbanizados, infraestructuras
y edificacion, transportes, bienes y servicios a disposicion del publico y relaciones con las admi-
nistraciones publicas. A modo de experiencia, el ayuntamiento de Murcia esta disefiando un Plan
Municipal de Accesibilidad, y estad integrado en varios Proyectos Europeos relacionados: SMART
CITY y Estrategia de Ciudad Murcia 2020, en la que hay representantes del colectivo de personas
con discapacidad.

Ademas de las barreras estrictamente fisicas, la atencion a las diversas necesidades que tienen
las personas con discapacidad requiere de un complejo sistema de equiparacion de oportunidades
integrado, sobre todo, por medidas de “accién positiva” (tratos mas favorables y apoyos comple-
mentarios) y, en menor grado, por medidas contra las discriminaciones, que dificultan la participa-
cion en igualdad de condiciones. Estructurar un didlogo abierto y permanente con las asociaciones
de personas con ER, facilita el analisis de esta situacion. Asi, el impulso de las Mesas de Trabajo
sobre Discapacidad en el ambito municipal, incluyendo asociaciones de personas con ER, es una
buena herramienta para la participacion y puesta en marcha de estrategias de trabajo conjunto
entre las Administraciones y la iniciativa social.

La Ley de Servicios Sociales promueve ademas, la participacién directa de la sociedad civil en los
propios servicios sociales, sin olvidar la responsabilidad publica de garantizar prestaciones y dere-
chos a los ciudadanos. El fomento de programas de voluntariado al servicio de este colectivo, asi
como la inclusion de personas afectadas por ER en dichas actividades es de especial importancia.

Una mayor sensibilizacion de la ciudadania y de los profesionales de la administracion en re-
lacion a las enfermedades raras redundaré en la normalizacion de su situacion y serd una buena
medida preventiva frente a la discriminacion y la exclusiéon social. Esto no exime de la necesidad de
abordar las situaciones de exclusién social ya existentes. Si ademas de discapacidad existe violencia
de género, infravivienda, aislamiento social, probleméatica de salud mental..., el efecto puede ser
multiplicador. Por ello es importante una sincronizacién de todas las actuaciones a nivel autono-
mico, municipal, y con las Entidades, sin olvidar que requiere transversalidad y distribucion de las
responsabilidades en el funcionamiento de estos servicios.

COORDINACION SOCIO-SANITARIA

En Espafa la atencién socio-sanitaria esta definida por la normativa vigente como aquella que
“comprende el conjunto de cuidados destinados a aquellos enfermos, generalmente crénicos, que
por sus especiales caracteristicas pueden beneficiarse de la actuaciéon simultanea y sinérgica de los
servicios sanitarios y sociales para aumentar su autonomia, paliar sus limitaciones o sufrimientos
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y facilitar su reinsercién social”, sefialando que “la continuidad del servicio serd garantizada por
los servicios sanitarios y sociales a través de la adecuada coordinacion entre las administraciones
publicas correspondientes”. Por otro lado, el reconocimiento del derecho a la promocion de la
autonomia y la atencién a las personas en situaciones de dependencia como universal en nuestra
legislacion ha marcado un antes y un después en lo relativo a la cobertura de las necesidades de
los ciudadanos.

La mayorfa de las personas que padecen una enfermedad rara presentan caracteristicas de cro-
nicidad y complejidad, y por tanto necesitan un abordaje multidisciplinar que requiere desplegar
una gama de recursos complementarios del &mbito sanitario, social, educativo y laboral que fun-
cionen de manera coordinada y que den lugar a un continuum en la atenciéon. La coordinacién so-
cio-sanitaria tratara de establecer una serie de politicas, estrategias e instrumentos de colaboracién
para satisfacer las necesidades que se puedan plantear a lo largo del proceso de estas personas y
su familia, evitando desajustes materiales (solapamientos y vacios o déficit de cobertura) y tempo-
rales (desfases o tiempos de espera entre los diferentes servicios), convirtiéndose asi en el eje de
la atencion. Este nuevo enfoque requiere aprender y reconocer las motivaciones y necesidades de
los usuarios (de cardacter fisico-biolégico, psicolégico-cognitivo, afectivo-emocional y econdmico-
social).

Se hace evidente la necesidad de articular el llamado “espacio socio-sanitario” como un siste-
ma de asistencia coordinado, complementario y flexible, que actle como eje vertebrador basico
del conjunto necesario de prestaciones sanitarias, sociales, educativas, laborales y de cuidados no
profesionales, a efectos de garantizar la continuidad y coherencia de las atenciones requeridas por
estas personas.

La normativa autonomica vigente en el ambito de la coordinacién socio-sanitaria recoge todos
estos aspectos y crea la Comisién de Coordinacién Socio-sanitaria como 6rgano de planificacion
y coordinacion, cuya composicion contempla a los titulares de los departamentos competentes en
materia de salud y de politica social. Asimismo incluye la figura del Coordinador/a Socio-sanitario
con el fin de coordinar las acciones, competencia de sanidad. La comisién ha constituido grupos
técnicos en diferentes ambitos, entre otros, en salud mental, personas mayores de 65 afos y aten-
cién a las personas que padecen una enfermedad rara.

La Comisién Técnica de Salud Mental ha elaborado el Protocolo de Coordinacion para la Aten-
cién con Trastorno Mental Grave y/o Drogodependencia (TMG_D orientado al establecimiento
de planes de actuacion individualizados. Emplea como unidad territorial de coordinacion el area
de salud y sus zonas basicas de salud, y contempla la participaciéon de profesionales de servicios
sociales y de otras entidades, ademas de las ONG o asociaciones que trabajan en el &mbito de la
enfermedad mental, estableciendo acuerdos inter-institucionales que faciliten la atencion y asis-
tencia, asi como las herramientas necesarias para coordinar las acciones de los profesionales de
diferentes sectores (social, sanitario, policial, tercer sector, policial, judicial, etc.). Se han realizado
cuatro encuentros socio-sanitarios en las Areas de Salud II, Ill, IV, V'y IX y se pretende implantar este
protocolo en todas las areas de salud.

También se ha realizado un proyecto piloto en el Area de Salud IX centrado en personas ma-
yores de 65 afos, con el objetivo de abordar de forma coordinada y continuada las situaciones
y/o dificultades de las personas y familias que se enfrentan a pérdidas severas de su salud y/o
autonomia funcional fisica o psiquica y, garantizar la equidad en la accesibilidad a los recursos



sanitarios y sociales. En dicho proyecto se identificaron los recursos asistenciales, sociales y sanita-
rios ya existentes bajo un criterio de mejora de la eficiencia en la atencion. Para la implantacién y
desarrollo de las actuaciones se definio el perfil del paciente socio-sanitario y se disefié un circuito
de derivacién. Se conformé un equipo interdisciplinar (medicina de familia, enfermerfa y trabajo
social) de valoracién y seguimiento que, en caso necesario derivaba a la persona al recurso adecua-
do a sus necesidades. Para el intercambio de informacién entre instituciones se disefiaron circuitos
y modelos de solicitud e informes de evaluacién socio-sanitaria, que estaban disponibles desde los
aplicativos informaticos correspondientes.

Entre las conclusiones de dicho pilotaje destaca la necesidad de generar un marco sélido y per-
durable que permita protocolizar y normalizar el trabajo inter-institucional (con herramientas de
comunicacion adecuadas, tiempo y espacios para el encuentro entre profesionales,...). Se detec-
taron también problemas normativos y tecnoldgicos derivados del acceso a informacion personal
registrada en los sistemas sanitarios, de servicios sociales u otras entidades por parte de profesio-
nales. El proyecto representa una forma de optimizacién de recursos sanitarios y sociales. Es impor-
tante enfatizar el aspecto biopsicosocial respecto al exclusivamente sanitario.

Paralelamente, desde la Consejeria de Salud se estd colaborando con el proyecto europeo IN-
NOVCARE de integracion de cuidados y coordinacién sociosanitaria para su posterior aplicacion a
través del CREER. Se ha incorporado también en el &rea IX un modelo de gestién de casos centrado
en la cronicidad, cuyo objetivo es mejorar el bienestar y calidad de vida de las personas con una
situacion socio-sanitaria de alta complejidad. Para ello se cuenta con dos profesionales de enfer-
meria en atencion primaria, que realizan una captacion de pacientes, bajo una serie de criterios
(como la necesidad de cuidados complejos y/o la falta de apoyo social y familiar) y promueven una
intervencién proactiva mediante la coordinacion y activacion de los profesionales y de los recursos
disponibles en la comunidad.

En el municipio de Cartagena, se desarroll6 el proyecto europeo INCA (Introducciéon Inclusiva
al Cuidado Integral), que utilizaba un modelo de integracion socio-sanitaria en pacientes créonicos
mayores de 65 afios con diabetes y/o HTA. Para ello se empled una plataforma informatica que
puso en contacto a todos los actores implicados en el cuidado del paciente (sanitarios y trabajado-
res sociales del centro de salud y hospital, trabajadores sociales del ayuntamiento, afectados y cui-
dadores) estableciendo tareas en funcion de unas reglas acordadas entre todas las partes, basadas
en las lineas de continuidad asistencial y los flujos de trabajo de los servicios sociales municipales.
Esta herramienta tenia un uso comun inter-institucional e incluia también al paciente y su cuidador.
Los afectados permitian compartir la informaciéon necesaria para su cuidado con los distintos agen-
tes implicados mediante la firma de un consentimiento informado. INCA fue la primera experiencia
con una herramienta de comunicacion inclusiva realmente centrada en el paciente, que le hacia
participe y protagonista, un planteamiento valido y recomendable para la atencién integral de las
ER. No obstante, para establecer una herramienta de comunicacién inter-institucional se evidencié
de nuevo la necesidad de una decision politica firme y constante que asegure en cada momento la
colaboracién de las distintas instituciones implicadas.

Por otro lado, desde el ambito educativo, social y sanitario, se esta trabajando estrechamente
en el &mbito de la atencién temprana. Se han puesto en marcha dos protocolos para la coordina-
cién de actuaciones educativas y sanitarias (en la deteccion y diagnéstico del Trastorno por Déficit
de Atencion e Hiperactividad-TDAH y en la deteccion e intervencion temprana en los Trastornos
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de Espectro Autista-TEA), que son de referencia en la regién, en estas y otras patologias del nifo,
que requieran un trabajo multidisciplinar e inter-institucional. En estos protocolos, sea cual sea el
ambito en el que se sospeche una de estas dos enfermedades (familia, centro educativo, servicios
sociales o el propio pediatra), se han identificado las diferentes fases del proceso diagndstico y los
profesionales implicados, con funciones claramente delimitadas (valoracién-diagnostico-interven-
cién), con una retroalimentacion continua entre las partes (educacién-sanitario-servicios sociales).

Tras una primera sospecha, se informa a los familiares y se solicita su autorizacién para iniciar un
proceso de trabajo multidisciplinar en el que se consiga una confirmacion diagnoéstica y la deteccion
de las necesidades concretas del escolar.-

Los profesionales de los Equipos de Orientacién Educativa y Psicopedagdgicos (EOEP), tanto de
sector como los especificos de atencién temprana, intervienen en todas las escuelas de educacién
infantil (de manera sistemaética en los centros publicos o a demanda en los privados). Si por parte
del centro se detecta alguna alteracion, se puede realizar una demanda de valoracién por parte
de los EQEP, derivar para un adecuado diagnéstico médico y simultaneamente indicar el inicio de
una intervencion adecuada a las necesidades iniciales detectadas. Asimismo, si tras la evaluacion
psicopedagogica se considera, que el menor presenta Necesidades Educativas Especiales (N.E.E.) se
realiza un informe psicopedagdgico y un dictamen de escolarizacién, en el que se indicara la mo-
dalidad de escolarizacion que el menor precisa (centro ordinario con apoyos especificos, centro de
Educacion Especial, aula abierta,....) y qué recursos especificos necesita para una éptima respuesta
educativa (maestro de pedagogia terapéutica-P.T.-, maestro de audicién y lenguaje-AL- auxiliar
técnico educativo-A.T.E,- fisioterapeuta,...).

Por lo tanto, ante la sospecha de una alteracién del desarrollo normal de un menor se identifican
a los EOEP de sector y los de atencién temprana, asi como el Servicio de Atencién a la Diversidad
como elementos clave para la coordinacion con el sector sanitario y los servicios sociales. Los EOEP
precisan de informes sanitarios y del &mbito de los servicios sociales para orientar sus actuaciones,
y a su vez pueden ser los primeros que detecten un problema en el desarrollo que podria hacer
sospechar en ultima instancia una ER subyacente. En este sentido se deben desarrollar nuevas for-
mas de comunicacién para evitar que sea la familia la que traslade a unas y otras instituciones esta
informacion y en segundo lugar acordar las necesidades de informacién de los agentes implicados.

Desde el &mbito de la asistencia sanitaria, una sospecha de ER puede canalizarse por diferentes
vias, pudiendo variar segun la edad de la persona. Asi, en la edad pediatrica, los profesionales de
pediatria de los centros de atencion primaria atienden y/o detectan la mayoria de sospechas de ER
en los nifos. En la etapa prenatal o neonatal, los profesionales de neonatologia pueden atender y
derivar sospechas de una ER, activando en caso necesario sus propios procesos de confirmacién y
también de atencién temprana del menor. En la adolescencia y edad adulta, los equipos de aten-
cion primaria son el principal recurso de sospecha y deteccién de una ER, y el principal movilizador
de otros dispositivos asistenciales sanitarios que puedan ser requeridos (especialistas de area, salud
mental, cuidados paliativos,...).

Cuando desde el sistema sanitario se detectan necesidades sociales en un afectado por una
ER, los trabajadores sociales del area de salud de residencia de la persona afectada -ubicados en el
hospital- deben coordinar a los interlocutores locales implicados en cada situacion, tanto trabajo
social del centro de salud como los servicios sociales de atencién primaria (Unidades de Trabajo
Social-UTS municipales). Sin embargo es necesario mejorar el proceso de coordinacién entre los



profesionales sociales y sanitarios ubicados en hospitales con las UTS, para el establecimiento de
planes terapéuticos y de cuidados mejor adaptados a la situacién de cada persona, con un segui-
miento unificado y visible para todos los profesionales implicados.

Desde este ambito es importante desarrollar procedimientos que permitan situar a la persona
afectada y su familia en el centro de atencion, asi como establecer circuitos que coordinen los ser-
vicios y recursos disponibles.

Desde atencion primaria social se detectan dificultades para identificar sus necesidades, dado
el desconocimiento existente en relacion con estas patologias. También es dificil en ocasiones con-
templar todo el abanico de recursos a ofertar por la ausencia de un mapa de recursos unificado de
la zona (salud mental, servicios sociales, ONG), el desconocimiento de los programas y recursos de
la red de atencién a estas personas entre los distintos profesionales y ambitos desde los que se les
atiende (servicios sociales y salud), asi como la ausencia de canales estables de coordinaciéon con
los recursos del sistema de salud y otros sistemas de proteccién.

Los profesionales de los servicios sociales de atenciéon especializada precisan un mayor conoci-
miento de las particularidades de las diferentes enfermedades raras a través de acciones formati-
vas, con lo que podran detectar mejor las necesidades de las personas afectadas y sus familias. En
particular, para mejorar la valoracion de la dependencia y la discapacidad es necesaria la formacion
de los técnicos valoradores y ademas es preciso integrar en los informes los diagnosticos clinicos
y sus respectivos tratamientos, informacién sobre las consecuencias que estas enfermedades pue-
den tener en el desempefio de las actividades basicas de su vida diaria, y las medidas de soporte,
cuidados sanitarios, rehabilitacion, etc., que sean precisos.

Por su parte la valoracion y calificacion de las situaciones de discapacidad y dependencia, re-
quieren de la unificacién permanente de criterios (especialmente en nifios con ER), lo que hace
necesaria la coordinacion de los equipos de valoracion de la discapacidad y dependencia con los
profesionales médicos de atencion primaria y especializada, a través del preceptivo informe de
salud de la persona a valorar y el acceso a webs como el portal Orphanet.

Cabe destacar el importante papel que juega el movimiento asociativo sin duda un elemento
clave en el enfoque socio-sanitario que debe seguir potencidndose, ya que son las personas que
padecen una enfermedad rara y sus familias, los verdaderos conocedores de su proceso y de la
compleja problematica socio-sanitaria que conlleva.

Por otro lado, es necesario gque conozcan los circuitos de atencion y profesionales que intervienen
o deberian intervenir en la coordinacién socio-sanitaria para que puedan sugerir propuestas y mejo-
ras, puesto que, generalmente, es cometido del propio afectado o la familia demandar la atencion de
los servicios de las diferentes administraciones. Esto hace que la atencion recibida dependa en ocasio-
nes factores como las habilidades personales para la busqueda de informacion y el traslado de la mis-
ma a los profesionales de las diferentes administraciones o para demandar servicios y prestaciones.

De las diferentes iniciativas y experiencias se extrae la necesidad de disponer en la regién de un
modelo 0 marco general comin consensuado entre las administraciones. Por lo tanto, es necesario
mejorar la coordinacion entre los sistemas, dar respuestas globales y soluciones integradas de mas
calidad, tanto a las personas afectadas como a sus familias, situdndolos en el centro de una red
asistencial de soporte, con diferentes niveles de colaboracion entre las distintas administraciones
y sectores implicados. Las administraciones publicas deben asumir un papel méas activo tanto en la
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coordinacién de los recursos disponibles como en la mejora de la comunicacién entre los profesio-
nales implicados de los servicios sanitarios, socio-sanitarios, sociales, educativos y de reinsercion
laboral, constituyendo una red de soporte que incluya asimismo a las asociaciones y organizaciones
de afectados y familias.

FORMACION

Las personas con enfermedades raras y sus familias necesitan entender su enfermedad y por qué
estan enfermos. Ademas, precisan gue los tratamientos sean apropiados, eficientes y seguros, asi
como informacion, asesoramiento y apoyo para tomar decisiones relacionadas con su propio plan
terapéutico y de cuidados. Ademas, una escasa formacion en estas enfermedades implica un aumen-
to de errores y de retrasos diagnésticos. La mejora en el conocimiento de las ER y en los recursos de
soporte de los profesionales socio-sanitarios, sin duda, repercute en la calidad de la atencién a las
personas afectadas.

Un elemento esencial en la atencién prestada a las personas con una ER y sus familiares es la mul-
tidisciplinaridad de los agentes que intervienen, y que proceden de diferentes dmbitos (educacion,
servicios sociales, sanidad,...). Esta peculiaridad ha de ser contemplada en el abordaje formativo
relacionado con ER reflejando la variedad y complejidad de estas enfermedades.

En 1999 la Unién europea lanzd su primer Programa de Accién en Enfermedades Raras con el
objetivo de mejorar la calidad de los cuidados ofrecidos a estas personas. En dichos programas se
incluyen numerosos proyectos de coordinacién de centros de investigacién de ER que tienen como
objetivo favorecer la comunicacion y coordinacion entre los profesionales, ofreciendo una oportuni-
dad de formacién para los mismos, mediante seminarios, talleres y cursos entre médicos y otros pro-
fesionales socio-sanitarios y afectados-familiares. Los estatutos de UNIAMO (Federacion ltaliana de
Enfermedades Raras) incluyen el principio de formacién en sus directrices, por el cual las asociaciones
han de participar junto con las sociedades cientificas en la elaboracion de programas de educacion
sanitaria y colaborar para la formacién del personal médico y paramédico con el fin de mejorar la
asistencia médica y la atencion de enfermeria de las personas con ER.

Por otro lado, la estrategia nacional sobre ER sefiala que el abordaje de las mismas requiere de una
serie de conocimientos y habilidades de todo tipo por parte de los profesionales. Mas alla de la for-
macion de grado (y especializada realizada a través de la residencia en el caso de personal sanitario),
es imprescindible desarrollar una formacion continuada de aquellos profesionales que intervienen
durante el proceso de la enfermedad de las personas afectadas por ER.

Es necesario resaltar la importancia del abordaje de las ER en el proceso formativo del personal
sanitario, tanto de atencion primaria como en atencion especializada, siendo quizads en atencién
primaria el &mbito en el que se precisa hacer un mayor énfasis, ya que constituye la principal via de
acceso al sistema sanitario de estos pacientes. La formacién debe dirigirse a profesionales de dife-
rentes perfiles que llegan a formar parte de los equipos multidisciplinares (enfermeria, medicina de
familia, pediatria, psicologfa, fisioterapia, trabajo social...) que atienden tanto a la poblacién adulta
como a la poblacion infantil y juvenil.

Recientemente varias sociedades cientificas como SEMFyC, SEMERGEN se estan implicando en
formar a los profesionales en la atencién a las enfermedades raras. Destacan la inclusion de doctora-



dos en la formacion postgrado universitaria y en los cursos de “Formacion de Formadores”, asi como
apertura de debates en las jornadas y congresos nacionales correspondientes. Por otro lado, algunas
publicaciones sugieren que los médicos de atencion primaria tienen un nivel de conocimientos en ER
mejorable. A su vez, demuestran un elevado interés en el aprendizaje de la prevenciéon primaria, el
papel de la familia, y educacién para la salud en las ER, que satisfacen con la blsqueda telematica
de informacién. Aunque reclaman acciones especificas de formacién continuada preferiblemente
multidisciplinares y en forma de taller.

A nivel autonémico, el Plan de Salud de la Regiéon de Murcia 2010-2015 establece el propésito de
aumentar el conocimiento de signos y sintomas de alarma de las ER en los profesionales sanitarios,
entre otros objetivos. Ello conlleva desarrollar un programa formativo de ER dirigido a profesionales
sanitarios de los diferentes niveles asistenciales, haciendo especial hincapié en la primaria.

En los ultimos cinco afos se han organizado en el sistema sanitario de la Regién de Murcia, al
menos, 23 actividades formativas relacionadas con las enfermedades raras. Han asistido a las mis-
mas 1.909 profesionales. Los temas mas destacados por su frecuencia han sido aquellos que estan
relacionados con la genética clinica y se han organizado acciones dirigidas a atencion primaria, a
enfermeria, a pediatria, al ambito hospitalario y a médicos internos residentes en formacion.

Por otro lado, la Region de Murcia, y en especial el movimiento asociativo, destaca por su intensa
labor de concienciacién y de formacion e informacion a afectados, familiares y a la poblacién general
realizandose diversas actividades divulgativas (congresos y jornadas) y de educacion para la salud
(talleres y cursos) con un alcance importante.

Otras comunidades auténomas incluyen en sus planes la formacion de los profesionales en ER.
Cabe destacar a Andalucia por su apuesta a desarrollar una estrategia formativa conjunta con el Plan
de Genética en ER que incluye el desarrollo profesional continuo desde el inicio del grado hasta las
estancias formativas en centros de referencia de ER.

INVESTIGACION

Dado el escaso numero de pacientes de cada una de estas enfermedades, existe poco interés
en la investigacion clinica y, sobre todo terapéutica, por no resultar rentable para las empresas, por
tanto, es necesario establecer las condiciones que favorezcan la puesta en marcha de proyectos de
investigacion en este ambito.

Hay razones de diversa indole por las que tiene sentido investigar en ER. Estas incluyen razones so-
ciales y éticas, dado que la investigacion abre nuevas oportunidades y, obviamente, existe un interés
cientifico en conocer los mecanismos de produccion de la enfermedad, la fisiopatologia del proceso,
la definicion de nuevas dianas moleculares y el desarrollo de farmacos dirigidos hacia estas dianas.

A nivel europeo, el 5° Programa Marco intentd promover la cooperacién, la colaboracién y el
aumento de conocimientos en el campo de las ER. Posteriormente, el 6° Programa Marco (6PM)
continud potenciando el desarrollo de conocimientos técnicos y cientificos, lo que se tradujo en dos
prioridades tematicas: traducir los datos del genoma en aplicaciones practicas para la mejora de la
salud humana y respaldar la formulacion y puesta en practica de politicas comunitarias.

El proyecto ERA-Net (European Research Action Networks), dedicado a enfermedades raras y
financiado por la Comision Europea dentro del 6PM, fomentd las actividades conjuntas y transna-
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cionales. Dentro del mismo, E-Rare (European Research Programmes on Rare Diseases) es una Red
constituida por nueve Estados Miembros incluyendo instituciones publicas, Ministerios y organizacio-
nes gestoras de investigacion, responsables del desarrollo y gestién de programas de investigacion
nacionales o regionales en ER. Su objetivo es sentar las bases para la cooperacion continua y duradera
entre socios de los Estados Miembros, de forma que se logre superar la fragmentacion de la investi-
gacion sobre ER y se potencie el caracter multidisciplinar de la misma.

En el 7° Programa Marco (7PM), mediante la continuidad del E-Rare1 con el E-Rare- 2, se ha
promovido asi la cooperacién transnacional haciendo hincapié en la investigacién traslacional, el
desarrollo y validacién de nuevas terapias, el fomento de la salud y la prevencién primaria, asi como
en la adopcién de politicas nacionales y elaboracion de planes integrales de atencién a las personas
afectadas. En concreto, la investigacion se centra en la evolucidon natural y fisiopatologia de las enfer-
medades y en el desarrollo de estrategias de prevencién, medios diagnésticos y terapéuticos.

Los grupos de investigacion espafioles participan en proyectos financiados por el 7PM, desde la
DG RESEARCH (Directorate General for Research and Innovation), mediante los programas COO-
PERATION, CAPACITIES y las acciones COST, entre las que destaca la convocatoria ya mencionada;
Era-NET (E-Rare-1y E-Rare- 2). Asi como en proyectos financiados desde la DG SANCO (Directorate-
General for Health and Consumers); EUCERD Joint Action, E-IMD, EPIRARE, EURO-WABB, ORPHA-
NET Joint Action, EUROCAT, BURQOL-RD, RDPortal2, ENERCA 3, CARE-NMD o E-HOD, entre otros.

Es necesario destacar la puesta en marcha del “International Rare Diseases Research Consortium”
(IRDIRC), iniciativa promovida por el Consejo de Europa y por Estados Unidos para conseguir de aqui
a 2020, 200 nuevas estrategias terapéuticas, innovaciones diagndsticas y una base de datos global
en base a los registros estatales. El Instituto de Salud Carlos Ill es miembro fundador del Consorcio.

El IRDIRC insta a los miembros fundadores, a través de sus agencias de financiacion a constituir
una cartera de proyectos alineados con las metas estratégicas. Con este fin, el ISCIIl lanzd en 2011
una convocatoria competitiva a nivel nacional para financiar proyectos conjuntos de investigacion
sobre ER siguiendo las metas estratégicas del IRDIRC. El resultado de esta convocatoria ha sido la
financiacion de 3 proyectos colaborativos a nivel nacional: TREAT-CMT sobre la enfermedad de Char-
cot-Marie-Tooth con una orientacién multidisciplinar (coordinado por el CIBERER), DRUGS4RARE de
orientacién terapéutica (coordinado por el Parc Cientific de Barcelona) y SPAIN-RDR relacionado con
el Registro de Enfermedades Raras (coordinado por el lIER).

El 8° Programa Marco de Investigacion e Innovacion de la Unién Europea, que en esta ediciéon se
denomina Horizonte 2020 (H2020), para el periodo 2014-2020, es el actual escenario de referencia
para la coordinacion e impulso de la investigacion en Europa. Propone tres prioridades que se refuer-
zan mutuamente: crecimiento inteligente (economia basada en el conocimiento y la innovacion), creci-
miento sostenible (mediante la utilizacidon mas eficiente de los recursos) y crecimiento integrador (una
economia con alto nivel de empleo que redunde en la cohesién econdmica, social y territorial). Integra
por primera vez todas las fases desde la generacién del conocimiento hasta las actividades mas proxi-
mas al mercado: investigacion basica, desarrollo de tecnologias, proyectos de demostracion, lineas
piloto de fabricacién, innovacién social, transferencia de tecnologia, pruebas de concepto, normaliza-
Cion, apoyo a las compras publicas pre-comerciales, capital riesgo y sistema de garantias.

En nuestro pals, la primera iniciativa para fomentar la investigacién en ER la encontramos en
el Real Decreto 375/2001, por el que se aprob¢ el Estatuto del Instituto de Salud Carlos Ill, y cuyo



articulo 21 determinaba que la ejecuciéon de las actividades de caracter investigador, cientifico,
técnico y docente encomendadas al Instituto de Salud Carlos lll se realizarian a través de centros o
institutos cuyo nivel orgéanico sea inferior al de Subdireccién General. La Orden de 27 de diciembre
de 2001 cred entonces diversos centros en el Instituto de Salud Carlos Ill, entre ellos el Centro de
Investigacion sobre el Sindrome del Aceite Toxico y Enfermedades Raras (CISATER).

En 2003 se procedié a la creacion del Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER)
en el seno del ISCIII, fijaAndose como objetivo del mismo el fomento y ejecucion de la investigacion
clinica y basica, formacién y apoyo a la referencia sanitaria e innovacién en la atencion de la salud
en enfermedades raras.

Otro gran impulso dado por el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad a las en-
fermedades raras fue la creacion de las Redes Tematicas de Investigacién Cooperativa Sanitaria
(RETICS), en las que intervenian grupos investigadores y centros de todo el SNS. Para las ER en
concreto se crearon doce Redes especificas en respuesta a las prioridades fijadas en el Plan Nacional
de Investigacién Cientifica, Desarrollo e Innovacion Tecnolégica 2000-2003 en el &mbito sanitario.

En noviembre de 2006, se constituyd en Espafia el Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER), uno de los nueve consorcios establecidos por iniciativa del Instituto
de Salud Carlos lll con el fin de coordinar y potenciar la investigacién sobre las ER en Espafia. Sus
origenes se encuentran en las Redes de Investigacién de centros y grupos del ISCIIl cuya tematica se
relacionaba con enfermedades raras. El CIBERER es un centro orientado a la investigaciéon coopera-
tiva, con especial énfasis en la transferencia de la investigacion desde el laboratorio a la cabecera
del paciente. Esta red actia como un consorcio publico de 29 instituciones, contando con mas de
700 profesionales que integran 60 grupos de investigacion, estando financiada principalmente
por el Instituto de Salud Carlos Ill. Sus objetivos son: 1) mejorar los recursos disponibles para la
investigacién de ER y medicamentos huérfanos; 2) promover la integracion entre la investigacion
biomédica basica y clinica; 3) desarrollar proyectos de cooperacién en investigacion que permitan
la exploracién de nuevas hipotesis cientificas y desarrollos tecnolédgicos; 4) demostrar el valor de
la investigacion en enfermedades raras, y 5) establecer iniciativas de colaboracion con la industria
farmacéutica y biotecnoldgica. Participan en el CIBERER dos grupos de investigacion de la Region
de Murcia: el Centro Regional de Hemodonacién (del Hospital General Universitario Morales Me-
seguer) y un grupo clinico vinculado (Seccién de Genética Médica del Hospital Clinico Universitario
Virgen de la Arrixaca).

Actualmente es el Plan Estatal de Investigacion Cientifica, Técnica y de Innovacién 2013-2016,
el que representa el instrumento destinado a desarrollar y financiar las actuaciones de la Admi-
nistracion General del Estado en materia de 1+D+i, para permitir la consecucion de los objetivos
y prioridades incluidos en la Estrategia Espafiola de Ciencia, Tecnologia e Innovaciéon 2013-2020.

El Plan Estatal determina entre sus actuaciones programaticas la Accién Estratégica en Salud
2013-2016 (AES) que tiene como principio fomentar la salud y el bienestar de los ciudadanos y
ciudadanas, y se estructura como un espacio de interaccién, con actuaciones instrumentales sinér-
gicas y complementarias, que contribuyan a que el SNS se consolide como un referente mundial
en cuanto a sus capacidades cientificas, tecnolégicas y de innovaciéon. En las convocatorias corres-
pondientes de concesiéon de ayudas de la AES, en el marco del Plan Nacional de I+D+I 2008-2011,
asi como en el marco del Plan Estatal de Investigacion Cientifica, Técnica y de Innovacién 2013-
2016, las ER se han contemplado de una manera explicita como una de las lineas prioritarias.

Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia
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Por otra parte, segun la base de datos de ORPHANET, el nimero de proyectos con participacion
espafnola sobre ER que han estado o estan activos desde 2009 es de 268. Las entidades financiadoras
fueron tanto centros publicos nacionales y europeos, como fundaciones privadas, asociaciones de
afectados y empresas farmacéuticas, si bien es cierto que destaca la financiacion por parte de enti-
dades publicas (antiguo Ministerio de Ciencia e Innovaciéon-MICINN y actual Ministerio de Economia
y Competitividad-MINECO y Comisién Europea).

Asimismo la base de datos de Orphanet permite obtener otro dato relevante en cuanto al valor tras-
lacional de la investigacion en ER: el niUmero de ensayos clinicos en ER con participacion espafiola desde
2009, en curso o ya concluidos, es de 602, en los cuales se estudian 233 enfermedades raras diferentes.

En el &mbito de la Comunidad Autdnoma, las Estrategias Regionales de Investigacion e Innova-
cion para la Especializacion Inteligente son agendas integradas de transformacién econdémica del
territorio, que persiguen concentrar las politicas y las inversiones en investigacion e innovacion en
prioridades, desde la perspectiva del desarrollo econdmico basado en el conocimiento.

La Estrategia de Investigacién e Innovacion para la Especializacion Inteligente de la Region de
Murcia (RIS3Mur), aprobada por Consejo de Gobierno de la Comunidad Auténoma el 7 de marzo de
2014, se constituye como una valiosa oportunidad ya que promueve una evoluciéon hacia una nueva
estructura de crecimiento basada en la investigacion y la innovacion, desde sectores productivos clave
y a través del fomento de otros ambitos de futuro en los que la region pueda tener suficiente poten-
cial. RIS3Mur pretende concentrar de un modo eficiente los recursos disponibles para la generacién
y explotacion del conocimiento regional, al servicio de prioridades, previamente definidas, vinculadas
a las fortalezas y ventajas competitivas de la region. La investigacion y la innovacién, adquieren pues
una importancia capital para incrementar la capacidad generadora de riqueza.

A pesar de las dificultades planteadas en el ambito de la investigacion en ER, actualmente, son
varias las instituciones y organismos publicos vinculados a la Consejeria de Salud que realizan activi-
dades relacionadas con la investigacién en el ambito bio-sanitario de las enfermedades raras.

La Consejeria de Salud ejerce las competencias de ejecuciéon en materia de productos farmacéuti-
cos y de gestion de la asistencia sanitaria que la Comunidad Auténoma de la Regién de Murcia tenga
legalmente atribuidas. Concretamente, la Direccién General de Planificacion, Investigacién, Farmacia
y Atencién al Ciudadano ostenta las competencias de promocién y supervision de las actividades
relacionadas con la investigacion sanitaria asi como la coordinacion y supervision de las entidades,
organismos publicos e institutos de investigacién del &mbito biomédico o sanitario vinculados a la
Consejeria de Salud (la Fundacién para la Formacion y la Investigacion de la Regién de Murcia o FFIS
y el Instituto de Investigacion Sanitaria del Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca y la
Universidad de Murcia o IMIB-Arrixaca).

La FFIS es una fundacién sin animo de lucro perteneciente al Sector Publico. Tiene como objeto
esencial, la gestion del conocimiento, investigacion y gestion de proyectos de innovacion en el am-
bito bio-sanitario.

El IMIB-Arrixaca se constituy6é en 2011, fruto de un convenio entre la Consejeria de Sanidad, el
SMS, la FFIS y la Universidad de Murcia. Se crea con el fin de aumentar la investigacién y generacion
de aplicaciones para responder a distintos retos médicos y por tanto mejorar la salud de la pobla-
cion. Los principales centros de IMIB-Arrixaca se ubican en el Hospital Clinico Universitario Virgen
de la Arrixaca y en el Campus de Ciencias de la Salud de la Universidad de Murcia, ambos en el



municipio de Murcia (EI Palmar). Asimismo, integra grupos estratégicos en el Centro de Hemo-
donacién, la Consejeria de Salud de la Region de Murcia, el Hospital Santa Lucia y el Campus Uni-
versitario de Espinardo. Cuenta con una serie de plataformas de apoyo transversal que facilitan las
labores de investigacion, como son el Animalario Libre de Patégenos, el Bio-banco, la Plataforma
de Ensayos Clinicos, Gendmica, Informéatica Biomédica, Patologia, Proteémica o Sala Blanca.

En la actualidad, se estéd elaborando la Estrategia Regional de Investigacion e Innovacién Bio-
sanitaria (ERIIB), en las que las enfermedades raras serédn una de las lineas estratégicas prioritarias.
Adicionalmente repercutird positivamente en el campo de las enfermedades raras el abordaje en
estas estrategias de la adecuada dotacién y estabilizacién de los recursos humanos, materiales y
las infraestructuras que se encuentran disponibles para la investigacion bio-sanitaria en la regién
(6rganos de coordinacién, grupos de investigacion, plataformas tecnolégicas y de contacto entre
el mundo académico, cientifico y la ciudadania, etc).

En este plan, para cada una de las lineas estratégicas se han identificado lineas de investigacién
especifica, que a su vez estan en consonancia con los marcos de referencia en materia de investi-

gacion previamente citados.

Asi, relacionado con el desarrollo de sistemas de informacién, la disponibilidad de registros po-
blacionales que acumulen un mayor nimero de casos puede facilitar el planteamiento de hipotesis
de trabajo y de esa manera obtener resultados que nos ayuden a mejorar tanto los diagndésticos
como los tratamientos en personas con ER. En este sentido, el Sistema de Informacion sobre Enfer-
medades Raras de la Regién de Murcia (SIER-RM) se configura como una base de datos o registro
de base poblacional de personas afectadas por enfermedades raras, residentes en la Comunidad
Auténoma de la Regiéon de Murcia, a partir de la integracion de datos clinicos, epidemiolégicos,
socio-sanitarios y administrativos, y uno de cuyos objetivos es valorar la mejora de la calidad de
vida de los afectados como indicador del impacto en la salud del conjunto de mejoras clinicas te-
rapéuticas o de indole mas general (servicios sociales, prestaciones en centros educativos, atencién
temprana, etc.).

En el dmbito de las enfermedades raras el diagnéstico precoz es fundamental ya que un trata-
miento rapido y adecuado puede ayudar a evitar su progresion y mejorar, por tanto, la calidad de
vida del paciente. Ademas, una deteccién precoz de la enfermedad, si es de base genética, permite
el asesoramiento genético y la posibilidad de reducir el riesgo de transmisién en la familia.

El manejo y el asesoramiento genético de pacientes afectados de ER requieren de un diagnéstico
certero. Este diagnoéstico de precision, la gran mayoria de las veces se basa en un estudio molecular,
ya sea del gen especifico asociado a la enfermedad en cuestién, o de grupos de genes que puedan
ser responsables de un determinado fenotipo. Un importante porcentaje de estas enfermedades se

relacionan con multiples genes y con multiples mutaciones responsables de la patologia, y también
con otras variantes genéticas que regulan su expresion, lo que justifica la gran complejidad, desde
el punto de vista tecnologico, asociada al estudio de las alteraciones moleculares responsables de

las diferentes patologias.

Los avances tecnoldgicos en biologia molecular permiten que dia a dia aumente la disponibilidad
de estudios moleculares tendentes a lograr diagnésticos de precision en las diferentes patologias
humanas. Este diagnéstico de precision es ademas la base de la medicina personalizada y esto es de
especial importancia en las enfermedades raras.
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En el &mbito de los tratamientos clinico-farmacolégicos, la potenciacién de la realizacion de en-
sayos clinico con medicamentos relacionados con las ER en la regién es un factor fundamental para
disponer de terapias seguras, eficaces y de calidad. Para ello, y tras la nueva regulacién de ensayos
clinicos, debemos establecer los medios y mecanismos precisos para hacer de nuestra Comunidad
una region competitiva y que sea capaz de atraer inversion en este aspecto.

Ademas de las lineas de investigacion orientadas a las mejoras tecnolégicas en el diagnostico y
fnico-farmacolégico, se identifica en la region la necesidad de potenciar la investigacion

tratamiento c
en otros campos terapéuticos, como el de la atencidon temprana, para el estudio y desarrollo de nue-
vos abordajes o para evaluar el impacto en la salud de los menores afectados por una enfermedad
rara. Se contempla en el PIER el disefio de una plataforma inter-institucional para el registro estanda-
rizado de la informacion referida a las necesidades y medidas adoptadas para el abordaje integral de
las personas con una enfermedad rara. En el caso de los menores, la existencia de dicha plataforma
facilitaria el disefo de estudios investigacion en atencién temprana.

En la actualidad, en la Regién de Murcia se estan desarrollando, aproximadamente, 65 proyectos
de investigacion que tienen como objetivo la mejora en el conocimiento de los procesos de diag-
néstico o tratamientos de estas enfermedades. Concretamente, se estan realizando 2 Proyectos de
investigacién financiados por el Fondo de Investigacion en Salud (FIS) del Instituto de Salud Carlos |l
(ISCIIN, 3 Proyectos de investigacion financiados por el ISCIII con fondos no FIS, 18 Ensayos Clinicos
con Medicamentos, 18 Estudios Observacionales Post-autorizacién, 11 Proyectos de Donaciones, 2
Estudios Observacionales no EPA, 1 Ensayo Clinico AES y 10 Estudios de Investigacion no incluidos
en los apartados anteriores.

Las lineas principales de investigacion que se estan desarrollando en los centros de nuestra Comu-
nidad Autbnoma estan relacionadas con:

* Epidemiologia descriptiva y analitica en el rea de la historia natural de la enfermedad y de
la nosologia clinica: desarrollo de redes multidisciplinares, desarrollo de los instrumentos
necesarios para disponer de bases de datos compartidas, registros y estudios de cohortes.

e Caracterizacion de los mecanismos hereditarios, variantes gendmicas, genes implicados y
bases metabdlicas y celulares de las enfermedades raras.

e |dentificacién de marcadores bioldgicos y perfiles metabdlicos para ser utilizados con fines
diagnésticos y de evaluacion del progreso de la enfermedad

e Desarrollo y evaluacién de nuevas pruebas diagnoésticas.

* Investigacion terapéutica: Determinacion de nuevas dianas terapéuticas, como base a tera-
pias farmacoldgicas y desarrollo de la terapia génica y celular.

e Estudios de calidad de vida, y finalmente la evaluacion de terapias y tecnologias sanitarias
utilizadas.

Cabe mencionar también la implicacion y colaboraciéon del tejido asociativo en algunas de las
lineas especificas como son la Displasia Ectodérmica, enfermedad de Nieman Pick, Sindrome de
CACH, Lipodistrofia o Distrofia Muscular de Cinturas (LGMD-1F).
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EPIDEMIOLOGIA

Objetivo 1:

mejorar la exhaustividad y representatividad del SIER.

Para mejorar la exhaustividad del SIER se ha de tener en cuenta que desde el 1 de Enero de 2016
la CIE-10-ES es la clasificacion de referencia (mas precisa y mejora adaptada al ambito clinico) para la
codificacién clinica y registro de morbilidad en Espafia (CMBD). Dado que el CMBD es el registro que
aporta la mayor proporciéon de casos de enfermedades raras al SIER es necesario adaptar la informa-
cion integrada en SIER a esta nueva clasificacion.

Por otro lado, la definiciéon actual de Enfermedad Rara supone una seleccion de codigos CIE con-
sensuada, que resta especificidad a la hora de presentar los resultados del anélisis del conjunto de las
ER. La informaciéon contenida en el SIER es mas precisa y se ajusta mejor las necesidades clinicos y de
afectados. Se pretende disponer de una lista reducida mas especifica de ER, sin dejar de contemplar
los acuerdos para la integracion con el Registro Nacional.

Finalmente para mejorar la representatividad del SIER, se han identificado nuevas fuentes de
informacién hospitalaria y extra-hospitalaria (para aguellos afectados cuyas patologias no generen
ingresos por esta causa), asi como otras fuentes del sector social, que aportaran una vision sobre el
grado de limitacion de las ER. Esté prevista la incorporacion automatica de la informacion procedente
de algunas fuentes y el desarrollo de formularios web para la notificacién manual por parte de per-
sonal sanitario, afectados y asociaciones.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

1.1 Adaptar el actual listado de enfermedades raras a

CIE10ES. 2017 2018 DGPIFAC
1.2 Desarrollar un listado propio de enfermedades raras para 2017 S0 DGPIEAC
el SIER.

1.3 Incluir nuevas fuentes de informacion a partir del sector 2017 020 DGPIEAC

sanitario y social.
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Valor de
partida

Indicadores de seguimiento

1. Representatividad tedrica de SIER. 60% 70%  80%  90%  100%

1.1 Casos validados en SIER codificados con CIE-10ES. 0% 10% 40% 70%  100%

1.2 ;asos registrados en SIER codificados con listado 0% 10% 40% 20%  100%
propio.
1.3 Incremento del n° de fuentes nuevas incorporadas al

SIER 42 43 45 47 50

Objetivo 2:

mejorar los procesos de validacion de la informacién incorporada a SIER.

Los procesos de carga y validaciéon se ven enlentecidos actualmente porque el envio de informa-
cion se realiza en multiples formatos electrénicos, con diferente estructura, que requieren un proceso
de normalizacién manual previo. Teniendo en cuenta el volumen de fuentes que SIER incorpora, la
normalizacion del fichero original, contemplando un formato electrénico Unico y una estructura de-
finida para su envio, agilizara este proceso.

Actualmente se efectlian para cada fuente estudios de rendimiento bruto antes de ser incorpora-
das en el SIER. Se pueden desarrollar nuevos indicadores que orienten sobre la validez de las fuentes
en base al estado final de los registros aportados por cada una después de ser incorporados y ser
validados manualmente. Una vez realizados estos estudios se pueden generar procesos de validacion
automatica de las fuentes en su conjunto o de casos de enfermedades concretas.

Unidad

Lineas de Actuacion
Responsable

2.1 Normalizar el envio de informacion de las fuentes al

SIER. 2017 2020 DGPIFAC
2.2 Monitorizar el rendimiento y validez de las fuentes. 2017 2018 DGPIFAC
2.3 Desarrollar nuevos procesos de validacion automatica de 2017 2020 DGPIFAC

la informacion.




Valor de
partida

Indicadores de seguimiento

2. Casos validados de los registrados en el SIER. 37% 40% 50% 60% 70%

2.1 Fuentes que envfan informacién al SIER normalizada. 0% 10% 20% 40% 50%

2.2 N° de indicadores de rendimiento y validez de las fuentes
analizados en el SIER.

2.3 Casos incorporados al SIER que se confirman o descartan

. 2% 5% 10% 20% 30%
automaticamente.

Objetivo 3:

mejorar la calidad de la explotacién de la informacion contenida en SIER.

En relacion a las nuevas monografias que se publiquen con la evolucién espacio-temporal del
conjunto de las enfermedades raras registradas en la regién se propone las siguientes mejoras: incluir
un apartado con indicadores de la calidad de la informacion recogida en el SIER, nuevos indicadores
sobre la gravedad de la enfermedad (se pueden incorporar de manera automatica al SIER nuevos
indicadores como el grado de dependencia, y otros como la letalidad o la supervivencia podrian ser
estudiados puntualmente mediante proyectos de investigacion).

En base a la lista reducida de ER seleccionada o grupos de enfermedades seleccionados se pro-
pone también desarrollar informes monogréficos, tratando de mejorar la utilidad de la informacién
generada por el SIER para los diferentes ambitos (clinico, educativo y social).

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

3.1 Monitorizar la calidad de la informacién contenida en SIER. 2017 2020 DGPIFAC

3.2 Desarrollar nuevos indicadores de gravedad de la

2017 2020 DGPIFAC
enfermedad.

3.3 Desarrollar informes monograficos por patologias y

grupos de enfermedades. 2017 2020 DGPIFAC
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Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017 2018 2019 2020
partida

3.1 N° de nuevos indicadores de calidad de la informacion

contenida en SIER monitorizados. 0 3 3 3 3
3.2 Casos con grado de dependencia reconocido del total de

. ND D D D D
casos valorados registrados en SIER.
3.3 N° de informes monograficos por patologias y grupos de 0 0 1 0 1

enfermedades raras publicados.

ND: No disponible; D: Disponible

Objetivo 4:
realizar un andlisis epidemiolégico de los tumores malignos raros y de la
mortalidad por enfermedades raras.

Es preciso alcanzar un acuerdo sobre la definicion de los tumores malignos raros (TMR) a incluir
en la informacién epidemioldgica obtenida a partir de las explotaciones del Registro de Cancer y se-
leccionar una lista de codigos CIEO-3 morfolégicos, topograficos, por edad, sexo y afio de incidencia.
De la misma manera se acordara una lista de cédigos CIE-10 que contemplen la mortalidad por en-
fermedades raras. Se puede realizar también una evaluacién especifica de los indicadores de calidad
de los TMR con la informacién recogida en el registro de cancer.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio Fin

4.1 Establecer una definicion de “Tumor Maligno Raro” en la

. . . 2017 2017 DGSPA
Regién de Murcia y consensuar la lista de TMR. 0 0 G
4.2 De?f,|n|r cr|ter|o§ que identifiquen Ia; ER que causan mortalidad en 2017 2017 DGSPA
la Regién de Murcia y consensuar una lista.

4.3 Consensuar los indicadores epidemioldgicos para el analisis

dellos TMRy (I:ie la mortalidad por gnfermedades raras (|r?C|denC|a, 2017 2017 DGSPA
métodos de ajuste de tasas, de estimacion de la tendencia

temporal, supervivencia).

4.4 Elaborar informes generales periédicos de los TMR en la Region 2017 2020 DGSPA

de Murcia.



Lineas de Actuacion

4.5 Elaborar informes periddicos generales de la mortalidad por

enfermedades raras en la Regiéon de Murcia. 2017

4.6 Elaborar un Informe especifico de los tumores raros infantiles. 2019

2020

2019

Unidad

Responsable

DGSPA

DGSPA

Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017
partida

4.4 N° de informes epidemioldgicos generales publicados

sobre la epidemiologfa de los TMR en la Regién de Murcia. 0 0
4.5 N° de informes epidemioldgicos publicados sobre la 0 0
mortalidad por enfermedades raras en la Region de Murcia.

4.6 N° de Informes especificos publicados de los tumores 0 0

raros infantiles.

2018

2019

2020
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INFORMACION

Objetivo 5:

garantizar el acceso a la informacién general sobre enfermedades raras y
los recursos disponibles en la Region de Murcia en los ambitos sanitario,
educativo, laboral y social.

Las administraciones publicas involucradas en la atencién a los afectados (pacientes y familiares)
desarrollaran en sus respectivas paginas web un sitio donde recopilar la informacién (general y espe-
cifica) relacionada con las enfermedades raras y los recursos que existen a su disposicion. La pagina
web Unica unificara estos sitios web a través de enlaces a cada uno de ellos. Esto permitira tener un
acceso completo a la informacién relacionada con las ER y los recursos disponibles.

Se creara un grupo de trabajo para coordinar la informacion sobre ER existente en la Web, im-
pulsar el desarrollar material informativo y recursos relacionados con las enfermedades raras en los
diferentes ambitos (sanitario, educativo, laboral y social), de manera que se eviten solapamientos
y se adapten los contenidos sobre ER a las necesidades de los diferentes usuarios. El desarrollo y la
actualizaciéon de los contenidos de los sitios web para ER de cada una de las administraciones pu-
blicas sera responsabilidad de cada una de ellas y proporcionaran una actualizacion simultanea de
la web Unica de ER.

Por otro lado, en linea con la Red de Escuelas de Salud para la Ciudadania que coordina el Minis-
terio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad, la Escuela de Salud en la Region de Murcia recogera,
a través de la “escuela de pacientes” actividades especificas para capacitar a afectados y familiares
en el manejo y cuidado de las enfermedades raras, y a través de su bloque de “promocién de la
salud y prevencién de la enfermedad” difundird informacion sobre campafas, programas y planes
relacionados medidas de prevencion de la exposicion a factores relacionados con la aparicion de estas
enfermedades, sobre todo durante las etapas preconcepcional, prenatal y de lactancia (vacunacion,
alimentacién, tabaco, adicciones, salud ambiental, etc).
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Unidad
Responsable

Lineas de Actuaciéon Inicio

5.1 Desarrollar una pagina web Unica en la RM sobre Consejerias
2017 2018 o

enfermedades raras. implicadas*

5.2 Fomentar actividades relaaon'ajdas con Ias. ER dentro de 2017 2020 SMS-FFIS

la Escuela para la Salud de la Region de Murcia.

5.3 Crear un grupo de trabajo para coordinar la Informacién Consejerias
2017 2018 o

sobre ER. implicadas*

* Consejeria de Salud: Portal sanitario de la Consejeria, SMS (Centro Tecnoldgico Informacion y Documentacion Sanitaria, DGAS y Subdi-
reccion de Tecnologfas de la Informacién...). Consejeria de Educacién, Juventud y Deportes: unidad de tecnologias de la informacion y
estadistica, Area de gestién de centros educativos, DGAD y CE... Consejeria de Familia e igualdad de oportunidades. Consejeria de
Empleo, Universidades y Empresa-Seccién de Atencion a Colectivos desfavorecidos, SEF...

Valor de

partida 2017 2018 2019 2020

Indicadores de seguimiento

5.1 Espacio web con informacién general y recursos sobre

o o . . ND ND D D D

enfermedades raras en los ambitos sanitario, educativo y social.
5.2.1 .Inform.e anual sobre la escuela de pacientes para el ND D b D D
manejo y cuidado de las enfermedades raras.
5.2.2 Informe anual sobre la realizacion de actividades de

) - ND D D D D
promocion de la salud y prevencién de las ER.
5.3 Grupo de trabajo para coordinar la Informacién sobre ER. ND D D D D

ND: No disponible; D: Disponible

Objetivo 6:
aumentar la visibilidad de las enfermedades raras y el grado de
sensibilizacion de la ciudadania.

El grupo de trabajo formado para coordinar la informacion disponible para los afectados por ER
procurara coordinar también las acciones de las diferentes administraciones para dar visibilidad a las

enfermedades raras y aumentar el grado de sensibilizacion de la ciudadania en cada uno de los &m-

bitos de las administraciones publicas.



Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

6.1 Desarrollar acciones de sensibilizaciéon en cada uno de los Consejerias
L o ) . 2017 2018 o
ambitos (sanitario, educativo, social, laboral). implicadas*

6.2 Celebrar el Dia Internacional de las Personas con

Discapacidad y el Dia Mundial de las ER de forma conjunta 2017 2020 Consejerias
(Administracion y entidades del Tercer Sector) contando con implicadas*
la presencia de Entidades de personas con ER.

6.3 Celebrar la Feria de las Entidades de discapacidad (incluir Consejerias

. 2017 2020 o
a Entidades de personas con ER). implicadas*
6.4 Desarrollo de acciones de reconocimiento social a las Consejerias
: . . 2017 2020 o
personas cuidadoras de personas con discapacidad y ER. implicadas*

* Consejerfa de Salud, Consejeria de Educacion, Juventud y Deportes Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades.
Consejeria de Empleo, Universidades y Empresa- Seccion de Atencion a Colectivos Desfavorecidos.

Valor de

Indicadores de seguimiento . 2017 2018 2019 2020
partida

6.1 Informe anual sobre las actividades de sensibilizacién a la
poblacion general relacionadas con las ER en cada uno de los ND D D D D
ambitos (Sanitario, Educativo, Servicios Sociales, Empleo).

6.2 Celebracion conjunta del Dfa Internacional de las

Personas con Discapacidad. ND D b b b
6:3 Celgbraaon conjunta de la Feria de las Entidades de ND D D D D
discapacidad.

6.4 Informe anual de acciones de reconocimiento social a las

personas cuidadoras de personas con discapacidad y de las ND D D D D

ER.

ND: No disponible; D: Disponible
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PREVENCION, DETECCION
PRECOZ Y DIAGNOSTICO

Objetivo 7:
reducir la incidencia de aquellas enfermedades raras susceptibles de
beneficiarse de programas de prevencion primaria.

En la region se han desarrollado guias para profesionales sanitarios sobre la utilizacion de me-
dicamentos durante el embarazo, con informacién bésica sobre su capacidad teratbgena que esta
disponible dentro del aplicativo de la historia clinica de atencién primaria (OMI-AP), no asi en el de
atencién especializada (Selene). Se prevé la elaboracion un capitulo con informacién mas detallada
para la realizacion de busquedas pormenorizadas disponible en la biblioteca de OMI. Esta infor-
macion serd ampliada o actualizada cuando sea necesario, formando parte de las actividades del
Centro de Farmacovigilancia de la Region de Murcia (CFVRM).

El Estudio Colaborativo Espanol de Malformaciones Congénitas (ECEMC), ademas de servicios
de informacién sobre agentes teratdbgenos conocidos (SITE y SITTE), investiga posibles causas por
las que se producen los defectos y malformaciones congénitas que se observan en recién nacidos.
Dado que la mayoria de las alteraciones del desarrollo embrionario y fetal presentan frecuencias
muy bajas, se requieren estudios que rednan el mayor nimero de casos posible. Esta es una red te-
matica, multidisciplinar y cooperativa, en la que participan médicos de hospitales de toda Espafia,
y en la que la region ha se seguir contribuyendo.

La mayoria de las actividades preventivas y de educacion para la salud dirigidas a promover
estilos de vida saludable y evitar el consumo de sustancias potencialmente perjudiciales estan
contempladas en el PIAM, y se llevan a cabo durante el periodo previo a la concepcion y en las pri-
meras consultas de captacion y seguimiento de la mujer embarazada. Existe un grado de captacion
de la mujer e intervencion preventiva al inicio del embarazo, pero se debe potenciar el protocolo
establecido para la fase pre-concepcional, dada la importancia de esta fase en la organogénesis.
Las actualizaciones del PIAM, y en concreto de los protocolos de atencién preconcepcional y pre-
natal deberan adherirse a las campafias y programas preventivos vigentes relacionados con la salud
materno-infantil.
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Lineas de Actuacion

7.1 Revisar y actualizar la implantacion de las guias para
profesionales sanitarios sobre la utilizacién de medicamentos 2017
durante el embarazo.

7.2 Colaborar con el ECEMC, desde los servicios de
neonatologia de la regiéon y a su vez integrar esta 2017
informacién en otros registros relacionados (SIER).

7.3 Actualizar e impulsar el protocolo de Consulta
Pre-concepcional del PIAM en atencién primaria para
potenciar la identificacion de riesgos relacionados con la
salud materno-infantil, y minimizarlos antes del embarazo.

2017

2020

2020

2020

Unidad
Responsable

CFVRM

DGAS-SMS

DGAS-SMS

Valor de
partida

Indicadores de seguimiento

7.1.1 % Implantacion de la prescripcion asistida en los

. . L 0%
centros de asistencia especializada.
7.1.2 Guia para profesionales sanitarios sobre la
utilizacién de medicamentos durante el embarazo ND
actualizada.
7.2.1 N° de casos diagnosticados con defectos o 0
malformaciones en neonatos enviados al ECEMC*.
7.2.2 N° de casos diagnosticados con defectos o 0
malformaciones en neonatos enviados al SIER.
7.3 Cobertura de implantacion de la consulta ND

pre-concepcional.

2017

20%

100

100

ND

2018

60%

200

200

25%

80%

300

300

50%

100%

500

500

100%

ND: No disponible; D: Disponible; (*) El valor esperado de malformaciones congénitas en neonatos es del 3% de los nacimien-
tos en el ano (aproximadamente 500 neonatos con malformaciones en la Region de Murcia).



Objetivo 8:

mejorar el diagnostico prenatal de las enfermedades raras.

Dentro de este objetivo, una primera linea de actuacion estara encaminada a mejorar la iden-
tificacion de las mujeres embarazadas con mayor riesgo de tener un hijo afectado por una ER y
los circuitos asistenciales de derivacion preferente para el diagndstico y asesoramiento genético
adecuados. El PIAM, contempla que desde la atencion primaria, se valoren los riegos de enferme-
dades genéticas (en la gestante, su familia o su descendencia), durante los primeros controles del
embarazo normal. En caso de detectarse riesgo de ER en la embarazada se ha de establecer una
via para su evaluacién preferente por la Seccién de Genética Médica y por el Servicio de Obstetricia
y Ginecologia de referencia para el despistaje prenatal de enfermedades raras.

En segundo lugar, se plantea una linea de actuacion orientada a mejorar en la regién los pro-
cesos asistenciales para el cribado de las aneuploidias mediante el test combinado del primer
trimestre realizado a todas las embarazadas, contemplado igualmente en el PIAM. Se valorara
ademas la sustitucion de las técnicas invasivas como método de confirmacion para la deteccion
de aneuploidias por el estudio del ADN fetal libre en sangre materna (cf-DNA) a las gestantes con
riesgos intermedios detectados en el test combinado (1/100 a 1/1.000).

Ante el diagndéstico eventual de una aneuploidia, en la etapa prenatal el PIAM contempla el
asesoramiento a la pareja desde el centro que pidi6 la prueba, que en este caso podria realizarse
por parte del ginecdlogo formado previamente. En cambio, para otras anomalias estructurales o
genéticas complejas se requiere establecer vias de remision preferente de la gestante a la Seccién
de Genética Médica donde trabajan profesionales con experiencia en el manejo de la patologia
concreta, que orientara a los padres, tanto si desean continuar la gestacién como si van a inte-
rrumpirla.

Actualmente, la interrupcion legal del embarazo (ILE) de un feto con sospecha o diagnostico
de ER se realiza en clinicas concertadas de nuestra region, o en otras autonomias si se trata de
gestaciones tardias. Para mejorar las condiciones de seguridad sobre la salud fisica y mental de la
madre, la dignidad del feto, y el adecuado estudio de confirmacién diagndstica, se estableceran las
vias oportunas para que la ILE de un feto con sospecha o diagndéstico de ER se realice dentro de la
red de asistencia publica de nuestra region.

En la actualidad no es practica comun la confirmacién genética, molecular o bioguimica de la
patologia en el feto afectado por una ER. Dicha confirmacion es de gran interés para el asesora-
miento reproductivo a la pareja y el adecuado control de calidad del diagnéstico prenatal. Para ello
se establecerdn cauces de coordinacion de los Servicios de Pediatria, Anatomia Patoldgica (en el
caso de los fetos muertos o abortados) de los hospitales publicos y las clinicas concertadas para
las ILE con el CBGC, la Seccion de Genética Médica y los Servicios de Obstetricia y Ginecologia. Es
recomendable ademaés contar con la figura del anatomopatélogo especializado en dismorfologia
fetal en el SMS.
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Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion

8.1 Reforzar la captacion precoz de embarazadas con mayor
riesgo de ER y establecer protocolos de derivaciéon preferente 2017 2020 DGAS-SMS
a la Seccion de Genética Médica en el PIAM.

8.2 Potenciar a través del PIAM la normalizacion de los
procedimientos del cribado de cromosomopatias en el 1er 2017 2018 DGAS-SMS
trimestre.

8.3 Valorar la introduccién del diagnostico prenatal no
invasivo en el cribado para aquellas mujeres con resultados 2018 2018 DGAS-SMS
de riesgo intermedio en el test combinado.

8.4 Definir a través del PIAM los circuitos asistenciales para el
asesoramiento a la pareja para la toma de decisiones ante la 2017 2017 DGAS-SMS
deteccion de una ER en la etapa prenatal.

8.5 Establecer las vias para posibilitar la interrupcion legal de

la gestacion en las mejores condiciones de seguridad para la

salud fisica y mental de la mujer embarazada de un feto con 2017 2020 DGAS-SMS
un diagnéstico prenatal de una ER dentro de la red asistencia

publica regional.

8.6 Posibilitar la confirmacioén clinica, bioquimica, metabdlica,

genética o patoldgica de los fetos diagnosticados de ER. 2017 2020 DGAS-SMS

8.7 Ampliar la cartera de servicios del CBGC a los test
genéticos prenatales de aCGH y secuenciaciéon masiva, y al 2017 2020
diagnostico genético preimplantacional (DGP) de ER.

DGAS-SMS
CBGC-SMS

Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017 2018 2019 2020
partida

8. Recién nacidos con malformaciones congénitas

. . 20%* 25% 30% 40% 50%*
diagnosticadas en la etapa prenatal.

8.1 Protocolos de derivacién preferente para las embarazadas
con mayor riesgo de tener un hijo afectado por una ER a la ND D D D D
Secciéon de Genética Médica en el PIAM.

8.2 Actualizacién y normalizaciéon en el PIAM de los
procedimientos del cribado de aneuploidias realizados en el ND ND D D D
1¢ trimestre en los hospitales.



Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017 2018 2019 2020
partida

8.3 Informe de valoracién de la introduccién del diagnostico
prenatal no invasivo en el cribado a las mujeres con ND ND D D D
resultados de riesgo intermedio en el test combinado.

8.4 Informe que contemple los circuitos asistenciales
propuestos para el asesoramiento a la pareja ante la ND D D D D
deteccion de una ER en la etapa prenatal.

8.5 ILE anuales realizadas por la red asistencial publica

0, 0 [ (o) [
regional a mujeres con diagnostico prenatal de una ER**. 0% 25%  50% /5% 100%

8.6 % de fetos muertos con diagndstico de ER estudiados

para confirmacion 0% 25% 50% 75% 100%

8.7 Test genéticos con aCGH y secuenciacion masiva, y
diagnéstico genético preimplantacional (DGP) incluidos en 0% 33% 66% 100% 100%
cartera de servicios del CBGC.

* Acta Obstet Gynecol Scand. 2017 Feb;96(2):176-182 **Valor esperado anual = 100 Interrupciones por “riesgo de graves
anomalias en el feto” o "anomalfas fetales incompatibles con la vida o enfermedad extremadamente grave e incurable”.
Fuente: Interrupciones Voluntarias del Embarazo. Centro Regional de Estadistica de la Region de Murcia.

ND: No disponible; D: Disponible

Objetivo 9:

mejorar los programas de cribado neonatal de enfermedades raras.

El PIAM contempla entre sus actividades informar a las parejas sobre el PCN y los procedimientos
a sequir para su realizacion en las sesiones de Educacion Maternal. También, si el cribado no ha sido
realizado antes del alta hospitalaria, contempla la toma de muestras en las actividades de atencién al
puerperio, debiéndose potenciar la re-captacion de recién nacidos sin cribado desde atencién prima-
ria en esta fase para mejorar su cobertura global.

El CBGC participa en el Sistema de Informacién sobre Cribado Neonatal aprobado por el grupo
de trabajo de la Comisiéon de Salud Publica que permite, a nivel autonémico y estatal, realizar un
correcto seguimiento y evaluacién del programa de deteccién precoz de enfermedades endocrino-
metabdlicas como garantia de la calidad del cribado. Se monitorizan indicadores para algunas de las
actividades del proceso, con estandares establecidos, formando parte del plan de mejora continua de
dicho laboratorio. Fruto de esta monitorizacion se considera necesario mejorar la tomay transporte
de muestras en general, y de segundas muestras en particular, ya que todos los programas de cri-
bado neonatal contemplan esta segunda extraccion debido a distintas causas (muestras no validas,
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RN transfundidos, RN. pre-término, RN con valores positivos en primera muestra). Se requiere una
accién coordinada entre los centros de salud, servicios hospitalarios y el CBGC, que sera establecida
y difundida entre los implicados.

En dicho laboratorio se detectan las enfermedades del PCN contempladas en la normativa, y adi-
cionalmente otras incluidas en su cartera de servicios, siendo el objetivo seguir ampliando el numero
de enfermedades dentro del cribado, cumpliendo los criterios de evaluacién del mismo.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion

9.1 Asegurar a través del PIAM la adecuada informacién a las
mujeres embarazadas y a sus parejas acerca del Programa de 2017 2020 DGAS-SMS
Deteccion Precoz y sus procedimientos.

9.2 Mejorar la toma, calidad y transporte de la 12 muestra
en las plantas de maternidad y de segundas muestras en los 2017 2020 DGAS-SMS
centros de salud.

9.3 Ampliar en la region el nimero de enfermedades
a detectar en el cribado neonatal (Hiperplasia Adrenal 2018 2018
Congénita y enfermedades Lisosomales).

DGAS-SMS
CBGC-SMS

Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017
partida

9.2.1 Muestras no validas*. 3,3% 2% 1,5% <1% <0,5%

9.2.2 Muestras recibidas en el laboratorios antes de los 4 dias

- 95% >95% >99% >99% >99%
de la extraccion®.

9.2.3 Resultados de segundas muestras antes de los 20 dias

de edad del recién nacido* 21% >95% >96% >97% >99%

9.3 Inclusion de técnicas para el diagndéstico de la Hiperplasia
Adrenal Congénita y las enfermedades Lisosomales en el 0% 50% 100% 100% 100%
PCN.

* Indicadores establecidos por el MSSSI en el documento “Objetivos y requisitos de calidad del PCN de enfermedades endo-
crino-metabdlicas del SNS” con fecha 22/11/2013.



Objetivo 10:

mejorar el diagnostico y el asesoramiento genético.

El CBGC es un laboratorio de diagnéstico genético registrado como Centro de Diagnéstico Sani-
tario (U.74 Bioquimica Clinica,U.78 Genética) en el Registro de Recursos Sanitarios Regionales de la
Comunidad Auténoma y adicionalmente esta acreditado por la ENAC desde el afio 2014 para algu-
nos ensayos, pretendiéndose ampliar a todos los ensayos realizados en el CBGC.

Las enfermedades genéticas que actualmente se abordan en el CBGC estan contempladas en su
cartera de servicios y puede consultarse a través de la web de murciasalud. El objetivo es ir actuali-
zando dicha cartera de acuerdo a la creciente demanda de diagnésticos genéticos y ampliar la oferta
de nuevas tecnologias (como Array-CGH y NGS de secuenciacién masiva) para un diagnéstico mas
rapido y eficiente de las ER.

Dado que la mayoria de las ER son de origen genético es preciso ofrecer una respuesta integral,
coordinada, equitativa, de alta calidad y sostenible de acuerdo a los desafios que supone el desarro-
llo de la genética y sus aplicaciones en el &mbito de la atencidn sanitaria publica de la regién. Para
ello se desarrollard e implementara un Plan de Genética que aborde la coordinacion e integracion
de los recursos de diagnéstico y asesoramiento genético, de diagnostico prenatal, los estudios de la
variabilidad genética y la implicacién de ellos en la respuesta al tratamiento farmacolédgico, base de
la medicina personalizada o de precisién. En el mismo, y con el fin de garantizar una respuesta de
alta calidad, segun establece la normativa vigente, se debera abordar la acreditaciéon de centros y
servicios (publicos y privados) que realicen analisis genéticos y actividades de asesoramiento genético
con fines sanitarios.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

10.1 Ampliar la acreditacion por ENAC a todos los 2017 2020 DGAS-SMS
ensayos que se realizan en el CBGC. CBGC-SMS
10.2 Actualizar la cartera de servicios del CBGC a la 2017 2020 DGAS-SMS
demanda de diagnéstico genético de ER. CBGC-SMS

10.3 Identificar los laboratorios de analisis genéticos

y servicios de genética médica y asesoramiento 2017 2017 DGAS-SMS
" o - DGPIFAC

genético con actividad en la region.

10.4 Elaborar el Plan de Genética de la Regién de 2017 2017 SMIS

Murcia.
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Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017 2018 2019 2020
partida

10.1 Técnicas o ensayos realizados en el CBGC acreditados

0, [o) 0, 0, )
por ENAC. 36% 50% 60% 80% 100%

10.2 Andlisis genéticos para diagnoéstico de ER solicitados por

0, o, 0, 0,
facultativos del SMS incluidos en cartera del CBGG. ND AVt Al B EUR

10.3 Informe sobre laboratorios de analisis genéticos y
servicios de genética médica y asesoramiento genético ND D D D D
identificados y autorizados en la region.

10.4 Plan de Genética de la Regién de Murcia. ND D D D D

ND: No disponible; D: Disponible

Objetivo 11:

mejorar el diagnéstico de sospecha de enfermedades raras en ninos en el
ambito de atencién primaria.

El desarrollo del Programa de Atencion al Nifio y Adolescente en atencion primaria se muestra
como una oportunidad para la deteccién precoz de ER, dado su elevado grado de implantaciény la
variedad de exploraciones para la deteccion precoz de alteraciones de desarrollo normal del nifio, que
pueden constituir signos de alarma de alguna enfermedad rara. Por ello, resulta de interés revisar,
actualizar y reforzar algunas intervenciones con la finalidad de incrementar su eficiencia en la detec-
cion de enfermedades raras, asi como el desarrollo de herramientas en la historia clinica electrénica
(OMI-AP y Selene) que faciliten la identificacion de tales signos de alarma.

Lineas de Actuacion Inicio Unidad
Responsable
iar i i ; DGSPA
eitccion ptos de £ el oA 2017 2020 DGASSMS
i ' SDGTI-SMS

Valor de

Indicadores de seguimiento . 2017 2018 2019 2020
partida

11.1 Incremento del n° de diagndsticos de ER en nifios

[0) o, o, o,
derivados desde atencion primaria. ND >% 10%  20%  25%

ND: No disponible



ATENCION SANITARIA

Objetivo 12:

garantizar la mejor asistencia a las personas con enfermedades raras.

La mejora del proceso diagnoéstico de las ER no sélo hace referencia a la calidad de los servicios
prestados sino también al tiempo de espera para obtener un diagnéstico, siendo este un aspecto
reiteradamente mencionado por afectados y familiares. Se citan en este plan diversas areas de actua-
Cion para detectar y diagnosticar los mas tempranamente posible las ER (lineas de atencion sanitaria y
recursos terapéuticos), pero no se dispone en la actualidad de informacion detallada sobre el tiempo
medio de diagnostico en la region, siendo esto el punto de partida para valorar el impacto de dichas
actuaciones. Desde el ambito sanitario se realizara un estudio para conocer este pardmetro y estable-
cer los mecanismos que permitan su monitorizacion sistematica con el fin de establecer el impacto
de las medidas propuestas.

Dada la baja prevalencia de las ER es preciso crear una red asistencial que permita canalizar la infor-
macién y orientar en cualquier situacion a todos los sanitarios implicados. Los profesionales sanitarios
de los centros de atencién primaria necesitan herramientas para facilitar la sospecha de las enfermeda-
des raras en su medio y mejorar la coordinaciéon con la atencion hospitalaria. Para este fin se propone
desarrollar algoritmos para la identificacién de casos sospechosos desde AP y los servicios de urgencias,
elaborar un protocolo gufa genérico sobre el manejo de estas sospechas (para su valoracion inicial y
derivacion a especializada) disponible en todos los niveles asistenciales y protocolos especificos para el
manejo integral de algunas ER o grupos de ellas. El acceso a estas herramientas desde OMI-AP y SELENE
facilitara esta labor al profesional desde las puertas de urgencias o las consultas de APy especializada.

Un paciente con una sospecha de enfermedad rara detectada en cualquier punto de la red asis-
tencial o fuera de ella debe ser derivado para ser atendido inicialmente en la unidad de experiencia
correspondiente especializada en el tratamiento y seguimiento clinico de estos pacientes. Estas uni-
dades realizaran la confirmacién diagnéstica, definiran las estrategias terapéuticas y de sequimien-
to y servirdn de consultoras para los profesionales sanitarios que habitualmente atienden a estas
personas. Los cauces de derivacién a estas unidades deben ser agiles, estar claramente definidos
y a disponibilidad de los profesionales sanitarios en general, pero especialmente en los centros de
atencién primaria, y servicios de urgencias, ya que suelen ser la principal via de acceso al sistema.

La coordinacién entre atencion primaria y especializada debe facilitarse también con la forma-
cion de equipos interdisciplinares que dispongan de espacios y herramientas para trabajar de forma
conjunta. Su objetivo sera el de minimizar el nimero de visitas al hospital o centros de especialida-
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des sincronizando las citas para las diferentes especialidades médicas, organizando visitas conjun-
tas con todos los facultativos implicados, y derivando el mayor nimero de actuaciones sanitarias a
los centros asistenciales mas cercanos al domicilio.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

12.1 Estudiar el tiempo medio de diagndstico de las ER y

. . - . 2017 2020 SMS
determinar mecanismos para monitorizarlo y reducirlo.
12.2 Implantar en OMI algoritmos de sospecha en AP. 2017 2019 DGAS-SMS
12.3 Establecer y difundir un protocolo guia de atencion a las 2017 2019 DGAS-SMS

ER sin diagndstico orientando su valoracion inicial.

12.4 Establecer protocolos especificos para ER orientando
su atencion y derivacion a la unidad de experiencia 2017 2020 DGAS-SMS
correspondiente.

12.5 Crear consultas interdisciplinares (valoracién del
paciente por los distintos especialistas implicados en su 2017 2018 DGAS-SMS
patologia el mismo dia).

12.6 Asegurar la visibilidad de la informacion relevante
sobre ER en los aplicativos de HCE de todos los niveles 2017 2019 DGAS-SMS
asistenciales.

Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017
partida

12.1.1 Estudio para determinar el tiempo medio de ND D D D D
diagnostico de las ER en la Region de Murcia.

12.1.2 Reduccion del tiempo medio de acceso a atencién

especializada (unidades con experiencia en el manejo) tras la ND 10% 20% 30% 50%
sospecha de una ER.

12.2 Implantacién en OMI de algoritmos de sospecha de ND 30%  60% 100% 100%
casos de ER en los centros de AP.

12.3 Profesm{nales que,han recibido la sesion de difusion del ND 50%  75% 100% 100%
protocolo gufa ER genérico.

12.4 N° de protocolos especificos de ER. ND 3 5 9 15
12.5 N° de visitas en las consultas/paciente con ERy afio. 20 16 12 10 8

12.6 Campos visibles de ER en cada aplicativo (obligatorios y

e . ND 30% 60% 100% 100%
criticos o alertas proactivas).

ND: No disponible; D: Disponible



Objetivo 13:

establecer el modelo regional para la atencion sanitaria a las personas con
enfermedades raras.

Se hace necesaria la existencia de una estructura organizada y bien identificada por los profesio-
nales a la que recurrir como guia en la atencién a un paciente con ER. Este modelo se fundamenta en
varios elementos entre los que destaca el que la atencién primaria sea la referencia para el paciente
y sus familiares, con protagonismo en la sospecha y seguimiento de las ER. La atencién especializada
serd impartida en el area de salud del paciente y coordinada por los Servicios de Admision de las
areas implicadas (la de referencia regional y la del paciente). Los Servicios de Admisién asumen la
coordinacién de las prestaciones asistenciales para cada afectado con el apoyo de los gestores de
casos integrados en dichos servicios.

Serd necesario establecer una unidad coordinadora de referencia regional para la confirmacion
diagnostica, asesoramiento genético, sequimiento, tratamiento y coordinacién, de las ER en su con-
junto y de los casos sin diagndéstico en particular. Actualmente estas funciones son desarrolladas
principalmente por la Seccion de Genética Médica y Dismorfologia y el CBGC.

Los Centros, Servicios y Unidades de Referencia (CSUR) y las unidades de referencia regionales
asumiran el abordaje de determinadas ER (aunque no exclusivas de ellas), que se conformaran to-
mando como base las unidades de experiencia ya existentes y ampliandolas segun las necesidades.

Unidad
Responsable

Lineas de actuacion Inicio Fin

13.1 Definir una unidad coordinadora de referencia para las ER 2017 2017 DGAS-SMS

13.2 Definir las unidades de referencia regionales especificas de ER. 2017 2020 DGAS-SMS

13.3 Facilitar la creacion de CSUR regionales y su participacion en las

redes internacionales de ER. 2017 2020 DGAS-SMS

Valor de

Indicadores de seguimiento . 2017 2018 2019 2020
partida

13.1 Constitucién de una unidad coordinadora de referencia

para las ER. ND b b b D
13.2 N° de unidades de referencia regional especificas de ER. 3 5 10 15 15
13.3 N° de CSUR de nuestra region integrados en una red 0 1 ) 3 4

europea (ERN).

ND: no disponible; D: Disponible
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Objetivo 14:

asegurar la continuidad asistencial a las personas con enfermedades raras.

Para el abordaje de las enfermedades raras, dado su alto nivel de complejidad y su caracter gene-
ralmente crénico se propone crear la figura del “gestor de casos” que, sin tener un caracter exclusivo
para las enfermedades raras, puede asumir la coordinacion la actividad sanitaria de todas las discipli-
nas que impliquen la asistencia de la persona afectada, y el apoyo en la gestion de casos complejos de
personas afectadas por una ER. Esta figura trabajara en el seno de los Servicios de Admisién de cada
area de salud. Formara parte de una red regional de gestores de casos valida para el seguimiento
integral de otras enfermedades ademas de las ER.

Entre las actividades a realizar por el gestor de casos se encuentran: facilitar la continuidad asisten-
cial; coordinar citas, interconsultas y traslados buscando minimizar los desplazamientos de pacientes y
familiares; movilizar los recursos necesarios para facilitar la intervencion de los diferentes profesionales y
servicios; proporcionar informacién acerca de profesionales de referencia, asociaciones de pacientes, etc.

Ademads se llevardn a cabo consultas de transicion interdisciplinares para adolescentes con ER
y sesiones conjuntas médico-quirdrgicas entre pediatras y adultos. Dichas consultas de transicion
mejoraran la coordinacion entre los profesionales sanitarios y contribuird a minimizar el grado de
preocupacion de afectados y familiares.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

14.1 Implantar un gestor de casos en todas las areas de
salud como figura que facilite la coordinacion de la atencion 2017 2019 DGAS-SMS
sanitaria interdisciplinar.

14.2 Implantar las consultas de transicion para pacientes con DGAS-SMS
ER trabajando de forma interdisciplinar entre los servicios 2017 2020 Direcciones
implicados en pediatria y adultos. médicas
. . . . . DGAS-SM
14.3 Sesiones médico-quirlrgicas entre pediatras y adultos G S.S >
o 2017 2020 Direcciones
sobre casos de la consulta de transicion. médicas

Valor de

Indicadores de seguimiento : 2019 2020
partida

14.1 Areas de salud con un profesional de enfermeria que

desarrolla la gestiéon de casos. ! 2 > ? 9
14.2”C(.)bertura de Umda(jes de transicion en Especialidades 59 10%  50% 70% 100%
pediatricas por cada hospital.

14.3 Cobertura de sesiones médico-quirdrgicas de 59 10%  50% 70% 100%

transicion en ER.




Objetivo 15:

garantizar el acceso a otros dispositivos de atencion sanitaria para las
personas con enfermedades raras.

La atencion sanitaria integral, ademas contemplar los servicios de atencién primaria y hospita-
laria, mejorarlos y potenciar su coordinacién, supone ampliar las actuaciones con otros dispositivos
existentes en el propio sistema que abordan la salud de los afectados y sus familiares desde otras
perspectivas, como son los dispositivos de salud mental y de cuidados paliativos.

Asi, para favorecer y/o mejorar el acceso equitativo de las personas afectadas por enfermedades
raras y sus cuidadores a una atencién en materia de salud mental adecuada, de calidad y adaptada a
sus necesidades se consideran prioritarias las ciertas actuaciones en la region.

De igual manera, se debera garantizar también el acceso a los cuidados paliativos de todos los
afectados por una ER, incluyendo los cuidados paliativos pediatricos, desde cualquier nivel de la red
asistencial sanitaria. Estos se ofreceran de forma preferente en régimen de hospitalizacién domicilia-
ria, evitando asi los largos periodos de hospitalizacion que sufren estos pacientes. Se podran ofrecer
también en régimen de hospitalizacién institucional, siendo las unidades de paliativos las mas indica-
das para asegurar la adecuada atencion interprofesional y la continuidad asistencial.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

15.1 Elaborar protocolos de coordinacion de la Salud Mental
Infanto-Juvenil con la Seccién de Genética Médica, la Unidad
de Hospitalizacion de Corta Estancia y el Centro de Salud
Mental en el caso de pacientes con ER.

2017 2017 DGAS-SMS

15.2 Mejorar el Protocolo de transicion y derivacion desde el
Programa de Salud Mental Infanto-Juvenil al Programa Salud 2017 2017 DGAS-SMS
Mental de Adultos, a partir de los 15 afios.

15.3 Crear grupos psicoeducativos de entrenamiento de

padres en los Centros de Salud Mental Infanto-Juvenil. 2017 2020 DGAS-SMS

15.4 Establecer criterios de inclusién y protocolos de

actuacion en cuidados paliativos para ER. 2017 2018 DGAS-SMS

Valor de

Indicadores de seguimiento . 2017 2018 2019 2020
partida

15.1 Protocolo de interconsultas entre el Programa de salud
mental Infanto-Juvenil y Seccion de Genética Médica del ND D D D D
hospital de referencia de ER existente y difundido.

15.2 Protocolo de transicion y derivacion desde el Programa
de Salud Mental Infanto-Juvenil al Programa Salud Mental ND D D D D
de Adultos, a partir de los 15 afios existente y difundido.

15.3 N° padres integrados en grupos psicoeducativos de ER. ND 20 30 40 50
15.4 Cobertura de servicios de cuidados paliativos en ER. 80% 90% 100% 100% 100%

ND: no disponible; D: Disponible
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RECURSOS TERAPEUTICOS

Objetivo 16:

desarrollar e implantar un programa de autorizacion, seguimiento y
evaluacion de Medicamentos sujetos a Evaluacion de Resultados en Salud.

Para conocer la efectividad de los tratamientos para ER en la practica clinica habitual y garanti-
zar el acceso equitativo a los tratamientos complejos con medicamentos, se requiere desarrollar un
programa regional de autorizacion, seguimiento y evaluacion con medicamentos que se cataloguen
como sujetos a evaluacion de resultados (MERS). El desarrollo de este programa, ha de articularse a
través de un grupo de trabajo especifico de la Comision Regional de Farmacia y Terapéutica (CRFT)
y debera garantizar el acceso en las mismas condiciones alli donde sea atendido el paciente, ase-
gurando la homogeneidad de criterios clinicos a tener en cuenta para el inicio de tratamientos, su
renovacion y finalizacién, asi como el asesoramiento a la Comision Permanente sobre la autorizacion
de inicios y renovaciones de tratamientos con medicamentos para ER.

Para la evaluacion de los resultados sobre la salud de estas terapias, dada la baja frecuencia de
las ER, el disefio de estudios ad hoc de efectividad y eficiencia es complejo y costoso. Por tanto, se
precisa contar con registros de cobertura poblacional, implantados en las plataformas asistenciales
habituales que permitan medir el impacto en la salud de los afectados.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

16.1 Desarrollar e implementar normativa de regulacion del Consejerfa de Salud,

programa MERS. 2017 2020 SMS, CRFT
16.2 Crear un grupo de trabajo para que establezca los

criterios de utilizaciéon de MERS en la CRFT. 2017 2017 CRFT
16.3 Desarrollar una plataforma informaética para la

obtencion y registro de datos clinicos necesarios para evaluar 2017 2017 DGAS-SMS
los resultados de los tratamientos con MERS, integrada en los SGTI-SMS
sistemas de informacion del SMS.

16.4 Elaborar formularios en la historia clinica informatizada CRET
Fje Selene, para registro de da'Fos clinicos y emision de 2017 2017 DGAS-SMS
informe de inicio y de renovaciones de los medicamentos SGTISMS

que la CRFT catalogue como MERS.
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Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017 2018 2019 2020
partida

16.1 N° Medicamentos incluidos en Resoluciones MERS. 0 10 15 20 25

16.2 Creacion del grupo de trabajo ER para uso de MERS en

la CRFT. NP P P P P

16.3-16.4 Modulo informatico integrado con sistemas
de informacion del SMS para registro de datos clinicos y ND D D D D
evaluacién de resultados de MERS.

ND: no disponible; D: Disponible

Objetivo 17:

facilitar el acceso a productos sanitarios, coadyuvantes, material de
cura, dispositivos médicos y productos dieto-terapéuticos a las personas
afectadas por una enfermedad rara.

Para el andlisis de las necesidades, procedimientos y ayudas disponibles para los productos sani-
tarios, coadyuvantes, material de cura y dispositivos médicos debera constituirse un grupo de trabajo
interdisciplinar con experiencia en la atencién a pacientes con ER y personal de la Unidad de Aprovi-
sionamiento Integral. Dicho grupo elaborard propuestas para la mejora continua de la situacion de
las personas afectadas por ER, y por extension de otros colectivos que se puedan ver beneficiados.

También se continuard con la linea de trabajo iniciada por el Comité de Dietas del SMS para
valorar patologias de especial seguimiento en funcién de las dificultades de acceso a los recursos
nutricionales esenciales para sus necesidades terapéuticas.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

17.1 Crear un grupo de trabajo de material sanitario,

coadyuvantes, material cura y dispositivos para las ER. 2017 2020 DGAS-SMS
17.2 Elaborar un informe que recoja el analisis de
necesidades y las propuestas de mejora en el acceso a estos 2018 2020 DGAS-SMS

productos.

17.3 Valorar las patologias que, en funcién de las dificultades
de acceso a los recursos nutricionales, pudieran catalogarse Iniciado 2020 DGAS-SMS
de especial seguimiento.




Valor de

Indicadores de seguimiento . 2017 2018 2019 2020
partida

17.1 Constitucion del Grupo de Trabajo de material
sanitario, coadyuvantes, material cura y dispositivos ND ND D D D
para las ER.

17.2 Emision de un informe sobre analisis de
necesidades en ER relacionado con productos sanitarios,

. o ND ND ND ND D
coadyuvantes, material de cura, productos dietéticos y
dispositivos médicos.
17.3 Resolucién anual del Director Gerente del SMS
en relacién a las ayudas a la adquisicién de productos D D D D D

nutricionales de dificil acceso en patologias de especial
seguimiento.

ND: no disponible; D: Disponible

Objetivo 18:

fomentar el acceso seguro de las personas afectadas por enfermedades
raras a terapias avanzadas.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion

18.1 Crear un mapa de recursos de terapias
avanzadas disponibles en la Region de Murcia y sus 2017 2020 DGAS-SMS
aplicaciones en enfermedades raras, asi como las DGPIFAC

modalidades de acceso.

18.2 Incrementar los enlaces de colaboracién con
plataformas europeas de alta produccién, de reciente 2017 2020 DGAS-SMS
creacion y el uso de bancos europeos de productos DGPIFAC

basados en terapias avanzadas.

18.3 Promover el desarrollo de protocolos de
posicionamiento terapéutico en el SNS en relacion
a las terapias avanzadas y valorar la necesidad de
desarrollar normativa autonémica posterior.

2017 2020 DGPIFAC
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Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017 2018 2019 2020
partida

18.1 Mapa de recursos de terapias avanzadas para ER en la

region y modalidades de acceso disponible. ND ND b b P
18.2 N° de acuerdos de colaboracién con plataformas
europeas de alta produccion, de reciente creacion y

. ND 1 1 2 2
con bancos europeos de productos basados en terapias
avanzadas.
18.3.1 N° de protocolos de posicionamiento terapéutico 1 15 20 )5 30
desarrollados.
18.3.2 N° de desarrollos normativos autonémicos ND D D D D

relacionados con el uso de terapias avanzadas.

ND: no disponible; D: Disponible

Objetivo 19:

potenciar la red de servicios de atencion temprana.

Para conseqguir las metas planteadas de universalidad y gratuidad en la atencion temprana en la
Region de Murcia a lo largo del periodo de vigencia del PIER se promovera la aplicacién de una nor-
mativa regional, indispensable para garantizar los derechos de los potenciales usuarios.

Para ello, sera preciso definir la Red Regional de Centros de Desarrollo Infantil y Atencion Tem-
prana (CDIAT), concretando sus lineas de actuacion y prestando un especial énfasis a la mejora de
la cobertura sectorial de los centros, a los procesos de acreditacion y al desarrollo de una cartera de
servicios amplia. En base a los centros y recursos existentes se disefiara un mapa sectorizado de CDIAT
publicos y privados ampliado, que permita proporcionar AT a los nifios con ER, con determinacién,
en su caso, de posibles especialidades/especificidades en ER por parte de algunos de ellos, cuando asi
se determine y reconozca. La cartera de servicios comun debera ser lo suficientemente amplia como
para permitir que los servicios de atencion, que no se correspondan con tratamientos especificos
directos, puedan ser cubiertos de manera gratuita por dichos CDIAT (e].: apoyo familiar, trabajo con
hermanos, intervencién en entornos externos al CDIAT, terapias especiales, aplicacion de los nuevos
avances que se vayan produciendo, etc.).

Por otra parte, una vez que la familia o los profesionales sospechan riesgos o alteraciones del de-
sarrollo, en estrecha colaboracion con los diferentes servicios de pediatria, que normalmente hacen la
derivacion, la valoracién de la necesidad de atencion temprana en los nifios con ER se suele realizar,
sobre todo, por parte de los EOEP de AT y de Sector, en sus ambitos de competencia. También es po-
sible que dicha valoracion se efectle desde los CDIAT, ya que actualmente desarrollan labores en este



sentido. En cualquier caso, parece necesario potenciar el desarrollo de servicios de valoracion de la
necesidad de AT, y establecer procedimientos agiles de coordinacién entre los servicios implicados en
las diferentes fases (sospecha, valoracion, implantacién de medidas). Para ello, es necesario disponer
de profesionales formados en los nuevos procedimientos, y desarrollar herramientas para la comuni-
cacién entre profesionales y la gestion multidisciplinar, con el objetivo de aprovechar las sinergias con
otras administraciones en el ambito de la AT.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion

19.1 Publicar la normativa regional de la atencién temprana. 2017 2018 IMAS

19.2 Establecer la cobertura regional de los CDIAT disefiando

un mapa sectorizado de CDIAT publicos y privados para 2017 2018 IMAS
ampliarla.
19..3 Elaborar una cartera de servicios de los CDIAT amplia y 2017 2018 IMAS
abierta.

Consejerfas:
19.4 Crear y dotar servicios de valoracién de la necesidad Educacion, Juventud y
de AT y de certificacién de dicha necesidad, de manera 2017 2020 Deportes;
sectorizada, que cubran adecuadamente todo el territorio. Familia e Igualdad de

Oportunidades

. . IMAS
1?.5 Consolidar y reforzar.lia\ req reglgnal de CDIAT y el 2017 2020 Entidades locales y
numero de horas de atencién disponibles. sociales

Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017 2018 2019 2020
partida

19.1 Elubhcaaon de la normativa regional reguladora de la ND ND D D D
atencion temprana.

19.2 Estudio de viabilidad para asignar a los CDIAT sectores

geograficos concretos, con determinacion, en su caso, de ND D D D D
posibles especialidades/especificidades en ER.

19.3 Existencia de una Cartera de Servicios amplia para los

CDIAT ND ND D D D
19.4 N° de Servicios Valoracion AT operativos en la region. 4 7 10 10 10
19.5.1 Numero de CDIAT integrados en la red publica. 33 D D D D

19.5.2 Aumento del nimero de horas de atencion

o, (o) (o) o,
dispensadas en los CDIAT. 4.188 2 2 ot 2

ND: No disponible; D: Disponible
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Objetivo 20:

acelerar la implantacion de medidas de atenciéon temprana.

Muchas ER se manifiestan desde el nacimiento, teniendo, por tanto, las unidades neonatoldgicas
y pediatricas del hospital un papel relevante en la deteccién temprana de estos problemas y una po-
sicion privilegiada para su confirmacion, por su relacion directa con las unidades de neuro-pediatria
y de genética.

En los programas piloto de atencién temprana hospitalaria desarrollados en la regién se ha apro-
vechado este primer contacto con el sistema para prestar atencion especializada desde los prime-
ros momentos. Asi, los Equipos de Orientacion Educativa y Psicopedagogica de Atenciéon Temprana
(EOEP-AT) que desarrollan programas en el hospital se coordinan con estos y otros servicios hospita-
larios para facilitar una valoraciéon precoz de las alteraciones o riesgos para el desarrollo asociados a
algunas ER, observar la evolucién durante su hospitalizacién y proponer las medidas a adoptar, sobre
todo, tras el alta hospitalaria. Entre las actuaciones que se perciben como mas urgentes para aplicar
en los programas que se pongan en marcha en los hospitales estan, ademas de las anteriores, el
apoyo a las familias para una mejor y mas temprana aceptacién, conocimiento y colaboracion con el
problema del menor, ya que esto es esencial para mejorar la atencién a los nifios con ER. Previo al alta
hospitalaria pueden emitirse informes con la valoracién realizada y con las medidas recomendadas.
Se tratard de acelerar al maximo los procesos de intervencion directa y/o tratamiento, procurando
los EQEP y la Direccion General de Personas con Discapacidad, (encargados de la valoracion y la asig-
nacion de CDIAT de referencia respectivamente) de reducir al méaximo los tiempos del protocolo de
derivacion de casos vigente en ese momento.

Se deberia propiciar, por tanto, el desarrollo de un marco que regule o una via mediante la que
se puedan concretar estos programas de AT hospitalaria. A partir del mismo, cuando el/los EOEP de
un sector educativo, en su caso, y el hospital del 4drea de salud lo consideren necesario y lo acuer-
den, podran desarrollar estos acuerdos de colaboracién mutua, con los contenidos y objetivos que
convengan, trasladédndolo a sus respectivas administraciones. Para la concrecion y el desarrollo del
programa deberan detallarse, especialmente, los recursos personales y materiales a aportar por las
dos administraciones, y los tiempos y duracion de dichos programas.

Por otra parte, para favorecer el adelanto de medidas de AT a nifilos con ER, ademas de la inter-
vencién directa y sistematizada dirigida al nino prestada en centros especializados (CDIAT), la escuela
infantil puede ser un instrumento muy Util para una AT inclusiva. Estos centros disponen de una serie
de herramientas relevantes para el desarrollo de cualquier nifo, incluido el que presenta una ER: un
entorno normalizado de interacciones con iguales y adultos no familiares; una estructura y organiza-
cion fisica y material (espacio fisico, materiales, personales,...) segura y profesionalizada; una secuen-
cia de pautas y rutinas estable; una estimulacién general en un contexto natural, grupal, motivador
y ltdico; y, un medio favorecedor para la adquisicién de habilidades de independencia y autonomia
personal. Con algunas escuelas infantiles colaboran, por parte de la administracién educativa, los
EOEP de atencion temprana especializada, que orientan sobre la puesta en marcha medidas poten-
ciadoras del desarrollo temprano.

Para que todos los centros educativos de la region puedan recibir apoyo, que permita, ademas,
coordinar las intervenciones que los nifios y sus familias puedan recibir en un CDIAT, es necesario
ampliar el ambito de actuacion de los EOEP de AT a todos los sectores educativos.



Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion

Consejerfas de

) L Salud, Educacion,
20.1 Formalizar un marco que regule la realizacion de

Programas de AT Hospitalaria, asi como la coordinacion 2017 2017 Juventud y .
: o Deportes y Familia
precisa con otros servicios del sector.
e lgualdad de

Oportunidades,

Consejeria
20.2 Establecer una red regional de EOEP de AT con cobertura de Educacion
. 2017 2018
a todos los sectores educativos. Juventud y
Deportes

Valor de

Indicadores de seguimiento . 2017 2018 2019 2020
partida

20.1 N° de servicios hospitalarios que desarrollan
programas de atenciéon temprana hospitalaria regulados.

20.2 Cobertura geogréfica de la red regional de EOEP de

AT 50% 80% 100% 100% 100%

Objetivo 21:

potenciar el area de rehabilitaciéon en la atencién a las personas con
enfermedades raras.

Dada la cronicidad, la afectacion multi-sistémica y complejidad de la mayoria de las ER, se pre-
cisa garantizar la oferta de tratamientos rehabilitadores completos y especializados desde el SMS
y en todas las areas de salud. Para ello se propone atender las enfermedades raras que afecten a
un mayor nimero de personas en consultas especificas ubicadas en las areas de salud y las enfer-
medades raras que afecten a un pequefio nimero de personas en la regién desde una consulta de
referencia a nivel regional, que a su vez realizard una labor de coordinacién general para la RHB
de las ER en la regién en colaboracion con otras figuras de coordinacién como el gestor de casos
del area.
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Inicio

Lineas de Actuacion

21.1 Apertura de una consulta especifica de RHB para ER

p 2017
frecuentes en cada Area de Salud.
21.2 Apertura de una consulta especifica de RHB para ER 2018
infrecuentes, de Referencia Regional.
21.3 Potenciar los servicios de rehabilitacion de los hospitales 2017
para que puedan atender a personas con ER.
21.4 Establecer mecanismos de comunicacion y coordinacion
entre los Servicios de Rehabilitacion y los centros que prestan 2017
tratamientos rehabilitadores de mantenimiento a personas
con ER mayores de 6 afios.
21.5 Establecer mecanismos de comunicacion y coordinacion
entre los Servicios de Rehabilitacion y los profesionales de 2017

atencion temprana en el caso de los niflos hospitalizados
menores de 6 afos con una ER que requiera este abordaje.

2020

2018

2018

2020

2020

Unidad

Responsable

DGAS-SMS

DGAS-SMS

DGAS-SMS

DGAS-SMS
IMAS

DGAS-SMS
DGADy CE
Consejeria de
Educacion,
Juventud y
Deportes

Valor de
partida

Indicadores de seguimiento

21.1. Cobertura regional del tratamiento rehabilitador en los
pacientes con las ER mas frecuentes que lo precisen (consultas 0
en areas de salud).

21.2 Disponibilidad de una consulta de RHB especializada

para las ER mas infrecuentes o de mayor complejidad. ND

21.4 N° de actividades de coordinacion (por paciente y ano)
entre los Servicios de Rehabilitacion y los centros que prestan
tratamientos rehabilitadores de mantenimiento a personas
afectadas por ER > 6 anos de edad.

21.5 N° de actividades de coordinacion realizadas (por nifio y
ano) entre los Servicios de Rehabilitacion y los profesionales
de atencion temprana en nifios con ER hospitalizados < 6
anos.

2017

ND

2018

2019 2020

7 9
D D
1 1
1 1

ND: No Disponible; D: Disponible



EDUCACION

Objetivo 22:

informar y sensibilizar a la comunidad educativa sobre las enfermedades raras.

La meta final de este objetivo es la de acercar la problematica de las ER al contexto educativo y
lograr la inclusién de los menores con ER durante la etapa escolar y su normalizacion social. La co-
munidad educativa constituye un factor clave para la incorporacién de nuevos conocimientos, y el
replanteamiento de creencias y miedos. Es por tanto un elemento amplificador en los procesos de

cambio social.

Lineas de Actuacion

22.1 Difundir los recursos educativos, econdémicos y sociales
disponibles para la atencién del alumnado que padece una
enfermedad rara.

22.2 Crear un foro permanente de profesionales del dmbito
educativo que recopilen y compartan experiencias y buenas
practicas para la inclusion del alumnado con ER.

22.3 Participar en redes educativas vinculadas con la atencion
del alumnado con enfermedades raras.

22.4 Colaborar en campanas informativas y de sensibilizaciéon
sobre ER dirigida a la comunidad educativa, a través de
convenios de con federaciones y asociaciones.

22.5 Incluir en los Planes de Convivencia y en los Planes de
Accion Tutorial de los centros educativos, la lucha contra el
estigma y exclusion del menor con ER.

Inicio

2017

2017

2017

2017

2017

2020

2020

2020

2020

2020

Unidad

Responsable

DGAD y CE

DGADy CE

DGAD y CE

DGAD y CE
Federaciones y
asociaciones

DGAD y CE

Plan Integral de Enfermedades Raras de la Region de Murcia




Plan Integral de Enfermedades Raras de la Region de Murcia

Valor de
partida

Indicadores de seguimiento

22.1 Informe anual sobre la difusion de recursos en los

) . ND
centros educativos relativos a las ER.

22.2. Foro permanente y activo de profesionales
del ambito educativo sobre buenas practicas para la ND
inclusion del alumnado con ER.

22.3 Centros que atienden alumnado con una ER* que
participan en redes vinculadas con la atencién educativa ND
a ER.

22.4 Centros educativos de la regién que atienden
alumnado con una ER* en los que se han realizado
campanas informativas y de sensibilizacion sobre ER en
cada curso escolar.

ND

22.5 Centros escolares que incluyen en los Planes de
Convivencia y en los Planes de Accién Tutorial la lucha ND
contra el estigma y la exclusion social del menor con ER.

25%

25%

25%

50%  75% 100%

50% 75% 100%

50%  75% 100%

*Pendiente de obtener informacién en Plumier sobre centros que atienden a nifios con ER

ND: No Disponible; D: Disponible

Objetivo 23:

mejorar la informacién disponible en los centros educativos sobre las

necesidades especificas para la escolarizaciéon y aspectos socio-sanitarios

de los alumnos con enfermedades raras.

Actualmente la informacién sobre las necesidades sanitarias, recursos sociales de los que dis-
pone el nifo afectado por una ER, etc. es suministrada al centro educativo principalmente por las
propias familias, pudiendo mejorarse el papel colaborador entre las administraciones implicadas en
su cuidado y atencién. Existen recursos suficientes para que las administraciones asuman un rol mas

proactivo, pero se requiere un mejor aprovechamiento de los mismos y una mayor coordinacion en-
tre ellas. Potenciar la creacién de equipos de ayuda desde el dmbito sanitario y social, que ofrezcan
su asistencia a los centros educativos donde hay alumnos con alguna ER, y mejorar la relacion del
centro educativo con las familias, estableciendo redes de colaboracién con ellas y otros agentes, son
necesidades basicas identificadas que mejoraran el nivel de conocimiento y comprensién de las ER

en los equipos docentes.



La integracion de esta informacion en Plumier XXI permitird por un lado contemplar las necesi-
dades especificas de cada alumno en el centro educativo y por otro planificar los recursos necesarios
en los diferentes sectores de la regién. Esta informacién se incluiria en la seccién de alumnado con
necesidades especificas de apoyo educativo por condiciones personales, con la finalidad de disponer
de un registro centralizado, detallado y actualizado; tanto del alumnado menor de tres afios como

del escolarizado en ensefianzas no universitarias.

Lineas de Actuacion Inicio

23.1 Crear equipos de soporte al Centro escolar,

Unidad
Responsable

Consejeria de

L L . 2017 2020 Educacion, Juventud y
desde el ambito sanitario y social.
Deportes
23.2 Realizar sesiones de trabajo trans-disciplinares SESEE el
’ . I P ! 2017 2020 Educacion, Juventud y
de presentaciéon de casos.
Deportes
. . . . . DGAD E- .
23.3 Mejorar el registro de la informacion socio- G .,y CE-Cons
o Educacion, Juventud y
sanitaria relevante de cada alumno con una ER en Denortes
la secciéon de alumnado con necesidades especificas 2017 2020 P .

. . DGIPT-Cons. Hacienda
de apoyo educativo por condiciones personales de Administraciones
PLUMIER XXI. y S

Publicas
23.4 Elaborar un mapa regional de necesidades DGAD y CE-Consejerfa
del alumnado con ER a partir de la informacién 2017 2020 de Educacion, Juventud
registrada en PLUMIER XXI. y Deportes
e e s 0610 oot
) : y Deportes, 2017 2020 de Educacién, Juventud

un apartado especifico con datos y actividades
desarrolladas con el alumnado con ER.

y Deportes

Valor de
partida

Indicadores de seguimiento

23.1 Centros con alumnos con ER que han sido atendidos

por equipos de soporte del dmbito sanitario y social. ND

23.2. Centros con alumnos con ER que han desarrollado

: o ) ND
sesiones trans-disciplinares de presentaciéon de casos.

2017

25%

25%

2018 2019 2020

50% 75% 100%

50% 75% 100%
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Valor

Indicadores de seguimiento

23.3 Alumnos con una ER con la informacion socio-
sanitaria relevante en la seccion de alumnado con
necesidades especificas de apoyo educativo por
condiciones personales de PLUMIER XXI.

ND

23.4 Elaboracién anual de un mapa regional de
necesidades del alumnado con ER a partir de la ND
informacion registrada en PLUMIER XXI.

23.5 Apartado en la memoria de actividades anual de
la Consejeria de Educacion y Universidades, con datos y ND
actividades desarrolladas con el alumnado con ER.

de 5017 2018 2019 2020

partida

25% 50% 75% 100%

ND: No Disponible; D: Disponible

Objetivo 24:

determinar lo mas tempranamente posible las necesidades educativas del

alumnado con enfermedades raras.

Tras la escolarizaciéon de un nifio con una ER se deberia reali

zar una evaluacion psicopedagégica o

pedagdgica, lo mas temprana posible, para su orientacion y seguimiento con el fin de garantizar un
tratamiento integral, asi como una adecuada respuesta educativa. En el caso de los ninos menores
de tres afios, escolarizados o no, se debera garantizar siempre que la evaluacion sea realizada por los

Equipos de Atencion Temprana.

Por otro lado la incorporacién en los Planes de Actuacion General de los Equipos de Orientacion,

de programas especificos para la identificacion y respuesta edu

cativa al alumnado con enfermedades

raras facilitara el asesoramiento a profesionales, alumnado y sus familias.

Unidad

Lineas de Actuacion Inicio

24.1 Realizar una evaluacién psicopedagdgica o pedagdgica,
lo mas temprana posible, del alumnado con ER que lo
requiera.

24.2 Crear/desarrollar modelos e instrumentos para la
evaluacion psicopedagdégica o pedagdgica de la poblacién en
educacioén infantil y educacién obligatoria con ER.

Responsable

2017 2020 DGADy CE

2017 2020 DGADy CE



Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion

24.3 Incorporar en los Planes de Actuacion General de los
Equipos de Orientacién de Sector, programas y protocolos
especificos para la identificacion y respuesta educativa al
alumnado con enfermedades raras.

2017 2020 DGADy CE

Valor de
partida

Indicadores de seguimiento

24.1 Primeras evaluaciones realizadas en nifios con ER

_ ND 25% 50% 75% 100%
menores de 3 anos.

24.2 N° de nuevos protocolos de coordinacién de las
actuaciones educativas y sanitarias para la deteccion e ND ND 1 1 1
intervencion temprana en ER.

24.3 EOEP de sector que incorporan programas especificos
para evaluacion y respuesta educativa al alumnado con ND 25% 50% 75% 100%
enfermedades raras en sus Planes de Actuacién General.

ND: No Disponible

Objetivo 25:

ofrecer una atencion educativa adaptada al alumnado con enfermedades
raras.

Para que los alumnos con una ER puedan alcanzar el maximo desarrollo posible de sus capa-
cidades personales y los objetivos establecidos con caracter general para todo el alumnado se
necesita desarrollar normativa especifica para ellos, que tenga en cuenta, entre otros aspectos, la
consideracién de este alumnado como alumno con necesidades especificas de apoyo educativo por
condiciones personales, la flexibilizacién de su escolarizacién (permanecer en un curso mas tiempo
del legislado, horarios flexibles, etc.), el establecimiento de itinerarios educativos que garanticen la
continuidad educativa y la adecuada insercion a la vida laboral y adulta, la planificacion del ocio y
tiempo libre asi como los deportes adaptados; y, en su caso, destinatarios de los planes de trabajo
individualizado (PTI). Sus destinatarios son todos los alumnos con necesidades especificas de apoyo
educativo (ACNEAE).
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Los PTI deben contener, al menos, el informe del equipo docente y las adecuaciones o adapta-
ciones curriculares individuales de las diferentes areas. El informe del equipo docente incluye los
datos personales del alumno, su historia escolar, la informacién relevante del informe psicopeda-
gdgico o, en su caso, pedagdgico del alumno; las conclusiones sobre las capacidades, el nivel de
competencia curricular en cada area, las necesidades individuales, asi como las medidas ordinarias
y especificas propuestas; la colaboraciéon con la familia y cualquier otra informacion relevante. El
desarrollo de esta normativa deberd acompanarse de una valoracién previa de los recursos huma-
nos y materiales necesarios para dar un éptimo cumplimiento a la misma.

Una atencion educativa adaptada también ha de incluir una revision, y en su caso, inversiéon en
instalaciones y equipamientos de los propios centros escolares que mejore, entre otras cosas, la
accesibilidad a los centros (p. €j. la eliminacion de barreras arquitecténicas), y a algunos servicios
como los de comedor y transporte escolar. Para los propios afectados y familiares la coordinacién
entre las administraciones para organizar de manera complementaria las prestaciones socioeduca-
tivas ofrecidas en materia de becas, dotacion y equipamiento de ayudas técnicas individualizadas
permitird mejorar las medias de soporte de las que dispondra el afectado, y un mayor aprovecha-
miento de los recursos.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

25.1 Desarrollar normativa especifica sobre la respuesta DGAD y CE DGFP

2017 2017

educativa al alumnado con ER. y ERE
25.2 Estudiar la escolarizacién del alumnado con ER a 2017 2017 DGAD y CE DGPE y
través de la Comision Especifica de Escolarizacion. RRHH

25.3 Realizar un analisis de recursos materiales y
humanos disponibles y faltantes en funcion del mapa 2017 2020
de necesidades identificadas entre los alumnos con ER.

DGAD y CE DGPE y
RRHH

25.4 Estudiar y, en su caso, mejorar las instalaciones y

. . 2017 2020 DGAD y CE DGCE
equipamientos escolares.

25.5 Asesorar a los tutores, para el apoyo y
acompafnamiento en el acceso y la transicion entre 2017 2020
etapas educativas.

DGAD y CE DGFP
y ERE

25.6 Crear itinerarios escolares para el alumnado con DGAD y CE DGFP
2017 2020
enfermedades raras. y ERE

25.7 Establecer nuevas vias de formacion reglada y no
reglada que aporten opciones de transicion a la vida 2017 2017
laboral y adulta.

DGAD y CE DGFP
y ERE



Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion

DGAD y CE DGFP

y ERE-Cons.
25.8 Realizar sesiones conjuntas con los centros de Educacién, Juventud
orientacion profesional del Servicio de Formacion y y Deportes.
. L, . 2017 2020
Empleo para mejorar la transicion a la vida laboral y
adulta. SEF- Cons. Empleo,
Universidades y
Empresa
DGUI - Cons.
25.9 Instar a las universidades a que contemplen las ER de Empleo,
- . . 2017 2020 o
en sus protocolos de atencion a la discapacidad. Universidades y
Empresa.
25.10 Instar a la Comision de Pruebas de acceso, para DGUI - Cons.
gue se contemplen las ER en el protocolo que se tiene de Empleo,

. o 2017 2020 o
establecido para apoyar el acceso a la universidad de Universidades y
personas con discapacidad. Empresa.

Cons. Educacion,
25.11 Establecer un convenio entre las consejerias Juventud y Deportes
competentes para coordinar y complementar las
. . . . 2018 2020 -
prestaciones socioeducativas (becas, ayudas técnicas Cons. Familia
individualizadas). e Igualdad de

Oportunidades

Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017 2018 2019 2020
partida

25.1 Disponibilidad de normativa especifica sobre la respuesta

educativa al alumnado con ER. ND b b b D

25.2. N° de alumnos con ER escolarizados a través de la

Comisién Especifica. ND D D D D

25.3Informe anual con el andlisis de recursos materiales y
humanos disponibles y faltantes en funcion del mapa de ND D D D D
necesidades identificadas entre los alumnos con ER.

25.4 Informe anual con las actuaciones de mejora de
accesibilidad arquitecténica y de adaptacion de puestos de ND D D D D
trabajo en la region.
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Valor de

Indicadores de seguimiento . 2017 2018 2019 2020
partida

25.5-25.6 Informe anual con las actuaciones educativas
realizadas en cada curso escolar que favorezcan la transicion
entre etapas educativas a nifos con ER en los centros
educativos.

ND D D D D

25.7-25.8 Informe anual con las actuaciones educativas
realizadas en cada curso escolar que favorezcan la transiciéon a ND D D D D
la vida laboral y adulta.

25.9 Informe anual con universidades que contemplan las ER

. . . ND D D D D

en sus protocolos de atencion a la discapacidad.
25.10 Informe anual con las actuaciones para que se
contemplen las ER en el protocolo de acceso a la universidad

. . g ND D D D D
de personas con discapacidad en la Comision de Pruebas de
acceso.
25.11 Convenio de coordinacion de prestaciones ND b b D D

socioeducativas.

ND: No disponible; D: Disponible

Objetivo 26:

coordinar las actuaciones educativas, sanitarias y sociales del alumnado
con enfermedades raras en el contexto escolar.

Para dar una mayor cobertura a las necesidades del alumnado con ER es conveniente mejorar la
participacion socio-sanitaria en la comunidad educativa. En esta linea se plantean actividades para
mejorar la planificacion y coordinacién entre el centro educativo y su correspondiente red asistencial,
priorizando la prestacion de cuidados sanitarios continuos durante el horario escolar y la atencion
sanitaria urgente en los casos de complicaciones previsibles asociados un una enfermedad rara. A su
vez esta atencion sanitaria exige coordinacién entre los profesionales de los centros sanitarios asigna-
dos a los afectados por una ER y los proximos al centro escolar, que garantice una atencién sanitaria
integral y continuada.

También se plantean actividades para incorporar recursos de apoyo y ayuda mutua en los cen-
tros que lo necesiten, mediante la participacion de Asociaciones de Afectados en las actividades
del centro educativo. Compartirlas experiencias de éxito vividas por semejantes da la oportunidad



al afectado de aprender habilidades y herramientas que pueden adaptarse mejor a sus propias
circunstancias, y tiene un efecto muy positivo a la hora de normalizar la propia situaciéon y mejorar
el sentido de autoeficacia.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

DGAD y CE Cons. de
26.1 Informar a los centros educativos de la red de Educacion, Juventud y
centros sanitarios que les corresponden para la atencién 2017 2020 Deportes
sanitaria en caso necesario.

SMS-Cons. de Salud

DGAD y CE Cons. de
Educacion, Juventud y
Deportes
2017 2020 DGPE y RRHH- Cons.
Educacion, Juventud y
Deportes.
SMS-Cons. de Salud

26.2 Incorporar en los centros educativos que lo
necesiten, profesionales de perfil sanitario para atender al
alumnado que precise cuidados continuados durante el
horario escolar.

DGAD y CE y EAEHD-

26.3 Conciliar el horario escolar con las necesidades de Cons.Educacion,

atencion sanitaria cuando asf se requiera a través del 2017 2020 Juventud y Deportes

gestor de casos. SMS-Consejeria de
Salud

DGAD y CE -Cons. De
26.4 Elaborar gufas de orientaciones educativas y Educacion, Juventud y
sanitarias sobre aquellas enfermedades raras que se vaya 2017 2017 Deportes.
requiriendo destinadas a la comunidad educativa.
SMS-Cons. de Salud

DGAD y CE - Cons.de
Educacion, Juventud y

26.5 Establecer un convenio con FEDER para el desarrollo 2017 2020 Deportes

de programas de apoyo al alumnado con ER en centros.

FEDER

Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017 2018 2019 2020
partida

26.1 Difusion del listado de centros educativos y la red de
centros sanitarios que les corresponden para la atencion
sanitaria en caso necesario a todos los centros educativos de
la Region.

ND D D D D
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Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017 2018 2019 2020
partida

26.2. N° de centros educativos incluidos en el Programa
Experimental de Atenciéon Sanitaria.

26.3 Informe anual con el n° de faltas de asistencia por acudir

. ) ) ND ND D D D
a visitas médica en nifos con ER.

26.4 Informe anual con el n° de gufas elaboradas de
orientaciones educativas y sanitarias sobre ER para la ND D D D D
comunidad educativa.

26.5 Convenio con la Federacion Espanola de enfermedades
raras para el desarrollo de programas de apoyo al alumnado ND D D D D
con ER en centros educativos.

ND: No disponible; D: Disponible



SERVICIOS SOCIALES

Objetivo 27:

potenciar el acceso de los afectados por las enfermedades raras a los

servicios sociales de atencién primaria (informacion, orientacion y

asesoramiento).

Para que las personas afectadas por ER puedan disponer de un mejor acceso al conjunto de
servicios y prestaciones sociales, los Centros de Servicios Sociales, que constituyen la puerta de
acceso a los mismos, deben poder prestar la atenciéon primaria de una manera mas igualitaria en
todo el territorio. Para ello se han identificado como &reas de trabajo prioritarias en primer lugar la
estabilizacion y equiparacion de la dotacion de dichos centros y en segundo lugar actuaciones di-
rigidas a mejorar la identificacién de recursos disponibles relacionados con las ER, su conocimiento
y difusion a los profesionales de atencion primaria para finalmente poder ampliar o adecuar mejor

la oferta al usuario.

Lineas de Actuacion

27.1 Mejorar la cobertura y estabilizar la dotacién de los
Centros de Servicios Sociales Municipales en la region.

27.2 Mejorar el acceso a la informacién y a los
recursos, servicios y prestaciones sociales, procurando
asesoramiento, orientacion adecuada y valoracion a las
personas con ER y a sus familiares, a través de la Red
Publica se servicios sociales de atencion primaria.

27.3 Mejorar la difusion periddica y sistematica de
informacién accesible a las entidades de personas con
ER, sobre servicios, prestaciones y programas sociales de
caracter general y especificos de ER.

Inicio

2017

2017

2017

Unidad
Responsable

DGFy PS
2020 Entidades
Locales

DGFy PS
2017 Entidades
Locales

DGF y PS IMAS
2020 Entidades
Locales
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Valor de

Indicadores de seguimiento . 2017 2018 2019 2020
partida

27.1 Incremento anual de la dotacién de los

o, o, [0) [o)
Centros de Servicios Sociales. ND 3% 3% 3% 3%
27.2 Erocedlmlento para el registro de personas ND D b D D
atendidas con ER.
27.3 Informe anual sobre las actuaciones de ND D D D D

difusion de informacion sobre ER.

ND: No disponible; D: Disponible

Objetivo 28:

mejorar la cobertura de servicios y centros orientados a la integracion en la
comunidad, el incremento de la autonomia personal y el soporte de la red
familiar y social de los afectados por enfermedades raras en situacion de
dependencia.

Las personas con ER en situacién de dependencia necesitan la ayuda de terceras personas para
su desenvolvimiento o para atender sus propias necesidades. Dicha ayuda es prestada generalmente
por familiares, que realizan adaptaciones importantes de la vida personal, social y laboral. En otras
ocasiones la persona en situacion de dependencia no dispone, por diferentes causas, de tal apoyo
familiar encontrandose en estas situaciones a merced de la ayuda externa.

El apoyo de terceras personas a las familias o al propio afectado en el desempeno de tareas para
atender dichas necesidades facilita el mantenimiento de la autonomia personal y la permanencia
en su entorno habitual, previniendo el deterioro individual, familiar o social y promoviendo condi-
ciones favorables en las relaciones familiares y de convivencia. De la misma manera, la existencia de
Centros de Atencién a las Familias, de Respiro Familiar, Centros de Dia, Centros de Estancias Tem-
porales, y Centros de Atencién al Ocio facilita la integracion de las personas con una enfermedad
rara en la comunidad, y a los familiares la conciliacion de la vida personal y laboral con el cuidado
de una persona dependiente afectada por una ER. Estos servicios son ofertados por algunos ayun-
tamientos desde la atencion primaria, pudiendo mejorarse su cobertura geografica en funcién de
las necesidades sectoriales identificadas, asi como la de los centros que pueden atender a personas
afectadas por ER.



Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion

IMAS
28.1 Incrementar la cobertura del Servicio de Ayuda a Domicilio. 2017 2020 Entidades
Locales
28.2 Incrementar la cobertura del Servicio de Comidas a DGFy PS
Domicilio, prestado a las personas afectadas por ER y otras 2017 2020 Entidades
personas con graves dificultades. Locales
. . . IMAS
28.3 Incrementar la cobertura del Servicio de Tele-asistencia a )
. 2017 2020 Entidades
Domicilio prestado a las personas afectadas por ER.
Locales
. . ” DGF y PS
28.4 Incrementar la cobertura del Servicio de Respiro Familiar 2017 2020 Entidades
prestado a las personas con ER. Locales

Valor de

Indicadores de seguimiento . 2017 2018 2019 2020
partida

28.1 Incremento anual de la cobertura del Servicio de

) 0, o) o)
Ayuda a Domicilio. ND 2% 2% 2% 2%
28.2 .Incremento. ghual de la cobertura del Servicio de ND 2% 2% 2% 2%
Comidas a Domicilio.
28.3 chremgnto anugl .o.le la cobertura del Servicio de ND 2% 2% 2% 29%
Tele-asistencia a Domicilio.
28.4 Incremento anual de la cobertura del Servicio de ND 2% 2% 2% 2%

Respiro Familiar.

ND: No disponible

Objetivo 29:

mejorar las ayudas econémicas para atender las necesidades socio-familiares
o las Ayudas Individualizadas a Personas con enfermedades raras en
situacion de discapacidad.

Relacionado también con el mantenimiento del maximo nivel de autonomia y el apoyo a las ne-

cesidades socio-familiares, existen ayudas econémicas ofrecidas tanto desde los servicios sociales de
atencion primaria como especializada.
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En las personas afectadas por una ER es frecuente la necesidad de realizar multiples desplaza-
mientos a diferentes especialistas que junto a las dificultades para la movilidad que muchos de los
afectados presentan repercute seriamente en la capacidad de auto-cuidado. Por otro lado la men-
cionada dificultad de movilidad ocasiona una reduccién considerable del abanico de posibilidades
formativas, laborales, o culturales y de ocio, que en conjunto podrian actuar en detrimento del nivel
de autoestima. Desde los servicios sociales de atencion primaria se considera necesario ampliar la
oferta de prestaciones econdémicas adicionales a personas gravemente afectadas en su movilidad y
con problemas para utilizar el transporte publico colectivo.

En relacion a la atencion especializada, se dispone de Ayudas Individualizadas a Personas con
Discapacidad destinadas a la promocion de la autonomia que incluyen algunos servicios y ayudas no
cubiertas total o parcialmente por otras administraciones publicas. Las personas con ER con discapa-
cidad y sin soporte familiar o cuyas familias no disponen de los recursos adecuados para su cuidado
se encuentran en un claro riesgo de exclusién social por lo que estas ayudas deberian ser prioritarias
en estos casos.

Unidad
Responsable

Lineas de actuacion Inicio

29.1 Convocar Ayudas econémicas individualizadas para

personas con discapacidad (PcD). 2017 2020 IMAS

29.2 Priorizar en las Ayudas Individualizadas para PcD, a las
personas afectadas por ER en situacion de vulnerabilidad 2017 2020 IMAS
social, atendiendo el 100% de la demanda.

29.3 Situar el importe de las ayudas Individualizas concedidas
en el 100% de la cantidad presupuestaria o el importe 2017 2020 IMAS
establecido por la orden de convocatoria, en su caso.

29.4 Ofrecer desde los servicios sociales de atencién primaria

L Ny A DGFy PS
de todos los municipios de la regién, una ayuda econémica :
. . . - 2017 2020 Entidades
(bonotaxi) a las personas con una ER y discapacidad fisica Locales

gue no pueden utilizar los transportes publicos colectivos.

Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017 2018 2019 2020
partida

29.1 Convocatoria anual de Ayudas Individualizadas a PcD. D D D D D

29.2 Atencién de las solicitudes de Ayudas Individualizadas
para PcD procedentes de personas afectadas por ER en ND 25% 50% 75% 100%
situacion de vulnerabilidad social.



Valor de

Indicadores de seguimiento . 2017 2018 2019 2020
partida

29.3 Importe concedido a las PcD afectadas por una
ER en situaciéon de vulnerabilidad social en relacién al ND 25% 50% 75% 100%
establecido en la Convocatoria.

29.4 Cobertura regional de la ayuda Bonotaxi en los

ND 25% 50% 75% 100%
municipios.

PcD: Persona con discapacidad; ND: No disponible; D: Disponible

Objetivo 30:

mejorar la valoracion de la discapacidad y la dependencia en los afectados
por enfermedades raras.

Actualmente, tanto la valoracion de la discapacidad como la valoracion de las situaciones de de-
pendencia corresponden a érganos de los servicios sociales especializados. El acceso a estos servicios
debe de ser lo mas universal posible.

La evaluacion integral de las limitaciones y restricciones que determinan el grado de discapacidad re-
quiere de unificacion permanente de criterios, especialmente en niflos con una enfermedad rara, pues-
to que gran parte de estas enfermedades tienen un comienzo precoz. También, dadas las caracteristicas
de alta complejidad, cronicidad y baja prevalencia de estas enfermedades, es necesaria la correcta
valoracién de las consecuencias que las enfermedades raras pueden tener en el desempefio de las ac-
tividades basicas. Para ello, la guia para valoracion de la discapacidad en enfermedades raras realizada
por el servicio de valoraciéon y diagnoéstico y publicada en noviembre de 2016 trata de incluir aspectos
relacionados con las caracteristicas singulares de cada ER y a homogeneizar los criterios de evaluacion
de las mismas. Se pretende seguir ampliando y actualizando dicha guia, para lo cual es indispensable
la participacion de las asociaciones de afectados, pudiendo FEDER aportar informacién de gran utilidad
sobre las necesidades de los afectados y su grado de correspondencia con las actuales escalas de valo-
racion de los centros de valoracion de la discapacidad y de los especialistas médicos correspondientes.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

30.1 Difusion e implementacion de una Guia de
Orientacion para la Valoracion de la Discapacidad en 2017 2020 IMAS
ER sobre 30 ER existentes en la Region de Murcia.

30.2 Incorporar anualmente 12 ER nuevas a la Guia

. . . . i 2017 2020 IMA
de Orientacién para la Valoracién de la Discapacidad. >
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Lineas de Actuacion

30.3 Unificar los criterios de evaluacién de la discapacidad
en las personas con ER entre administraciones y
estamentos.

30.4 Realizar un estudio conjunto con FEDER sobre las
medidas de soporte de funciones vitales y movilidad en
la escala de valoracién especifica contempladas en el
baremo de discapacidad.

30.5 Realizar un estudio conjunto con FEDER para

incluir las medidas de soporte para ER que no

estan contempladas en la normativa, y proponer la
consideraciéon de apoyo especial a quienes precisan estas
medidas y sean mayores de tres afos.

30.6 Actualizar los conocimientos y la normativa para que
incluyan el enfoque de las ER, respecto de la valoracion
de la dependencia y el proceso de reconocimiento,
calificacion y declaracion de del grado de discapacidad.

2017 2020
2017 2017
2017 2017
2017 2020

Unidad

Responsable

IMAS

IMAS

IMAS

IMAS

Indicadores de seguimiento

30.1 Grado de Difusion de la Guia de Orientacion
para la Valoracién de la Discapacidad en ER.

30.2 N° de enfermedades raras nuevas incorporadas
anualmente en la Guia de Orientacién para la
Valoracion de la Discapacidad en ER.

30.3 Informe anual sobre la realizacion de actuaciones
para unificar criterios en la evaluacion de la discapacidad
en personas con ER.

30.4 Estudio conjunto con FEDER sobre medidas de
soporte para ER contempladas en la escala de valoracion
especifica del baremo de discapacidad.

Valor de

ek 2017 2018

ND 25%  50%

31 12 12
ND D D
ND D D

2019

75%

12

100%

12



Valor de
partida

Indicadores de seguimiento

30.5 Estudio conjunto con FEDER para incluir medidas de

. ND
soporte para ER no contempladas en la normativa actual.

30.6 Informe anual sobre las acciones para actualizar los

- . ND
conocimientos y la normativa sobre ER.

2017 2018 2019 2020

ND: No disponible; D: Disponible

Objetivo 31:

promover y apoyar el movimiento asociativo de las personas con

enfermedades raras.

La Ley de servicios sociales promueve la participacion directa de la sociedad civil en los servicios
sociales, reconociendo también la pluralidad de agentes que convergen en la provision de servicios
sin olvidar la responsabilidad publica de garantizar prestaciones y derechos a los ciudadanos. En esta
linea es necesario estructurar un didlogo abierto y permanente con las entidades de personas con ER
y contar con su participacion promoviendo actuaciones que favorezcan la colaboracién y garanticen

la accesibilidad.

Lineas de Actuacion Inicio

Unidad
Responsable

31.1 Impulsar la creacién de Mesas de Trabajo sobre
Discapacidad en las Entidades Locales de mas de 50.000 2017
habitantes.

31.2 Contemplar la presencia de entidades de personas
afectadas por ER en el Consejo Regional de Servicios Sociales 2017
de Personas con Discapacidad.

Consejeria
de Familia e
Igualdad de
Oportunidades
Entidades
Locales

2020

Consejeria

de Familia e

Igualdad de
Oportunidades

2017
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Lineas de Actuacion

31.3 Fomentar la participacién social de las personas con
alguna ER mediante el apoyo técnico y econémico a las
entidades que las representan.

31.4 Establecer cauces de coordinacién entre el tejido
asociativo del municipio y las entidades de las personas
con enfermedades raras, en el conjunto de las Entidades
de Personas con Discapacidad.

31.5 Continuar el Programa de voluntariado municipal,
apoyado por el colectivo de personas con ER y sus
familias, y las entidades que les representan.

2017

2017

2017

2020

2020

2020

Unidad
Responsable

IMAS

Entidades
Locales y sociales

Entidades
Locales
Consejeria
de Familia e

Igualdad

de

Oportunidades

Consejeria
de Familia e

Igualdad

de

Oportunidades
Entidades
Locales

Indicadores de seguimiento

31.1 Informe anual sobre las actuaciones para la creacion de
Mesas de Trabajo sobre la Discapacidad incluyendo ER.

31.2 Participacion de Entidades de personas afectadas por ER
en el Consejo Regional de Servicios Sociales de Personas con
Discapacidad.

31.3 Informe anual sobre el apoyo econdémico y técnico a
Entidades de personas afectadas por ER.

31.4 Informe anual sobre las actuaciones de coordinacién
entre entidades del municipio y Entidades de personas con
ER.

31.5 Informe anual sobre el mantenimiento del Programa de
voluntariado municipal, incluyendo las Entidades de personas
con ER.

Valor de
partida

ND

ND

ND

ND

2017

2018

2019

2020

ND: No disponible; D: Disponible



Objetivo 32:

promover la accesibilidad universal a nivel local y autonémico.

Impulsar la puesta en marcha de iniciativas en torno a la Accesibilidad Universal a nivel local y
autonémico es un reto importante para que la persona con discapacidad vea facilitada la realizacion
de sus actividades por un entorno o espacio accesible y recursos que faciliten el acceso a la comuni-
cacién e informacion.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

32.1 Coordinar un Grupo de Trabajo estable con Técnicos de Consejerias
diferentes departamentos implicados en la elaboracién del 2017 2020 Implicadas*
Plan de accesibilidad Entidades Locales

32.2 Potenciar la administracién electrénica en aquellos

- . . Consejeria de
servicios afectados por la ley de Emergencia Social, )

o . N Hacienda y
(eliminacién de tasas para reconocimiento de situacién de o i
. ) 2017 2020 Administraciones
dependencia) dotando de recursos humanos y materiales Publicas

a dichos servicios con el objeto de poder garantizar el

o - . Entidades Locales
cumplimiento de las distintas normativas afectadas.

Consejeria de
Presidencia y
Fomento
Entidades Locales

32.3 Desarrollo y aplicacion de la normativa para la
supresion de las barreras arquitectonicas y el fomento de la 2017 2020
accesibilidad universal.

* Consejeria de Hacienda y Administraciones Publicas, Consejeria de Presidencia y Fomento; Consejeria de Familia e Igualdad
de Oportunidades

Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017 2018 2019 2020
partida

32.1 Constitucién de un Grupo de trabajo estable para

. o ND D D D D
elaboracién del Plan Accesibilidad.

32.2 Informe anual sobre las actuaciones de impulso para
potenciar la administracion electrénica en servicios afectados ND D D D D
por la ley de Emergencia Social.

32.3 Informe anual sobre las acciones para mejora y
aplicacion de la normativa de fomento de accesibilidad ND D D D D
universal.

ND: No disponible; D: Disponible
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Objetivo 33:

promover la detecciéon precoz de situaciones de riesgo social en familias

de menores afectados por una enfermedad rara para una valoracion y

abordaje tempranos.

Las familias cuidadoras son un soporte fundamental para la atencion de estas personas y un re-
curso inestimable que precisa de apoyos que favorezcan su propio cuidado y a la vez que contribuyan
al bienestar familiar. Para ello hay que tener en cuenta aspectos como la gran reduccién de tiempos
y espacios para el descanso, el ocio y la vida social necesarios para los cuidadores; las inversiones
econdmicas en cuidados, servicios y adaptaciones fisicas del hogar y del entorno; las dificultades para
la conciliacién laboral y por tanto en muchos casos la reduccion del grado de solvencia econdmica,
etc. Estas situaciones provocan estrés en las familias, que puede repercutir finalmente sobre su salud
y podria afectar a su capacidad para ofrecer un cuidado adecuado a las personas afectadas con una
ER. Para tratar de detectar situaciones que generen riesgo de exclusiéon se proponen las siguientes

lineas de actuacion:

Lineas de Actuacion Inicio

33.1 Delimitar en el marco de la Situacion de Riesgo, los
indicadores especificos relacionados con la afectacion del 2017
menor por una ER.

33.2 Orientar y derivar hacia los servicios sanitarios a los
menores en situacion de riesgo social con sospecha de
indicadores de ER para una la valoracion y diagnéstico
precoz.

2017

2017

2020

Unidad
Responsable

DGFy PS

DGFy PS
Entidades
Locales

Valor de
partida

Indicadores de seguimiento

33.1 Inclusién de indicadores relacionados con la afectacion

. . . . ND
de ER en el marco de la Situacién de Riesgo Social.

33.2 Informe anual sobre las actuaciones de derivacién a
servicios sanitarios para valoracién de menores en situacion ND
de riesgo social con posible afectaciéon de ER.

2018

2019 2020

ND: No disponible; D: Disponible



Objetivo 34:

realizar procesos de intervenciéon familiar dirigidos a disminuir los
indicadores de riesgo en menores afectados de enfermedades raras.

La Ley 26/2015, de 28 de julio, de Modificacion del Sistema de Proteccién a la Infancia y a la
Adolescencia, ha introducido modificaciones relevantes entre las que cabe destacar el énfasis en la
prevencion, deteccion y reparaciéon de situaciones de riesgo en la Infancia, definidas en su articulo
17 como “...aquella en la que, a causa de circunstancias, carencias o conflictos familiares, sociales
o educativos, el menor se vea perjudicado en su desarrollo personal, familiar, social o educativo, en
su bienestar o en sus derechos de forma que, sin alcanzar la entidad, intensidad o persistencia que
fundamentarian su declaraciéon de situacion de desamparo y la asuncion de la tutela por ministerio
de la ley, sea precisa la intervencién de la administracion publica competente, para eliminar, reducir
o compensar las dificultades o inadaptacién que le afectan y evitar su desamparo y exclusion social,
sin tener que ser separado de su entorno familiar...”. Desde esta perspectiva, resulta fundamental
contemplar aquellas situaciones de carencia o dificultad derivadas de la existencia de una enferme-
dad rara en un nifio o nina, para desde su deteccidon temprana propiciar actuaciones que minimicen
las posibles consecuencias negativas.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

34.1 Contemplar e incorporar las especificidades derivadas
de la afectacion de los menores por ER en la elaboracion
de la Estrategia de actuacion ante posibles Situaciones de
Riesgo en la Infancia.

2017 2017 DGFy PS

Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017 2018 2019 2020
partida

34.1 Incluir en la Estrategia de Actuacion ante posibles
Situaciones de Riesgo Social las especificidades de afectacion ND D D D D
de menores por ER.

ND: No disponible; D: Disponible
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COORDINACION
SOCIO-SANITARIA

Objetivo 35:

elaborar un protocolo de coordinacién socio-sanitaria en la atencion a las
personas que padecen una enfermedad rara y sus familiares.

Las enfermedades raras son enfermedades crénicas que generan en ocasiones importantes gra-
dos de discapacidad, esto hace que el problema de seguimiento sea mayor y no afecte solo a las
personas que padecen la enfermedad sino también a sus familias y a sus entornos mas cercanos. Esto
conlleva que a la hora de coordinar los cuidados sea extremadamente complejo, por ello cualquier
solucion debe abordar de forma integral la coordinacion de todos los recursos que precisan las per-
sonas que padecen estos problemas.

En el aflo 2006 se publicéd la Orden para la coordinacion de actuaciones relativas a la atencién
socio-sanitaria en el ambito territorial de la Comunidad Auténoma de la Regién de Murcia, en el
seno de la Comision Regional de Coordinacion Socio-sanitaria. Desde entonces se han creado varias
comisiones técnicas o grupos de trabajo especificos para el desarrollo de protocolos de coordinacion,
que son supervisados y aprobados por dicha Comisién Regional.

Un impulso adicional a la coordinacién socio-sanitaria requerida en el caso de las ER lo dio el Plan
de Salud 2010-2015 de la Regién de Murcia, que propuso potenciar la integracion social de los afec-
tados por una Enfermedad Rara, incluyendo los sectores educativos, laborales y servicios sociales, y
proporcionar una asistencia socio-sanitaria que garantizara la continuidad asistencial a las personas
afectadas, brindando respuestas adaptadas a sus necesidades.

En 2012 Consejeria de Sanidad y Politica Social constituy¢ una Comision Técnica de enferme-
dades raras en el marco de la Comisién Regional de Coordinacién para elaborar un Protocolo de
Atencion y Coordinacion Socio-sanitaria de las Enfermedades Raras. Fruto de dicho trabajo se iden-
tificaron los recursos sanitarios, sociales y educativos disponibles en la regién. Se establecieron las
lineas estratégicas que dicho protocolo debia contemplar, entre las que destacan la identificacion
de los profesionales implicados, definiendo el papel de cada uno, asi como los circuitos y flujos de
informacién para conseguir la mejor atencién socio-sanitaria posible.

Para coordinar los diferentes recursos existentes, en el periodo de vigencia del PIER se desarrollara
el Protocolo de Atencion y Coordinacion socio-sanitario de la atencion a las personas que padecen
una ER y sus familiares, en base a las experiencias previas del grupo de trabajo y a las necesidades de

Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia

119



Plan Integral de Enfermedades Raras de la Region de Murcia

usuarios y profesionales. En él se disefara la estructura de coordinacion. Se considera recomendable
tener en cuenta los siguientes puntos para la coordinacién socio-sanitaria de la atencion a las perso-
nas con ER y sus familiares:

e Dada la complejidad y cronicidad de las enfermedades raras, asi como la necesidad de
movilizar y coordinar multiples recursos (sanitarios, educativos o laborales y sociales) con el
minimo impacto sobre la calidad de vida de afectados y familiares se recomienda establecer
un equipo para la gestiéon de estos casos, conformado por profesionales de los ambitos
implicados que ya trabajan en cada area de salud.

e Atencion coordinada, complementaria y flexible entre los servicios sociales y sanitarios, y
otros sistemas intervinientes.

* Asistencia integral basada en las necesidades de la persona y su familia, para mejorar su
calidad de vida potenciando su autonomia a través de actuaciones que favorezcan la con-
tinuidad de los cuidados.

e Coordinacion de dispositivos administrativos protocolizados, &giles y eficientes.
e Descentralizacién de funciones clave en el acceso a los servicios.
e Planificacién conjunta intersectorial, redes de atencién. Acuerdos intersectoriales.

e Caracter comunitario, siendo capaz de otorgar prioridad al mantenimiento de las personas
en su entorno de vida habitual.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

35.1 Crear la Comision Técnica de Coordinacion Socio-
Sanitaria de ER dentro de la Comision Regional de 2017 2017 DGPIFAC
Coordinacion Socio-Sanitaria.

Comisién
Regional de
Coordinacion
Socio-sanitaria

35.2 Disefiar un marco juridico y administrativo de
coordinacion y asistencia socio-sanitaria en la Regién de 2017 2020
Murcia para la atencion a personas con ER y sus familiares.

35.3 Definir e identificar los servicios y recursos existentes

gue deben funcionar en coordinacion socio-sanitaria para

la atencion a las personas con ER y sus familiares (mapa 2017 2018
de recursos salud, servicios sociales, educaciéon, empleo,

entidades locales y tercer sector).

Comisién
Regional de
Coordinacion
Socio-Sanitaria

Comisién
Regional de
Coordinacion
Socio-Sanitaria

35.4 Elaborar el protocolo de coordinacién socio-sanitaria en
la atencion a las personas que padecen una enfermedad rara 2017 2018
y sus familiares, y establecer indicadores para su evaluacion.

35.5 Establecer acuerdos inter-institucionales operativos para
implementar el Protocolo de coordinacién socio-sanitaria en 2018 2019 DGPIFAC
la atencion a las ER y sus familiares.




Valor de

Indicadores de seguimiento it 2017

35.1 Comisién Técnica de Coordinacion Socio-Sanitaria de

R ND D D D D
35.2 Marco jurfidico y administrativo de coordinaciéon socio-

o l o ND D D D D
sanitaria para la atencién a personas con ER y sus familiares
35.3 Mapa de recursos actualizado y disponible. ND ND D D D

35.4 Protocolo de coordinacién socio-sanitaria para la
atencion a las personas con ERy sus familiares aprobado por ND ND D D D
la Comisién Regional de coordinacién socio-sanitaria.

35.5.1 Cobertura de implantacion del protocolo de
coordinacion para la atencion socio-sanitaria de las personas 0% 0% 33% 66% 100%
con enfermedades raras por area sanitaria.

35.5.2 Informe de evaluacion del protocolo de coordinacion

. o ., . ND ND ND ND D
socio-sanitario en la atencién a personas con ER y familiares.

35.5.3 Informe anual de la Comision Regional de

Coordinacion Socio-sanitaria sobre el establecimiento

de acuerdos inter-institucionales operativos en base a la ND ND D D D
estructura de coordinaciéon propuesta para la atencién a

personas con ER.

ND: No Disponible; D: Disponible

Objetivo 36:

mejorar la comunicaciéon entre profesionales y favorecer el trabajo en red
para el abordaje integral de las personas con enfermedades raras y sus
familiares.

Para que la coordinacion se realice de forma global, se hace imprescindible que los profesiona-
les de cada uno de los dmbitos compartan suficiente informacion, y disponer de informes médicos
estandarizados dirigidos al centro educativo o a los servicios sociales, que contemplen de forma sis-
tematica si una persona con una ER presentard o no determinadas dificultades (motoras, cognitivas,
sensoriales, afectivas, conductuales,...), las consecuencias de la enfermedad para valorar la necesidad
de productos de apoyo y de medidas de soporte para la movilidad y para funciones vitales, ademas
las necesidades de cuidados especiales (enfermeria, fisioterapia, salud mental, etc.). Esto facilitara
y agilizara la identificacién de las necesidades especificas para su evaluacion psicopedagégica o la
evaluacion de la discapacidad o dependencia.
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En el ambito educativo y laboral es necesario conocer si un alumno o alumna, trabajador o traba-
jadora, requiere una asistencia sanitaria especifica y continuada en su centro, o en su puesto de tra-
bajo, y contemplar la posibilidad de necesitar asistencia sanitaria urgente para prever los mecanismos
para proporcionarla. De la misma manera los profesionales sanitarios necesitan conocer los recursos
terapéuticos y de apoyo social que se estan proporcionando fuera del dmbito asistencial sanitario
para mejorar el plan de atencion.

Para el abordaje multidisciplinar y la adecuada comunicacién de informacién sobre cada caso
en un ambiente de confidencialidad y confianza, las experiencias previas llevadas a cabo en la
region destacan la importancia que tiene el contacto entre profesionales de las diferentes admi-
nistraciones (sesiones entre los equipos de diferentes sectores para discusién de casos, jornadas
informativas entre sectores, etc.). Favorecer desde las propias administraciones que los profesio-
nales que atiendan casos puedan disponer de herramientas suficientes, y de espacio y tiempo de
dedicacién especial para tal fin propiciara que se preste una atencién socio-sanitaria de calidad a
los afectados.

La adecuada gestion del conocimiento puede apoyarse ademas en el desarrollo de las Tecnologias
de la Informacién y Comunicacién (TICs) como instrumentos facilitadores de accesibilidad, equidad y
eficiencia. El “conocimiento en red” permite intercambiar informacién entre profesionales fisicamen-
te alejados, que atienden a personas afectadas por un mismo problema, lo que les permite adquirir
competencias expertas o coordinarse de una manera mas agil con otras administraciones. Sin em-
bargo, experiencias previas llevadas a cabo han encontrado ciertas dificultades para el desarrollo de
sistemas informéticos compartidos o comunes, siendo prioritario solventar también estos problemas
tecnolodgicos para asegurar el adecuado intercambio de informacién entre los profesionales de dife-
rentes administraciones.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion

36.1 Disefar informes estandarizados para compartir Comision
informacion relativa a una persona con una ER, su Regional de
o . . " 2018 2019 o
situacion y sus necesidades entre los dispositivos de Coordinacion
intervencion de los diferentes ambitos de actuacion. Socio-Sanitaria
Comision

36.2 Fomentar el trabajo en red, facilitando la
creacion de espacios inter-institucionales de encuentro 2018 2019
entre profesionales.

Regional de
Coordinacion
Socio-Sanitaria

36.3 Desarrollar una plataforma, en la que se Comisién
compartirad de forma segura la informacion necesaria Regional de
o 2018 2019 o
para asegurar una adecuada coordinacion de la Coordinacion
atencion. Socio-Sanitaria




Valor de
partida

Indicadores de seguimiento

36.1 Disefio de informes estandarizados para el
traspaso de informacion relativa a una persona con ND
una ER.

36.2 N° de sesiones entre los equipos de diferentes
sectores para discusion de casos y jornadas ND
informativas entre los sectores implicados.

36.3 Desarrollo de una plataforma para compartir de
forma segura la informacion necesaria para asegurar ND
una adecuada coordinacién de la atencion.

2017

ND

ND

ND

2018 2019

ND D
ND D
ND D

2020

ND: No Disponible; D: Disponible
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FORMACION

Objetivo 37:

aumentar el conocimiento sobre las enfermedades raras en la formacion
de grado de las carreras de ciencias de la salud, ciencias sociales y
educacion.

A nivel autonoémico se favorecera la inclusion curricular del cuerpo de conocimientos de las enfer-
medades raras en los distintos grados universitarios de las facultades de ciencias de la salud, ciencias
sociales y educacion. Para ello se mantendran reuniones con los decanatos para elaborar un continuo
formativo integrando el grado, postgrado y formaciéon continua en cada una de las &reas de la salud,
sociales y de la educacion.

En el dmbito universitario el objetivo se puede materializar con la incorporacién en las guias
docentes de los grados de las carreras universitarias de contenidos especificos sobre la atencién a
personas con enfermedades raras.

Unidad
Responsable

Linea de actuacion Inicio Fin

Decanatos Ciencias
de la Salud, Sociales y

37.1 Incrementar los contenidos docentes acerca de las ER Educacion
en los distintos grados universitarios de la Salud, ciencias 2018 2020 SMS-Desarrollo
sociales y educacion. Profesional
DGAD y CE
DGFy PS

Decanatos Ciencias de

37.2 Sensibilizar a los profesores y estudiantes en la Gl

; . . - o . SMS-Desarrollo

importancia de mejorar la atencién sanitaria, social y 2018 2020 Profesional

educativa y la investigacion en ER. DGAD y CE
DGFy PS
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Objetivo 38:

profundizar en la nocién y manejo de las enfermedades raras en la
formacion postgrado universitaria en los ambitos de la salud, social y
educativo y en la formacion sanitaria especializada (residencia).

Se incluirdn contenidos y cursos monograficos sobre las enfermedades raras en los programas de
master y doctorado en los diferentes ambitos.

Para fomentar el aprendizaje en el marco de la formacién sanitaria especializada de los centros
sanitarios (hospitales y centros de salud, fundamentalmente), se potenciaran actividades formativas
relacionados sobre las enfermedades raras en los planes transversales y especificos de las distintas
especialidades y troncos.

Unidad
Responsable

Linea de actuacion Inicio

DGPIFAC-CRFV
38.1 Incluir en la formacion transversal de los médicos

. . . o 2018 2020
internos residentes la materia de farmaco-vigilancia. SMS-Desarrollo
Profesional

_ Ministerio de Sanidad
38.2 Introducir en los programas docentes de
la formacion sanitaria especializada contenidos SMS-Desarrollo
. L . 2018 2020 .
relacionados con diagnéstico, tratamiento y Profesional

rehabilitacion de las ER. .
Jefaturas de Estudio

Decanatos facultades

Consejerias Salud;
2018 2020 Educacion , Juventud
y Deportes; Familia
e lgualdad de
Oportunidades

38.3 Incluir unidades didacticas sobre las enfermedades
raras en los programas de master y doctorado.

Objetivo 39:

fomentar la formacion continuada relacionada con las enfermedades raras
en los profesionales sanitarios, de educacion, de servicios sociales y en los
empleados publicos de las Administracion Local y Regional.

En la regién se han identificado ciertas necesidades de formacion de profesionales sanitarios que
atienden a personas con enfermedades raras, tanto en atencién primaria como en atencion hospi-



talaria referentes a la actualizacion de conocimientos que faciliten el diagnéstico y tratamiento de
estas personas. Asi mismo, se efectuaran acciones formativas en el dmbito sanitario (Plan Integrado
de formacioén continuada Sanitaria) para divulgar y favorecer la implementacién de protocolos y guias
de coordinacion de la asistencia sanitaria y socio-sanitaria (incluida la atencién temprana).

Se incluiran actividades de formacién especifica sobre el conocimiento de enfermedades raras y
Sus consecuencias, o la respuesta educativa adecuada, en el Plan Regional de Formacion del Profe-
sorado.

También se abarcara a través de la Escuela de Formacién e Innovacién de la Administracion Pu-
blica (EFIAP) la sensibilizacion y formaciéon de los empleados publicos de las Administracion Local y
Regional, incidiendo especialmente en los que trabajan en los temas de orientacion de empleo, dis-
capacidad o valoracién de la dependencia, pero sin olvidar otros colectivos como los responsables de
planificacion, obras publicas, parques y jardines, trafico y transporte, etc.

Las actividades formativas contemplaran diferentes aspectos (sanitarios, sociales, educativos, la-
borales) para que los profesionales reconozcan mejor las caracteristicas y limitaciones que las ER
suponen para las personas afectadas y sus familias de cara a su insercion social, educativa y laboral.

Asf mismo, para mejorar la respuesta a las personas con ER desde los servicios de atencion a
usuarios, en la Escuela de Formacion e Innovaciéon de la Administracion Publica (EFIAP) se aumentara
transversalmente (programa interadministrativo) el grado de sensibilizacion entre los profesionales
frente a estas enfermedades.

Otra linea de actuacion ird enfocada al desarrollo de actividades de sensibilizacion sobre las en-
fermedades raras, con la participacion de personal sanitario experto y de asociaciones de afectados,
en jornadas informativas que tendran lugar en diferentes ambitos (centros docentes, servicios so-
ciales, etc.) con el fin de fomentar la comunicaciéon entre colectivos, el intercambio de estandares,
procedimientos armonizados de coordinacién asistencial sanitaria y socio-sanitaria y gufas de buenas
practicas, etc. Se incidird en la rentabilidad de una buena coordinacion socio-sanitaria y en aspectos
especificos para favorecer el trabajo en red (coordinacion inter-institucional).

Se efectuardn también acciones formativas para divulgacion del plan en aquellas administracio-
nes e instituciones que lo precisen. Asi, los CDIAT y otros centros de tratamiento que no tengan un
caracter publico, pero que colaboren con este Plan y estén contemplados por los distintos protocolos
gue se desarrollen, deberan ser incluidos en los planes formativos que se vayan poniendo en marcha,
sea mediante su inclusién parcial dentro de los planes publicos, o a través de planes especificos o
convenios.

Unidad
Responsable

Linea de actuacion Inicio

39.1 Mantener las competencias basicas en DGPIFAC-CRFV
) o o 2017 2020 .
farmaco-vigilancia en el personal sanitario. SMS-Desarrollo Profesional

39.2 Iniciar y mantener formacién basica en el

o 2017 2020 SMS: CBCG, Desarrollo Profesional
PCN en el personal sanitario.
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Linea de actuacion

39.3 Actualizar las competencias en genética
basica en facultativos de atencion primaria 'y
especializada.

39.4 Actualizar las competencias (nucleares,
ortopedia infantil, neuro-pediatria,
adolescentes, genética médica y salud mental)
en ER en el personal sanitario.

39.5 Informar del documento gufa de la
asistencia sanitaria a las personas con ER.

39.6 Sensibilizar en ER a los profesionales que
trabajan en cuidados paliativos.

39.7 Actualizar en cuidados paliativos en ER
a los pediatras, médicos de familia y otros
sanitarios hospitalarios que atiendan una
poblacion con alta prevalencia con las ER.

39.8 Informar de los sistemas de informacion
y coordinacion de AT a los profesionales
implicados.

39.9 Incluir en las actividades formativas

pertinentes para los profesionales de los centros
privados colaboradores que forman parte de los

protocolos de AT (CDIAT,...).

39.10 Informar sobre aspectos basicos clinicos y

sanitarios de las enfermedades raras a personal
de centros educativos y servicios sociales.

39.11 Actualizar sobre la respuesta educativa al
alumnado con ER para personal docente.

39.12 Actualizar sobre la respuesta educativa al
alumnado con ER para personal no docente.

39.13 Actualizar en ER a los técnicos
valoradores de la situacién de dependencia/
discapacidad.

2018

2018

2018

2018

2019

2018

2017

2017

2017

2017

2018

2020

2020

2020

2020

2020

2020

2020

2020

2020

2020

2020

Unidad
Responsable

SMS: CBCG, Seccion Genética
Médica, Desarrollo Profesional

SMS: Seccién de Genética Médica;
Neuro-pediatria; Salud Mental;
Ortopedia infantil; Desarrollo
Profesional

SMS: Seccion de Genética Médica;
Desarrollo Profesional

SMS: Cuidados Paliativos; Seccién
de Genética Médica; Neuro-
pediatria; Desarrollo Profesional

SMS: Cuidados Paliativos; Seccion
de Genética Médica; Neuro-
pediatria; Desarrollo Profesional

Consejerias: Salud; Familia e
Igualdad de Oportunidades;
Educacion, Juventud y Deportes
EFIAP

Consejerfas: Educacion, Juventud
y Deportes; Familia e Igualdad de
Oportunidades, Salud; Empleo,
Universidades y Empresa

SMS
Consejerfas: Educacion, Juventud
y Deportes; Familia e Igualdad de
Oportunidades
EFIAP

Consejeria de Educacion, Juventud
y Deportes

Consejerfa de Educacion, Juventud
y Deportes

DGPV y PI
IMAS
EFIAP



Linea de actuacion

39.14 Formar en necesidades de autocuidado
de personas con ER a profesionales de servicios
sociales.

39.15 Sensibilizar y divulgar gufas de estilo de
atencion y buen trato a personas con ER.

39.16 Formar a los profesionales de ayuda
a domicilio y respiro familiar para mejorar la
calidad de la atencion a las personas con ER.

39.17 Sensibilizar a los profesionales implicados
de los ambitos educativo, social y sanitario sobre
el protocolo de coordinacion socio-sanitaria en
enfermedades raras y el uso de la plataforma
compartida.

39.18 Informar y debatir sobre el

Plan estratégico de ER y las necesidades y
limitaciones de las personas con ER y sus
familias (calidad de vida).

2018

2018

2018

2019

2017

2020

2020

2020

2020

2020

Unidad
Responsable

EFIAP
FEDER

EFIAP
FEDER
EELL: Cartagena, Murcia, Yecla

EFIAP
EELL Cartagena

DGPIFAC-Unidad de Coordinacion
socio-sanitaria
Consejerfas: Educacion, Juventud
y Deportes; Familia e Igualdad de
Oportunidades; Salud; Empleo,
Universidades y Empresa

DGPIFAC- Consejeria Salud
DGF y PS- Consejeria Familia e
Igualdad de Oportunidades
Consejerfa de Educacion, Juventud
y Deportes
EFIAP
SMS-Desarrollo Profesional

Valor de

Indicadores de seguimiento

% de actividades formativas ejecutadas
respecto a las programadas por afio en
formacion continuada.

Realizacion de jornadas.

Elaboracion de guia/acuerdo de formacion
en ER en grado y postgrado.

partida

ND

ND

ND

2017

ND

2018 2019

50% de las 60% de 70% de 80% de
previstas idem idem idem
Una
Al menos :
. conjunta
una sectorial Al menos
L Al menos Tres
(educacion. una ; .
. . una sectorial sectoriales
sanidad, conjunta
: en todo el
social) .
periodo

Disponible Disponible Disponible

en tres
ambitos

en dos
ambitos

en un
ambito

ND: No Disponible
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INVESTIGACION

Objetivo 40:

potenciar proyectos de investigacion encaminados a mejorar el diagnéstico
de enfermedades raras.

Se proponen diferentes lineas de actuacion para explorar la asociacion de determinadas enferme-
dades con alteraciones genéticas, buscar nuevas dianas terapéuticas, o valorar la utilidad de técnicas
diagndsticas novedosas para el diagnostico en la practica clinica.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio Fin

40.1 Valorar el andlisis del cariotipo vs aCGH para el control de

. . 4 . 2017 2020 SMS-IMIB
células mesenquimales utilizadas en terapia celular.
40.2 Fstud|ar la asociacion gntre mutacllones‘ desmlos.omlcaé 2017 2019 SMS-IMIB
germinales, causantes de miocardiopatia arritmogénica y cancer.
40.3 C,ara-cten;ar fe_znolt|_|0|ca y genotipicamente la Displasia 2017 2019 SMS-IMIB
Ectodérmica Hipohidrotica.
49.4 Egtud|ar Ia’s m.utaoones en el gen EDA en la poblacion con 2017 2019 SMS-IMIB
Displasia Ectodérmica.
40.5 Caracten.zar.cllnlca y mo.ltlecularmente las Enfermedades 2017 2019 SMS-IMIB
Renales Hereditarias en la region.
40.§ Estudiar mutaciones del gen .I-,lMBS, responsables de PAI, en 2017 2019 SMS-IMIB
carcinoma hepatocelular en la regién.
40.7 Estudiar la asociacion de nuevos genes al Sindrome de PTEN- 2017 2019 SMS-IMIB

tumores hamartomatosos.
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Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion

40.8 Aplicar la secuenciacion masiva (NGS) en el estudio genético

de la Displasia Ectodérmica. 2017 2019 SMS-IMIB

40.9 Aplicar la NGS para el estudio de la discapacidad intelectual y

p o 2017 2019 SMS-IMIB
anomalias congénitas.

40.10 Evaluar el uso de agonistas de los receptores de
trombopoyetina en pacientes adultos con trombocitopenia inmune 2017 2019 SMS-IMIB
primaria en Espana.

40.11 Estudiar la variabilidad interindividual de los niveles

plasmaticos de FXI. 2017 2020 SMS-IMIB

40.12 Identificar los aspectos clinicos que conducen a la toma de

. - . S 2017 2020 SMS-IMIB
decisiones terapéuticas en pacientes con mielofibrosis.

Valor de

. 2017 2018 2019 2020
partida

Indicadores de seguimiento

40.1-40.12 Numero de articulos publicados. ND D D D D

ND: No disponible; D: Disponible

Objetivo 41:

potenciar la realizacion de estudios de investigacion relacionados con la
mejora en el tratamiento de las enfermedades raras.

Los tratamientos de enfermedades poco frecuentes se encuentran muy vinculados al desarrollo
de Medicamentos Huérfanos, pero el desarrollo de estos farmacos presenta poco interés comercial
debido al escaso numero de pacientes de cada una de las patologias. Por este motivo, debemos
establecer los mecanismos que faciliten la puesta en marcha de Ensayos Clinicos con Medicamentos
gue hagan atractivo, para la industria farmacéutica, la realizacion de estos ensayos en nuestra Comu-
nidad. De esta forma, también estaremos facilitando el acceso a tratamientos con medicamentos en
fase de investigacion a pacientes de la Regién de Murcia.



Por otro lado, la disponibilidad de una plataforma inter-institucional para el registro de las necesi-
dades y las medidas adoptadas (tratamientos farmacolégicos y otros abordajes terapéuticos) permiti-
ra potenciar nuevas lineas de investigacion en la Region de Murcia.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion Inicio

41.1 Desarrollo de legislacion autondmica que facilite
la realizaciéon de Ensayos Clinicos con Medicamentos 2017 2017 Consejeria de Salud
Huérfanos

41.2 Creacion del Comité Etico de Investigacion con

isaemarios oglens 2017 2017 Consejerfa de Salud

41.3 Fomento de la realizacion de Ensayos Clinicos con SMS-Consejeria de

2017 2020

medicamentos huérfanos. Salud

41.4 Fomento de la realizacion de Estudios Post- SMS-Consejeria de
o . ) 2017 2020

autorizacion con medicamentos huérfanos Salud

41.5 Promover lineas de investigacion para el desarrollo de

nuevos abordajes en la atencion temprana, y otros ambitos Consejerfas
., . . 2017 2020 o

o evaluacién del impacto de las medidas adoptadas en implicadas*

ninos con enfermedades raras.

* Familia e Igualdad de Oportunidades; Salud; Educacién, Juventud y Deportes; Universidad de Murcia

Valor de

Indicadores de seguimiento : 2017
partida

41.1-41.3 Ndmero de Ensayos Clinicos con Medicamentos
Huérfanos.

18 19 22 25 27

41.4 Naimero de EPAs con Medicamentos Huérfanos. 18 20 23 25 27

41.5 NUmero de estudios relacionados con la atencion
temprana a nifios con una ER.
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Objetivo 42:

desarrollar lineas de investigacion en relaciéon con la epidemiologia de las
enfermedades raras.

El poder determinar los factores de riesgo medioambientales que puedan favorecer la aparicién
de estas enfermedades, asi como poder evaluar la calidad de vida de los pacientes afectados de en-
fermedades raras mediante el uso de indicadores estandarizados que permitan la comparacién con
otras enfermedades mas incidentes o prevalentes pero no tan incapacitantes nos va a permitir evitar
estos factores y mejorar la calidad de vida de los pacientes.

Unidad
Responsable

Lineas de Actuacion

42.1 Estudio epidemiolégico de letalidad/supervivencia de 2017 2020 DGPIFAC
algunas enfermedades raras seleccionadas. DGSPA

42.2 Investigacion epidemioldgica e identificacion de
factores de riesgo medioambientales causantes de 2017 2020 DGAS-SMS
malformaciones congénitas.

42.3 Explorar la introduccién de herramientas de
evaluacion de la calidad de vida relacionada con la salud 2017 2020 DGPIFAC
de los afectados por ER.

42 .4 Estudio de prevalencia de ER en salud mental en

. Py o 2017 2020 DGAS-SMS
base a un sistema de codificacién unico.
42.5 Ihvest|gaC|on e.n mejora (je .costes ng cgantn‘lcables 2017 2018 DGAS-SMS
por asistencia en cuidados paliativos pediatricos.
42.6 Estudio de ER de base genética con efecto fundador 2017 2020 SMS-IMIB

en la region.

Valor de

Indicadores de seguimiento . 2017 2018 2019 2020
partida

42.1 Publicacién del estudio letalidad/supervivencia. 0 0 0 0 1

42.2 Publicacion del estudio factores de riesgo
medioambientales.



Valor de

Indicadores de seguimiento . 2017 2018 2019 2020
partida

42 .3 Publicacion de informe sobre calidad de vida. 0 0 0 0 1

42 .4 Publicacion del estudio prevalencia ER mentales. 0 0 0 0 1

42.5 Publicacion del estudio sobre costes cuidados
pediatricos paliativos.

42.6 Publicacion de estudio de ER de base genética con
efecto fundador en la regién.
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SEGUIMIENTO
Y EVALUACION







El Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia se formula con un horizonte
temporal situado en el afio 2020 y esta orientado a la mejora continua de la atenciéon a los ciuda-
danos afectados por alguna enfermedad rara para incrementar su calidad de vida. Incluye el se-
guimiento continuado del mismo, como uno de sus instrumentos clave, que generara informacion
de los procesos previstos y de los resultados alcanzados durante su periodo de vigencia, lo que
permitira convertirlo en un instrumento de gestién actualizado y dinamico.

La meta Ultima del PIER es mejorar la calidad de vida de las personas afectadas por una ER. Sin
embargo evaluar de una manera objetiva, cuantificada, el impacto del conjunto de actividades del
PIER es una tarea compleja. Se contempla en el Plan la realizaciéon de estudios que orienten sobre
la calidad de vida de los afectados, sirviéndose para ello del Sistema de Informacién de las Enfer-
medades Raras de la Region de Murcia, pero también se han expuesto las limitaciones actuales de
estos sistemas de informacién. Es por esta razén que el PIER plantea para cada linea estratégica
una serie de actuaciones en cada objetivo. Actuaciones y objetivos han sido traducidos en indica-
dores cuantificables que permitirdn conocer el grado de avance de las lineas y potenciar aquellas
actuaciones que lo requieran.

La complejidad de las actuaciones a realizar en el marco de este plan, asi como la variedad de
organismos implicados en su implementacion y la necesidad de coordinacién con otros planes, pro-
gramas y actuaciones de ambito autonémico, estatal e internacional, justifica el establecimiento de
una estructura para la evaluacién y seguimiento que asegure la adopcion de las medidas necesarias
para el cumplimiento del mismo. Dicha estructura funcional esta constituida por una Comision de
Direccion una Comisién Técnica, los responsables de las lineas estratégicas y el Servicio de Planifi-
cacion y Financiaciéon Sanitaria.

La Comisién de Direccion del Plan Integral de Enfermedades Raras es el érgano de direccién
maximo rango, que recibira informacion sobre el grado de cumplimiento en cada linea estratégica
y aprobara en caso necesario los cambios de sus contenidos propuestos desde la Comisiéon Técnica
o desde las diferentes Consejerias. Se reunird al menos con caracter anual y en ella se integraran
los drganos directivos implicados en su puesta en marcha.
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COMISION DE DIRECCION

+ Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencion al Ciudada-
no de la Consejeria de Salud

» Direccion General de Asistencia Sanitaria del Servicio Murciano de Salud

» Consejeria de Educacién, Juventud y Deportes.

« Consejeria de Familia y e Igualdad de Oportunidades.

La Comision Técnica para seguimiento y evaluacion del plan, realizara el seguimiento global del
plan y la evaluacion de sus objetivos y actuaciones, mediante las herramientas que se consideren ne-
cesarias, proponiendo a la Comision de Direccién los cambios y ajustes que considere oportunos. Esta
comision tendrd caracter interdepartamental y estara formada por los representantes de las unidades
organicas que la integran que, a su vez, seran los responsable de cada una de las lineas estratégicas
definidas. La comision podra invitar los componentes que se consideren oportunos. Se reunira al
menos con caracter anual y sus funciones se centraran en:

o Impulsar la ejecucion del plan.

o Coordinar la ejecucion del plan con otras estrategias y planes autonémicos, estatales e inter-
nacionales, relacionados con las lineas estratégicas del PIER.

o Aprobar los documentos de evaluacién del plan.

COMISION TECNICA

Lineas estratégicas Unidad organica responsable

Epidemioloaia Direccion General de Planificacion, Investigacion,
P 9 Farmacia y Atencién al Ciudadano. Consejeria de Salud.

Informacién Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud

Prevencion, deteccion . ., . . o - )
' L Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud
precoz y diagnéstico

Asistencia Sanitaria Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud.
Recursos terapéuticos Direccién General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud.

Direccion General de Atencién a la Diversidad y Calidad Educativa.

Ed i6 i i
ucacion Consejerfa de Educacion, Juventud y Deportes.

Direccién General de Familia y Politicas Sociales.

Servicios Sociales Consejerfa de Familia e Igualdad de Oportunidades.

Direccion General de Planificacion, Investigacion,

Investigacion ) ) . .
vestigad Farmacia y Atencién al Ciudadano. Consejerfa de Salud.

Formacion Direccion General de Recursos Humanos. Servicio Murciano de Salud.

Direccion General de Planificacion, Investigacion,

Coordinacion socio-sanitaria : - . .
Farmacia y Atencion al Ciudadano. Consejerfa de Salud.




Las unidades organicas responsables de cada linea estratégica asumiran su puesta en marcha,
ya sea por si solas o en colaboracién con otras unidades organicas o administrativas. Designaran un
responsable de cada linea estratégica que, a los efectos de este Plan, actuara en su representacion y
se integrard como miembro nato de la Comisién Técnica. Sus funciones son las siguientes:

o Ejecutar las actuaciones oportunas para el logro de los objetivos coordinandose con los agen-
tes implicados.

o Proponer a la Comisién Técnica los ajustes necesarios para la consecucion de los objetivos de
la linea estratégica.

o Aportar la informaciéon necesaria para la evaluacion.

o Incorporar las actividades previstas en los Contratos de Gestion anuales formalizados por los
diferentes organismos implicados (SMS, IMAS, EELL, etc.).

La evaluaciéon y seguimiento se apoya en el Servicio de Planificacion y Financiacién Sanitaria de
la Direccién General de Planificacién, Investigacion, Farmacia y Atencion al Ciudadano, que actuara
como secretaria de la Comision Técnica y recabard anualmente informacion sobre el cumplimiento
de los objetivos e indicadores establecidos en cada linea estratégica a través de los responsables
designados y elaborara un informe anual de seguimiento. Tras la finalizacion del periodo de vigencia
del plan, elaborard una memoria final, que especifique los logros alcanzados de manera global. La
evaluacion del plan serd aportada a la Comisién Técnica para que proponga las medidas oportunas
a la Comisién de Direccion.
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Real Decreto 477/2014, de 13 de junio, por el que se regula la autorizacion de medicamentos de
terapia avanzada de fabricacion no industrial (BOE ndim. 144, de 14 de junio).

Real Decreto 1616/2009, de 26 de octubre, por el que se regulan los productos sanitarios implanta-
bles activos (BOE num. 268, de 6 de noviembre).

Directiva 93/42/CEE del Consejo, de 14 de junio de 1993, relativa a los productos sanitarios (DO L
169 de 12.7.1993, pp. 1-43).

Real Decreto 1591/2009, de 16 de octubre, por el que se regulan los productos sanitarios (BOE ndim.
268, de 6 de noviembre).

Directiva 98/79/CE del Parlamento Europeo y del Consejo de 27 de octubre de 1998 sobre productos
sanitarios para diagnostico in vitro (DO L 331, de 7.12.1998, p.1-37).

Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia

149


http://www.msps.es/organizacion/sns/planCalidadSNS/pdf/01-Cuidados_Paliativos_Pediatricos_SNS.pdf
http://www.msps.es/organizacion/sns/planCalidadSNS/pdf/01-Cuidados_Paliativos_Pediatricos_SNS.pdf
http://eur-lex.europa.eu/legal-content/ES/AUTO/?uri=celex:31990L0385
http://eur-lex.europa.eu/legal-content/ES/AUTO/?uri=celex:31993L0042

Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia

Real Decreto 1662/2000, de 29 de septiembre, sobre productos sanitarios para diagnéstico “in vitro”
(BOE num. 235, de 30 de septiembre de 2000).

Orden SSI/1329/2014, de 22 de julio, por la que se modifican la cartera comun suplementaria de
prestacion con productos dietéticos y las bases para la inclusion de los alimentos dietéticos para
usos médicos especiales en la oferta de productos dietéticos del Sistema Nacional de Salud y para
el establecimiento de los importes maximos de financiacion (BOE num. 180, de 25 de julio).

Instruccion n® 4/2012, de 12 de julio, de la Direccién Gerencia del Servicio Murciano de Salud, por la
que se establece el procedimientos a sequir para facilitar la prestacién de productos dietéticos en
el ambito del sistema sanitario publico de la Regién de Murcia (BORM num. 171, de 25 de julio).

Instruccion n® 9/2014, de 23 de diciembre, de la Direccién Gerencia del Servicio Murciano de Salud,
por la que se establece el procedimiento a seguir para facilitar la prestacién con productos dieto-
terdpicos a pacientes con patologias de especial seguimiento en el &mbito del sistema sanitario
publico de la Region de Murcia (BORM ndm. 105, de 2 de enero de 2015).

Orden de 20 de mayo de 2015, de la Consejeria de Sanidad y Politica Social, por la que se establecen
las normas reguladoras de las ayudas del Servicio Murciano de Salud, a personas afectadas de
errores innatos del metabolismo de especial seguimiento (BORM ndm. 126, de 3 de junio).

Federacion Estatal de Asociaciones de Profesionales de Atencion Temprana (GAT) Libro blanco de
Atencion Temprana. Madrid: Real Patronato sobre Discapacidad. Ministerio de Trabajo y Asuntos
Sociales; 2000 [acceso 1 de diciembre de 2016]. Disponible en: http://www.gat-atenciontempra-
na.org/

Orden de 24 de noviembre de 2006, de la Consejeria de Educacion y Cultura por la que se dictan
instrucciones sobre el funcionamiento de los Equipos de Orientacion Educativa y Psicopedagdgica
(BORM num. 295, 23 de diciembre).

Orden de 24 de marzo 2015, de la Consejeria de Educacién, Cultura y Universidades por la que se
crea el Equipo de Orientacion Educativa y Psicopedagdgica Especifico de Dificultades Especificas
del Aprendizaje y TDAH (BORM num. 80 de 9 de aburil)

Ley Organica 2/2006, de 3 de mayo, de Educacién (BOE num. 106, de 4 de mayo).Texto consolidado.
Ultima modificacion: 29 de julio de 2015.

Decreto n° 359/2009, de 30 de octubre, por el que se establece y regula la respuesta educativa a la
diversidad del alumnado en la Comunidad Auténoma de la Regién de Murcia (BORM num. 254,
3 de noviembre).

Orden de 23 de mayo de 2012, de la Consejeria de Educacién, Formacion y Empleo, y de la Conse-
jeria de Sanidad y Politica Social por la que se establece y regula la Atencién Educativa al alum-
nado enfermo escolarizado en Centros Docentes Publicos y Privados concertados de la Regién de
Murcia y se crea el Equipo de Atencion Educativa Hospitalaria y domiciliaria (BORM num. 131, de
7 de junio).

Resolucién de la Direccién General de Innovacion Educativa y Atencion a la Diversidad, por la que se
dan instrucciones para el desarrollo del Programa experimental de Atenciéon Sanitaria Especializa-
da en horario escolar dirigido al alumnado que precise cuidados sanitarios especializados y conti-
nuados en la Comunidad Auténoma de la Region de Murcia, para el curso académico 2015-2016
(BORM num. 249, de 28 de octubre).


http://www.gat-atenciontemprana.org/
http://www.gat-atenciontemprana.org/

Resolucion de 15 de junio de 2015, de la Direccién General de Calidad Educativa, Innovacion y Aten-
cion a la Diversidad, por la que se establece el alumnado destinatario de los planes de trabajo
individualizados y orientaciones para su elaboracion (BORM num. 143, de 24 de junio).

Ley 39/2006, de 14 de diciembre, de Promocién de la Autonomia Personal y Atencién a las personas
en situacion de dependencia (BOE nim. 299, de 15 de diciembre).Texto consolidado: ultima mo-
dificacién: 30 de octubre de 2015.

Ley 3/2003, de 10 de abril, del Sistema de Servicios Sociales de la Region de Murcia (BORM num. 99,
de 2 de mayo).

Centros de Referencia Estatales (CRE). Madrid: Instituto de Mayores y Servicios Sociales. Ministerio de
Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad; 2015 [accedido 1 de diciembre de 2016]. Disponible en:

http://www.dependencia.imserso.es/imserso_01/centros/cre/centros_referencia_funcionamiento/
index.htm

Centro de Referencia Estatal de Enfermedades Raras. Burgos: Instituto de Mayores y Servicios Socia-
les. Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad; 2015 [accedido 1 de diciembre de 2016].
Disponible en: http://www.creenfermedadesraras.es/creer_01/index.htm

Real Decreto 751/2014, de 5 de septiembre, por el que se aprueba la Estrategia Espafiola de Acti-
vacion del Empleo 2014-2016 (BOE num. 231, de 23 de septiembre), que deroga la Estrategia
Espanola de Empleo 2012-2014, aprobada por Real Decreto 1542/2011, de 31 de octubre (BOE
num. 279, de 19 de noviembre).

Resolucién de 4 de febrero de 2010, de la Secretaria General de Politica Social y Consumo, por la que
se publica el Acuerdo del Consejo Territorial del Sistema para la Autonomia y Atencién a la De-
pendencia, en materia de érganos y procedimientos de valoracion de la situacién de dependencia
(BOE nim. 62, de 12 de marzo).

Oficina Regional de Informacién y Asesoramiento a Personas con Discapacidad (ORIAD). Murcia: Co-
munidad Auténoma de la Regién de Murcia; 2011 [accedido 1 de diciembre de 2016]. Disponible
en: https://www.carm.es/web/pagina?IDCONTENIDO=2885&RASTRO=c179$m&IDTIPO=221

Orden de 9 de abril de 2007, de la Consejeria de Trabajo y Politica Social, por la que se crea la Oficina
Regional de Informacién y Atencién a la Dependencia y a la Discapacidad (BORM num. 103 de 7
de julio de 2007)

| Plan Nacional de Accesibilidad 2004-2012. Madrid: Instituto de Mayores y Servicios Sociales. Mi-
nisterio de Trabajo y Asuntos Sociales; 2013 [accedido 1 de diciembre de 2016]. Disponible en:

http://femp.femp.es/files/566-308-archivo/IPLANNACIONALACCESIBLIDAD2004_2012[1].pdf

Estrategia de Ciudad Murcia 2020. Murcia: Ayuntamiento de Murcia; 2015 [accedido 1 de diciembre
de 2016]. Disponible en: http://www.estrategiamurcia.es/

Ley 4/2016, de 15 de abril, de regulacién de los procedimientos de emergencia ciudadana en la Ad-
ministracion de la Region de Murcia. (BORM num. 126, de 25 de mayo de 2016).

Ley 16/2003, de 28 de mayo, de cohesion y calidad del Sistema Nacional de Salud. (BOE nim. 128,
de 29 de mayo). Texto consolidado. Ultima modificacién 15 de agosto de 2016.
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Libro Blanco de Coordinacion Socio-sanitaria. Madrid: Ministerio de Sanidad, Politica Social e Igual-
dad; 2011 [accedido 1 de diciembre de 2016]. Disponible en:

https://www.msssi.gob.es/novedades/docs/Libro_Blanco_CCS_15_12_11.pdf

Orden de 2 de marzo de 2006, conjunta, de las Consejerias de Sanidad y de Trabajo y Politica Social,
para la coordinacion de actuaciones relativas a la atencién socio-sanitaria en el ambito territorial
de la Comunidad Auténoma de la Regién de Murcia (BORM num. 67, de 22 de Marzo de 2006).

Protocolo de Coordinacion Socio-sanitaria en la Atencion a las personas con Trastorno Mental Grave
y/o Drogodependencia (TMG_D). Murcia: Comision Regional de Coordinacién Socio-sanitaria.
Comunidad Auténoma Regiéon de Murcia y Fondo Social Europeo; 2016 [accedido 1 de diciem-
bre de 2016]. Disponible en: https:/Awww.carm.es/web/pagina?IDCONTENIDO=6413&IDTIP-
O=100&RASTRO=c890%m

Proyecto INCA. Horizon 2020 - EU Framework Programme for Research and Innovation & European
Innovation Partnership on Active and Healthy Ageing (EIP on AHA). Directorate-General for Health
and Food Safety. European Comission [accedido 1 de diciembre de 2016]. Disponible en: http://
www.in3ca.eu/?page_id=60&lang=es
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acGH (microarrays de CGH). Técnica de Hibridacion Gendmica Comparativa en formato de microarrays.
ACNEAE. Alumnos con Necesidades Especificas de Apoyo Educativo.

ADN. Acido desoxirribonucleico.

AEMPS. Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos Sanitarios.

AL. Maestro de Audicién y Lenguaje.

AP. Atencion Primaria.

APVP. Afios Potenciales de Vida Perdidos.

AT. Atencion Temprana.

ATE. Auxiliar Técnico Educativo.

BVD. Baremo de Valoracion de los Grados de y niveles de Dependencia.

CBGC. Centro de Bioquimica y Genética Clinica.

CDIAT. Centro de Desarrollo Infantil y Atencién Temprana.

Cf-DNA. ADN Fetal Libre en Sangre Materna.

CFVRM. Centro de Farmacovigilancia de la Regién de Murcia.

CIBERER. Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras.
CIE-10. Clasificacion internacional de enfermedades, décima version.

CIEO-3 Clasificacion Internacional de Enfermedades para Oncologia. Version 3.
CISNS. Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud.

CMBD-AH. Conjunto Minimo de Datos Basicos al Alta Hospitalaria.

CRE. Centro de Referencia Estatal.

CREER. Centro de Referencia Estatal de Enfermedades Raras.

CRFT. Comision Regional de Farmacia y Terapéutica.

CSM. Centros de Salud Mental.

CSUR. Centros, Servicios y Unidades de Referencia del Sistema Nacional de Salud.
DGAS. Direccion General de Asistencia Sanitaria. Servicio Murciano de Salud.
DGCE. Direccién General de Centros Educativos. Consejeria de Educacion, Juventud y Deportes.

DGF y PS. Direccién General de Familia y Politicas Sociales. Consejeria de Familia e Igualdad de Opor-
tunidades.
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DGAD y CE. Direccion General de Atencién a la Diversidad y Calidad Educativa. Consejeria de Edu-
cacioén, Juventud y Deportes.

DGFP y ERE. Direccion General de Formacion Profesional y Ensefianzas de Régimen Especial. Conse-
jeria de Educacion, Juventud y Deportes.

DGPE y RRHH. Direccion General de Planificacion Educativa y Recursos Humanos. Consejeria de Edu-
cacioén, Juventud y Deportes.

DGPV y PI. Direccion General de Pensiones, Valoracion y Programas de Inclusion. Consejeria de Fami-
lia e Igualdad de Oportunidades.

DGIPT. Direccion General de Informatica, Patrimonio y Telecomunicaciones. Consejeria de Hacienda
y Administraciones Publicas.

DGPIFAC. Direccion General de Planificacion, Investigacion, Farmacia y Atencién al Ciudadano. Con-
sejeria de Salud.

DGSPA. Direccion General de Salud Publica y Adicciones. Consejeria de Salud.

DGUI. Direccion General de Universidades e Investigacion. Consejeria de Empleo, Universidades y
Empresa.

EAEHD. Equipo de Atencion Educativa Hospitalaria y Domiciliaria.

ECEMC. Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones Congénitas.

EELL. Entidades Locales.

EPIAP. Escuela de Formacion e Innovacion de la Administracion Publica.

EIM. Errores Innatos del Metabolismo.

EMA. Agencia Europea de Medicamentos (European Medicines Agency).
ENAC. Entidad Nacional de Acreditacion.

EOEP. Equipos de Orientacion Educativa y Psicopedagdgica.

ER. Enfermedad/es Rara/s.

ERN. Red Europea de Enfermedades Raras (European Reference Networks).
EUROPLAN. Proyecto Europeo para el Desarrollo de Planes Nacionales para las Enfermedades Raras.
EURORDIS. Organizacion Europea de Enfermedades Raras.

EVE. Escala de Valoracion Especifica.

FEDER. Federacién Espafnola de Enfermedades Raras.

HCE. Historia Clinica Electroénica.

HCU Virgen de la Arrixaca. Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca.
IIER. Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras.

ILE. Interrupcion Legal del Embarazo.

IMAS. Instituto Murciano de Accién Social.

IMSERSO. Instituto de Mayores y Servicios Sociales.

INCA Introduccién Inclusiva al Cuidado Integral.

IRDIRC. Consorcio Internacional de Enfermedades Raras.

ISCIII. Instituto de Salud Carlos Il

LCHAD o LCHADD. Deficiencia de 3-hidroxi-acil-coenzima A-deshidrogenasa de cadena larga.



LOE. Ley Orgéanica de Educacion.

MCAD o MCADD. Deficiencia de acil-coenzima A-deshidrogenasa de cadena media.
MERS. Medicamentos Sujetos a Evaluacién de Resultados en Salud.

MH. Medicamentos Huérfanos.

MSSSI. Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad.

NACER. Servicio de Acompafamiento en torno al Nacimiento.

NCF. Normas de Correcta Fabricacion.

NGS. La secuenciacién masiva de ADN o secuenciacion de nueva generacion (Next Generation Se-
guencing).

NNE. Necesidades Educativas Especiales

OMI-AP. Programa de gestién de los profesionales sanitarios de atencién primaria.
ORIAD. Oficina Regional de Informacién y Asesoramiento a Personas con Discapacidad.
ORPHANET. Portal de informacién de Enfermedades Raras y Medicamentos Huérfanos.
PANA. Programa de Atencién al Nifio y al Adolescente en la Region de Murcia.

PcD. Personas con Discapacidad.

PCN. Programa de Cribado Neonatal de las Enfermedades Endocrino-Metabdlicas.
PIAM. Plan Integral de Atencion a la Mujer en la Regién de Murcia.

PIER. Plan Integral de Enfermedades Raras.

Plumier XXI. Aplicacién de gestion de centros educativos en la Regién de Murcia.

PROPOSITUS. Hoja informativa publicada por el grupo ECEMC destinada a profesionales sanitarios (y
las familias de los pacientes afectados) algunos aspectos importantes relacionados con las malforma-
ciones y otros defectos congénitos.

Proyecto RARECARE. Proyecto de Vigilancia de los Canceres Raros en Europa.
PT. Maestro de Pedagogia Terapéutica.

PTI. Plan de Trabajo Individualizado.

PTTP. Patologias, Técnicas, Tecnologias y Procedimientos.

RAM. Reaccion Adversa a un Medicamento.

Red TerCel. Red de Terapia Celular.

REpIER. Red Epidemiolégica de Investigacion en Enfermedades Raras.
RETICS. Redes Tematicas de Investigacion Cooperativa en Salud.
RHA. Reproduccién Humana Asistida.

RHB. Rehabilitacion.

RN. Recién Nacido.

SAED. Servicio de Apoyo Educativo Domiciliario.

SDGTI. Subdireccién General de Tecnologias de la informacion. Servicio Murciano de Salud. Conse-
jeria de Salud.

SELENE. Plataforma de gestion asistencial e historia clinica electrénica en asistencia sanitaria espe-
cializada.

SIER RM. Sistema de Informacion sobre Enfermedades Raras de la Region de Murcia.
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SIO ER. Servicio de Orientacién e Informacion sobre Enfermedades Raras.

SITE. Servicio de Informacién Telefénica para la Embarazada.

SITTE. Servicio de Informacién Telefénica sobre Teratbgenos Esparol.

SMART CITY. Proyecto Europeo Ciudad Inteligente.

SMS. Servicio Murciano de Salud.

SNS. Sistema Nacional de Salud

SoMoS+. Pagina web interna propia del Servicio Murciano de Salud.

SpainRDR. La Red Espafola de Registros de Enfermedades Raras para la Investigacion.
TIC. Tecnologia de la Informacién y Comunicacion.

TMR. Tumor Maligno Raro.

UE. Unién Europea.
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