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Prólogo 

La presente Estrategia en Enfermedades Raras se enmarca dentro del
Plan de Calidad del Sistema Nacional de Salud (SNS), entre cuyos objeti-
vos se incluye mejorar la atención de las personas con enfermedades raras
y sus familias.

Las enfermedades raras (ER) aunque de prevalencia baja,  son potencial-
mente mortales o debilitantes a largo plazo, es por esto que constituyen
una prioridad en la política de salud del Ministerio de Sanidad y Política
Social.

Dadas las características de alta complejidad y baja prevalencia, estas en-
fermedades precisan ser tratadas desde un enfoque global, con una clara
coordinación de las actuaciones en los niveles nacionales, regionales y lo-
cales, así como cooperación en la investigación, diagnóstico, tratamiento y
difusión de conocimientos y recursos sobre las mismas. Asimismo y debido
a la importante carga social de las enfermedades raras, el abordaje en esta
Estrategia de la atención social que precisan estas patologías ha sido fun-
damental.

Con esta iniciativa el Gobierno de España quiere articular una respuesta
factible y adecuada a las personas afectadas por ER, objetivo para el cual
el trabajo conjunto de todos los agentes implicados ha sido fundamental.
La Estrategia en Enfermedades Raras del SNS representa el consenso en-
tre el Ministerio de Sanidad y Política Social, Ministerio de Ciencia e Inno-
vación, Comunidades Autónomas, asociaciones de pacientes, sociedades
científicas y personas expertas. 

Esta Estrategia recoge 7 líneas de actuación, tales como, la prevención y
detección precoz de enfermedades raras, la atención sanitaria y sociosani-
taria, el impulso a la investigación, formación e información a profesiona-
les y personas afectadas y sus familias. 

Un abordaje riguroso de cualquier enfermedad rara necesita un conjunto
de actuaciones, que establezcan criterios contrastados y consensuados, so-
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bre las pautas a seguir en cualquiera de las líneas estratégicas menciona-
das, para conseguir una mejor eficacia y calidad en el abordaje de estas pa-
tologías en todos los servicios de salud que integran el sistema sanitario es-
pañol.

El documento establece un conjunto de objetivos y recomendaciones, que
contribuyan a mejorar la calidad de las intervenciones y resultados de los
servicios y de la atención sanitaria, en relación con las ER. A su vez, están
basados en la información y evidencia científica disponible, la excelencia
clínica y la equidad, y proponen acciones de forma realista en función de los
recursos disponibles y del ámbito de las competencias de las Comunidades
Autónomas.

Con esta iniciativa, profesionales y pacientes disponen de un instrumento
de gran utilidad para la mejora de la salud y calidad de vida de las personas
con ER.

Además de la Estrategia, este Gobierno cuenta con varios instrumentos
para garantizar y promover la atención, prevención e investigación en este
ámbito. Entre otros, el Real Decreto de Centros, Servicios y Unidades de
Referencia (CSUR), entre cuyas prioridades está la definición de criterios,
acreditación y designación de CSUR en el campo de las ER. En el ámbito
de la investigación destaca la actividad que desempeña el Centro de Investi-
gación Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), centro que
integra proyectos de investigación colaborativos en red a nivel nacional e
internacional, o la importante financiación destinada a la investigación y
desarrollo de medicamentos huérfanos.

España, tras la aprobación de la Estrategia en Enfermedades Raras del
SNS, pasa a ser uno de los Estados Miembros pionero en disponer de una
Estrategia nacional y se adelanta así, a los plazos establecidos en la recién
aprobada Recomendación del Consejo de Europa relativa a una acción en el

ámbito de las enfermedades raras, recomendación, que se encuentra en total
sintonía con los planteamientos del Ministerio de Sanidad y Política Social.

Por último, quisiera manifestar mi agradecimiento a todas las personas que
han participado en la elaboración de este documento, en especial al Dr.
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Francesc Palau coordinador científico de la Estrategia, ya que sin su dedica-
ción y esfuerzo no hubiera sido posible disponer de un instrumento que sin
duda contribuirá a mejorar la calidad de la atención que reciben las perso-
nas afectadas por enfermedades raras y sus familias.

TRINIDAD JIMÉNEZ GARCÍA-HERRERA

Ministra de Sanidad y Política Social
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Introducción 

El término «enfermedades raras» se introdujo en la década de los setenta
del pasado siglo cuando diversos autores llamaron la atención, especial-
mente en el campo de las enfermedades metabólicas hereditarias, sobre
los problemas comunes que tenían estos trastornos poco frecuentes aún
manifestando una gran diversidad entre ellos. Las enfermedades raras
son un problema de salud y de interés social. A pesar de la baja prevalen-
cia que presentan —con amplia variabilidad en la frecuencia que se ob-
serva entre las mismas— estas enfermedades asocian a su carácter mino-
ritario aspectos relevantes en la vida de las personas que las padecen y en
la historia natural del proceso, como son el hecho de que en la mayoría
de los casos se trata de trastornos crónicos, graves, que aparecen en eda-
des tempranas de la vida y también en la edad adulta. Todo ello confiere
a las personas que las padecen unas características comunes que hacen
que pensemos en ellas como un colectivo social. 

La Unión Europea define como enfermedad rara aquella que tiene
un prevalencia de menos de 5 casos por 10.000 habitantes, lo que equiva-
le a un 6-8% de la población europea. Esto se traduce en una estimación
de 29 millones de afectados en la UE-27 y de 3 millones en España. 

A lo largo de los últimos años ha ido aumentando la conciencia so-
cial acerca de los problemas que presentan las personas afectadas por es-
tos trastornos, en gran medida debido a la acción mantenida por estas
mismas y las asociaciones y organizaciones de pacientes y familiares. Al-
gunas cuestiones para las que los pacientes  y las asociaciones que los re-
presentan reclaman atención, son las siguientes: dificultad para el acceso
a un diagnóstico precoz,  falta de atención multidisciplinar, escasez de in-
formación y de apoyo en el momento del diagnóstico. 

La realidad que se pretende abarcar con el término enfermedades
raras requiere una definición amplia y operativa para la medicina y la sa-
nidad el siglo XXI, que contemple los diversos aspectos que se ven altera-
dos en quien padece una enfermedad de este tipo. En este sentido, la de-
finición ha de contemplar las enfermedades raras como un conjunto
amplio y variado de trastornos que se caracterizan por afectar cada una
de ellas a un número reducido de personas, ser crónicos y discapacitantes,
presentar una elevada tasa de de morbi-mortalidad y para los cuales los
recursos terapéuticos son, en general, limitados.

Sin embargo, hay muchas enfermedades comunes que también son
crónicas e invalidantes, tienen una alta tasa de morbilidad y mortalidad, y
no siempre disponen de un arsenal terapéutico que sea eficaz para la ma-
yoría de los pacientes. ¿Qué diferencia, pues, las enfermedades raras de
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las enfermedades comunes crónicas y discapacitantes? ¿Cómo podemos
articular medidas que tengan en cuenta los problemas que plantean las
personas afectadas y que orienten las respuestas que debe ofrecer nues-
tro Sistema Nacional de Salud en el que, entre otras cosas, se valora la ca-
lidad y la equidad ante la enfermedad y el hecho de enfermar?  A modo
de reflexión se proponen aquí varios elementos que pueden ayudar a au-
nar en un mismo marco qué caracteriza a las enfermedades raras y cuáles
pueden ser las acciones a tomar por parte de las autoridades sanitarias.
Estos elementos son: 

1.  El componente de salud pública. El concepto enfermedades ra-
ras eleva a un conjunto de patologías, vistas bien aisladamente, bien
agrupadas en grupos patológicos (Ej., anemia de Fanconi versus anemias
congénitas), a la categoría de problema de salud pública. La escleroder-
mia o la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth, con una prevalencia en el
extremo alto de la definición de enfermedades raras, esto es, 4,2 y 2,8
afectados por 10.000 habitantes, respectivamente, no se consideran per
se un problema de salud pública que afecte a un colectivo amplio de la
población. Sin embargo, la afectación grosso modo de 3.000.000 de per-
sonas con problemas de salud compartidos —y, claro está, con otros mu-
chos no compartidos— en una población como la española tomada en su
globalidad, sí es una cuestión que requiere una aproximación sanitaria y
científica desde los supuestos de la salud pública. Es lo que se ha deno-
minado como la paradoja de la rareza. Se necesita conocer la extensión
de las ER en la población, tener datos fiables acerca de la epidemiología
de estas enfermedades y disponer de registros de las mismas que nos in-
formen de la carga poblacional que suponen en su conjunto y para cada
una de ellas. 

2.  Historia natural: diversidad y heterogeneidad. En un conjunto
de afecciones tan amplio como el de las ER la diversidad es una caracte-
rística intrínseca. La naturaleza de los procesos patológicos varía desde
enfermedades que afectan a un único sistema orgánico hasta enfermeda-
des que son multisistémicas. Es el caso de la retinosis pigmentaria y el
conjunto de distrofias retinianas donde el órgano diana es el ojo y los pa-
cientes sufren un trastorno sensorial, o el caso de las distrofias muscula-
res en las que el músculo esquelético es la estructura afectada y ocasiona
problemas locomotores. Por otra parte, en enfermedades metabólicas
como la enfermedad de Gaucher, un trastorno que afecta a diversos órga-
nos como el sistema hematopoyético, el sistema nervioso y los huesos, o
en las enfermedades sistémicas como el lupus eritematoso o la esclero-
dermia, los órganos involucrados son varios. La heterogeneidad de estas
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enfermedades se manifiesta en distintos perfiles de su historia natural, lo
cual condiciona la actuación clínica y preventiva de los servicios de salud.
Estos perfiles hacen referencia a las causas de la enfermedad (etiología),
edad de aparición y desarrollo temporal de la enfermedad (cronobiolo-
gía), expresión clínica (semiología y fisiopatología) y  grado de afecta-
ción (gravedad y pronóstico). Evidentemente los perfiles de la historia
natural son muy diversos y varían de una enfermedad a otra, de un enfer-
mo a otro. En las enfermedades mendelianas los perfiles  pueden ser va-
riables incluso en una misma familia.

3.  Atención integral y multidisciplinar. Una enfermedad rara suele
ser crónica y discapacitante. En muchas ocasiones quien padece este tipo
de enfermedades necesita una atención que vaya más allá de la asistencia
clínica específica que se le ofrece desde un servicio especializado. Esta
atención debe plantearse en el contexto del manejo global en el que 
participan pediatría o medicina de familia en atención primaria, la espe-
cialidad o especialidades médicas que entienden de los problemas clíni-
cos específicos, enfermería y fisioterapia, servicios sociales y apoyo psico-
lógico. Esta atención integral requiere para muchas de las personas
enfermas, especialmente aquellas en las que la enfermedad afecta varios
órganos o sistemas, un acercamiento desde múltiples perspectivas, con la
participación de diversas especialidades con una única coordinación que
las integre. 

4.  El componente sociosanitario. Muchas enfermedades raras su-
ponen un alto grado de dependencia y de carga social, sanitaria y econó-
mica. Esto no es algo particular de las enfermedades raras, pero hay as-
pectos que sí son específicos de las mismas y que les confieren cierto
grado de particularidad. En gran medida esto tiene que ver con el hecho
de que muchas de ellas muestran los primeros síntomas en la infancia o la
adolescencia, lo que conlleva que la carga familiar y social sea práctica-
mente de por vida. La invalidez o la discapacidad física o psíquica apare-
cen pronto en la biografía de la persona, por lo que su historia vital se ve
afectada desde muy temprano. Esto implica que existan necesidades es-
pecíficas; sanitarias, sociales, escolares y laborales a lo largo de un perío-
do largo y que requieran de acciones planificadas a largo plazo y de un
modo continuo y continuado en el tiempo.   

5.  La herencia genética. Se estima que el 80% de las enfermedades
raras son genéticas, mayoritariamente monogénicas y siguen las leyes de
la herencia mendeliana. Ello significa que la causa primera subyace en
una mutación genética en los casos autosómicos dominantes, ligados al
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cromosoma X y mitocondriales, y dos mutaciones en los casos autosómi-
cos recesivos. Un hecho propio de estas enfermedades es, pues, que las
personas enfermas muestran la expresión clínica de mutaciones deletére-
as que son compartidas por el conjunto de la población. Esto es especial-
mente evidente para las mutaciones recesivas. Las personas portadoras
en heterozigosis de una única mutación recesiva suelen ser sanas y desco-
nocen su condición de portadores a no ser que tengan un hijo afectado
con una pareja que también sea portadora de una mutación en el mismo
gen. Y, sin embargo, tales mutaciones recesivas no son algo propio de
ellos sino que están compar tidas con subconjunto de la población. La car-
ga génica de estas enfermedades se comparte por todos los individuos
que forman parte de una po blación determinada. El conocimiento que
vamos teniendo de estas enfermedades, incluido el conocimiento sobre la
genética, las mutaciones, la variabilidad genética y las relaciones entre el
genotipo y el fenotipo, hace técnicamente posible que nos planteemos el
estudio de la epidemiología genética de las mismas en poblaciones con-
cretas.   

6.  Riesgo de recurrencia de una enfermedad genética en las fami-
lias. Una característica propia de las enfermedades monogénicas es el
riesgo que hay de recurrencia familiar, variable según el tipo de herencia,
pero siempre elevado, pudiendo oscilar entre el 25 y el 50% en cada gesta-
ción. En algunos casos, como son las malformaciones o defectos congéni-
tos que tienen un componente genético no mendeliano, este riesgo de re-
currencia es menor y, aunque en muchas ocasiones no se puede establecer
bien, los datos empíricos que se conocen indican que no siendo tan alto
como el riesgo mendeliano sigue siendo mayor que el de la población ge-
neral. La causa genética y el riesgo de recurrencia requieren que pacien-
tes y  familias tengan acceso a servicios de diagnóstico genético y de con-
sejo genético.     

7.  La dispersión geográfica. La distribución de las personas enfer-
mas y las familias por una geografía amplia es un fenómeno intrínseco a
las enfermedades raras. La distribución aleatoria hace que pueda haber
casos en cualquier lugar, sea medio urbano o rural, sin que se concentren
en ningún área concreta, excepto en aquellas circunstancias en que haya
un aislamiento de una población que haya supuesto un cuello de botella y
efecto fundador para las mutaciones que causan una enfermedad, con el
consiguiente aumento de la tasa de portadores en dicha población. Esta
dispersión por la geografía hace que no sea fácil implementar actuaciones
específicas orientadas a estas enfermedades, especialmente en el medio
rural.

18 SANIDAD

ESTRATEGIA ENF. RARAS:ESTRATEGIA  26/8/09  07:26  Página 18



8.  Oportunidades de tratamiento y desarrollo de terapias. Las op-
ciones terapéuticas son, en general, escasas y poco eficaces. El desarrollo
de nuevas terapias y fármacos para estas enfermedades requiere esfuer-
zos que hagan atractiva la investigación y desarrollo de medicamentos
para las enfermedades raras. En este sentido están orientadas las políti-
cas sobre medicamentos huérfanos, entendiendo éstos como aquellos me-
dicamentos de cualquier índole —fármacos, terapia génica, terapia celu-
lar— orientados expresamente a tratar las enfermedades raras. El
desarrollo de medicamentos huérfanos presenta aspectos y complicacio-
nes propios que conviene destacar, siendo el mayor desafío la obtención
de evidencia suficiente sobre la efectividad y la seguridad de estos fármacos
o terapias en quienes padecen una enfermedad rara. En los ensayos clínicos
podemos detectar varios problemas: disponibilidad e interés por parte de
investigadores clínicos, financiación de los mismos y, sobre todo, recluta-
miento de pacientes con diagnóstico correcto y en número adecuado.   

El abordaje de los aspectos mencionados sobre las enfermedades ra-
ras y la necesidad que tienen las personas afectadas de recibir una atención
de calidad justifica la puesta en marcha de esta Estrategia en Enfermedades
Raras del Sistema Nacional de Salud, que promueve el Ministerio de Sani-
dad y Política Social, a través de su Agencia de Calidad.

El presente documento recoge las  siete líneas estratégicas que se
han considerado prioritarias: i) información sobre enfermedades raras y
recursos disponibles; ii) prevención y detección precoz; iii) atención sani-
taria; iv) terapias; v) atención sociosanitaria; vi) investigación, y vii) for-
mación. En cada una de estas líneas y en los subapartados de las mismas
se han indicado los antecedentes conocidos, se han definido los objetivos
generales que, posteriormente, se han concretado en objetivos específicos
y en recomendaciones. Finalmente se indica el procedimiento de segui-
miento y evaluación de la Estrategia en el tiempo, con indicación de la
planificación, difusión y seguimiento de la misma, así como los indicado-
res que se emplearán para evaluar la implementación de los distintos ob-
jetivos planteados. 

El documento se ha elaborado por un Comité Técnico, en el que
participan representantes de Sociedades Científicas y de Asociaciones 
de Pacientes —comité constituido en enero de 2008— y un Comité Ins-
titucional compuesto por las Consejerías de Salud o Sanidad de las  Co-
munidades Autónomas, cuyos representantes se incorporaron en junio 
de 2008. 

Las siete líneas estratégicas se han abordado a través de diversos
grupos de trabajos con un coordinador para cada una de ellos, teniendo
el apoyo de una Oficina Técnica ubicada en el CIBER de Enfermedades
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Raras. El trabajo de los diferentes grupos ha sido activo, con documenta-
ción compartida,  reuniones presenciales y amplio debate, de modo que
el documento tuviera el máximo rigor científico y atendiera a las necesi-
dades de los pacientes, con propuestas claras y realistas desde el punto de
vista de la eficacia y eficiencia sanitarias.

La iniciativa de la Agencia de Calidad del Ministerio de Sanidad y
Política Social de impulsar una Estrategia sobre enfermedades raras con
la participación de todos los agentes implicados, pacientes, profesionales
sanitarios y administraciones sanitarias, ha de redundar en beneficio de
las personas enfermas y sus familiares, de la ciudadanía en general y en la
mejora de nuestro sistema de salud. Este documento pretende ser un
punto de partida sobre el que el Sistema Nacional de Salud vaya imple-
mentando las necesarias actuaciones en materia de salud y atención so-
ciosanitaria para las enfermedades raras, así como guía de seguimiento
del grado de puesta en marcha, desarrollo, coordinación e innovación de
las acciones en prevención, diagnóstico, tratamiento, investigación y for-
mación en materia de enfermedades raras por parte de las Comunidades
Autónomas. 

Estamos convencidos de que la Estrategia va a ser un instrumento
eficaz, un antes y un después, para la atención a las personas afectadas
por una enfermedad rara. Va a ayudar a que las y los profesionales de la
salud miren con nuevos ojos los problemas que les plantean las perso-
nas enfermas, ofreciéndoles una nueva perspectiva acerca de qué son
las enfermedades raras, cuáles son las necesidades de las personas afec-
tadas y qué pueden hacer para ofrecerles una asistencia integral y mul-
tidisciplinar. Las autoridades sanitarias van a disponer de una guía so-
bre la cual desarrollar sus planes y sus acciones de salud en un contexto
de atención integrada en el sistema de salud. La respuesta de profesio-
nales y autoridades ante los retos que se plantean en la Estrategia ha 
de hacer que los pacientes sientan que el sistema les acoge y que los
problemas y necesidades, demandadas, tienen una solución particular
para cada uno de ellos y global para el conjunto de las enfermedades
raras.

Quiero manifestar aquí mi agradecimiento a todos los que han par-
ticipado en la elaboración de la Estrategia; pacientes, personas expertas y
representantes de las CC.AA., y que van a seguir haciéndolo durante el
seguimiento de la misma en los próximos años. Su trabajo y dedicación
han hecho posible que hayamos llegado a este punto que no es final sino
de partida. Quiero también agradecer al Ministerio de Sanidad y Política
Social, a través de la Dirección General de la Agencia de Calidad, por ha-
berme dado la oportunidad de participar en este proyecto y la confianza
que me ha otorgado. Para mí ha sido y es un honor y una experiencia ex-
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traordinaria que, sinceramente, deseo que ayude a mejorar la vida de las
personas que padecen estas patologías, que hemos convenido en llamar
enfermedades raras, muchas de ellas de inicio en la infancia y, por su na-
turaleza, poco frecuentes. 

FRANCESC PALAU

Coordinador de la Estrategia en Enfermedades Raras del SNS
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Nota técnica 

Este documento consta de cuatro partes bien diferenciadas:

Aspectos generales, que aborda la situación general de las enfermeda-
des raras en España y la justificación de la Estrategia.

Desarrollo de las líneas estratégicas, aprobadas por el Consejo Inter-
territorial del Sistema Nacional de Salud, el 3 de junio de 2009, en la que se
detallan los objetivos y las recomendaciones de actuación que se propone
para cada una de ellas, consensuados por el Comité Técnico y el Comité
Institucional. 

Seguimiento y evaluación, que recoge el proceso para permitir la mo-
nitorización de las acciones que se proponen.

Anexos, que incluye la bibliografía consultada y el listado de acróni-
mos y siglas.
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1.  Aspectos generales

1.1.  Justificación

Según la definición de la Unión Europea (UE), enfermedades raras, minori-
tarias, huérfanas o enfermedades poco frecuentes son aquellas enfermeda-
des con peligro de muerte o de invalidez crónica que tienen una prevalencia
menor de 5 casos por cada 10.000 habitantes. Esta definición fue la adopta-
da por el «Programa de Acción Comunitaria sobre Enfermedades Raras
1999-2003» y es utilizada también por la Agencia Europea del Medicamen-
to (EMEA) para la declaración de medicamentos huérfanos, así como por
la gran mayoría de los Estados Miembros.

Aunque es difícil precisar el número de Enfermedades Raras (ER), se
estima que podría oscilar entre 6.000 y 8.000, si bien tan sólo unas 100 se
acercan a las cifras de prevalencia que establecen el límite para considerar
una enfermedad como rara (Orphanet). A pesar de tratarse de enfermeda-
des poco frecuentes de forma aislada, en su conjunto son importantes ya
que afectan a un 5-7% de la población de países desarrollados, lo que supo-
ne en el caso de España más de 3 millones de personas afectadas.

A pesar de constituir un grupo muy heterogéneo de entidades clínicas,
las enfermedades raras comparten algunas características:

— En general, son enfermedades hereditarias que habitualmente se
inician en la edad pediátrica.

— Tienen carácter crónico, en muchas ocasiones progresivo, contando
con una elevada morbi-mortalidad y alto grado de discapacidad.

— Son de gran complejidad etiológica, diagnóstica y pronóstica.
— Requieren un manejo y seguimiento multidisciplinar.

Por todo ello, el «Plan de Salud Pública de la Unión Europea» ha contem-
plado la inclusión de las Enfermedades Raras como objetivo prioritario de
sus acciones. Así, el «Programa de acción comunitaria sobre las enfermeda-
des poco comunes», se adoptó para el período comprendido entre el 1 de
enero de 1999 y el 31 de diciembre de 2003. Su objetivo era contribuir, en
conjunción con otras medidas comunitarias, a asegurar un elevado nivel de
protección de la salud frente a las enfermedades poco comunes. Como pri-
mer esfuerzo de la UE en este ámbito, se prestó atención específica a mejo-
rar el conocimiento y facilitar el acceso a la información sobre estas enfer-
medades. 
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Las enfermedades poco comunes son ahora una de las prioridades del
«2.º Programa de acción comunitaria en el ámbito de la salud (2008-2013)».
Los dos ejes principales de acción del plan de trabajo de la Dirección Gene-
ral de Sanidad y Protección de los Consumidores (DG SANCO) de la Co-
misión Europea son el intercambio de información mediante las redes eu-
ropeas existentes de información sobre enfermedades poco comunes, y la
elaboración de estrategias y mecanismos para el intercambio de informa-
ción y la coordinación a escala comunitaria para promover la continuidad
del trabajo y la cooperación transnacional. 

Además, por lo que respecta a los proyectos sobre enfermedades ra-
ras, la DG SANCO da prioridad a las redes generalistas, que centralizan in-
formación sobre el mayor número posible de enfermedades poco comunes,
no sólo sobre un grupo específico o una sola de ellas, para mejorar la infor-
mación, el seguimiento y el control. 

La Comisión Europea adoptó el 11 de noviembre de 2008 la Comuni-
cación COM(2008) 679 final de la Comisión al Parlamento Europeo, al Con-
sejo, al Comité Económico y Social Europeo y al Comité de las Regiones so-
bre Las enfermedades raras: un reto para Europa y una proposición de
Recomendación del Consejo relativa a una acción europea en el ámbito de
las enfermedades raras en las que se define una estrategia comunitaria glo-
bal destinada a ayudar a los Estados Miembros en materia de diagnóstico,
de tratamiento y de atención para los 36 millones de ciudadanos de la UE
que sufren de este tipo de enfermedades. Habida cuenta del reducido nú-
mero de pacientes afectados y de la fragmentación del conocimiento en
toda la Unión Europea, las enfermedades raras constituyen un ejemplo es-
pecialmente significativo de un ámbito en el que una intervención a escala
europea resulta necesaria y beneficiosa. 

La Comunicación pone de relieve una estrategia comunitaria que se
articula en torno a tres grandes ejes de acción, que consisten en: i) mejorar
el reconocimiento y la visibilidad de las enfermedades raras; ii) apoyar pla-
nes nacionales destinados a enfermedades raras en los Estados Miembros, y
iii) reforzar la cooperación y la coordinación relativa a las enfermedades ra-
ras en la Unión Europea.

La cooperación europea contribuirá a reagrupar los limitados recursos
disponibles para las enfermedades raras, actualmente dispersos entre los dife-
rentes países de la UE. La acción europea facilitará los contactos entre pa-
cientes y profesionales de los diferentes Estados Miembros así como el inter-
cambio de conocimientos e informaciones y la coordinación en dicho ámbito.
Este objetivo se logrará, por ejemplo, mediante la puesta en red de centros
especializados de diferentes países y mediante el recurso a las tecnologías de
la información y de la comunicación (salud en línea). La Comisión se apoyará
en acciones que hayan funcionado en su momento, como el programa de sa-
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lud pública relativo las enfermedades raras, los programas marco de investi-
gación y de desarrollo tecnológico, y el cuadro reglamentario específico ya
definido para proveer de incentivos suplementarios al desarrollo de los medi-
camentos ‘huérfanos’ para el tratamiento de estas afecciones.

Los distintos veintisiete planteamientos nacionales resultan, en el caso
de las enfermedades raras, ineficaces e inefectivos debido al número reduci-
do de pacientes con estas enfermedades.

El valor añadido que puede aportar la UE debe canalizarse en diver-
sas actividades: compartir información, realizar una investigación pluridisci-
plinar en colaboración, puesta a punto de métodos preventivos, de diagnós-
tico y terapéuticos, con las siguientes consecuencias:

• reducción de las desigualdades en materia de salud en la UE,
• creación de un marco coherente para la identificación de enferme-

dades raras y distribución a escala europea de información,
• mejora de la información, la identificación y el conocimiento sobre

enfermedades raras a fin de sentar una base sólida para el diagnósti-
co y el cuidado de pacientes,

• creación de un marco mejorado para la investigación sobre las en-
fermedades raras.

En función de los problemas señalados, la Comisión propone una serie de
objetivos entre los que figura «Apoyar las políticas relativas a las enferme-
dades raras en los Estados Miembros», aconsejando que éstos establezcan
estrategias organizadas en torno a distintos elementos entre los que se plan-
tea la elaboración de planes nacionales de acción intersectorial para las en-
fermedades raras.

Es necesario destacar que la «Recomendación del Consejo de Europa
relativa a una acción en el ámbito de las enfermedades raras» ha sido apro-
bada el 5 de junio de 2009.

En resumen, todo lo anteriormente expuesto justifica la necesidad de
abordar estas patologías desde el Sistema Nacional de Salud (SNS) median-
te la elaboración e implementación de una Estrategia en Enfermedades Ra-
ras del SNS.

Por otro lado, la Ley 14/1986, de 25 de abril, General de Sanidad, en su
artículo 70 establece que la coordinación general sanitaria incluirá la deter-
minación de fines u objetivos mínimos comunes en materia de promoción,
prevención, protección y asistencia sanitaria, así como el establecimiento
con carácter general de criterios mínimos, básicos y comunes de evaluación
de la eficacia y rendimiento de los programas, centros y servicios sanitarios.

La Ley establece, además, que el Estado y las CC.AA. podrán establecer
estrategias conjuntas que cuando impliquen a todas ellas se formularán en el
seno del Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud (CISNS).
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Por otra parte, la experiencia internacional más reciente sugiere que una
buena vía para afrontar estas actuaciones conjuntas puede ser la elaboración
de estrategias sobre las enfermedades más relevantes con el objetivo de lo-
grar un enfoque homogéneo en el ámbito del Sistema Nacional de Salud.

Estas estrategias deben establecer objetivos, acciones y recomendacio-
nes basados en la evidencia científica y en las buenas prácticas disponibles
en los ámbitos de la promoción, la prevención, el manejo clínico, la rehabili-
tación y la reinserción social, los sistemas de información y la investigación.
Deben ser elaboradas con amplia participación de los servicios regionales
de salud de las Comunidades Autónomas (CC.AA.), las sociedades científi-
cas y otros agentes sociales y revisadas periódicamente.

Los principios rectores de la Estrategia en Enfermedades Raras del
SNS son la solidaridad, la equidad y la participación para lograr la reduc-
ción de desigualdades, la promoción de la salud y de los estilos de vida salu-
dables y la calidad de la atención.

En este sentido, cada Comunidad Autónoma, tomando como referente
este documento, implantará en mayor o menor grado aquellos elementos
que sean consensuados como los de mayor eficacia e impacto.

En la elaboración de este documento han participado, por un lado, un
Comité Técnico, conformado por representantes de sociedades científicas y
asociaciones de pacientes relacionadas con las enfermedades raras, y por el
otro, un Comité Institucional integrado por representantes de todas las Co-
munidades Autónomas, representantes del Ministerio de Ciencia e Innova-
ción, así como por todas la Direcciones Generales del Ministerio de Sani-
dad y Política Social implicadas.

Los trabajos de redacción de la Estrategia en Enfermedades Raras del
SNS comenzaron en enero del 2008, dando lugar a un documento técnico
previo en el que se describía la situación actual y en base al cual, en el vera-
no del 2008, se procedió a la redefinición de la Estrategia y a la aplicación
de una metodología contrastada para la priorización de objetivos, activida-
des e indicadores.

El resultado de este trabajo son 44 objetivos (13 objetivos generales y
31 objetivos específicos) con sus correspondientes recomendaciones o pro-
puestas de acciones e indicadores de evaluación.

1.2.  Situación de las Enfermedades Raras 
en España

La primera iniciativa nacional en relación a las enfermedades raras tuvo lu-
gar con la creación del Centro de Investigación sobre el Síndrome del Acei-
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te Tóxico (CISAT) del Instituto de Salud Carlos III (ISCIII) en 1996, con la
misión de coordinar la asistencia e investigación en el Síndrome del Aceite
Tóxico (SAT). A partir del año 2000, la administración comenzó a implicarse
progresivamente en la atención e investigación de las Enfermedades Raras
extendiendo las actividades del CISAT, que pasó por Orden Ministerial del
27 de diciembre de 2001 a ser el Centro de Investigación del Síndrome del
Aceite Tóxico y Enfermedades Raras (CISATER). Las tareas encomenda-
das al citado centro fueron las de mantener y apoyar el desarrollo de la in-
vestigación e implantar un Programa Nacional de Investigación en este ám-
bito. Resultado de las iniciativas del CISATER, se creó el primer Sistema de
Información de ER en español (SIERE), se logró la inclusión de las Enfer-
medades Raras entre las líneas prioritarias de investigación del ISCIII, se
participó en Redes Temáticas de Investigación Cooperativa en Salud (RE-
TICS), tanto nacionales como europeas y se creó un Comité de Ética de ER.

La aprobación del Plan de Acción en Enfermedades Raras de la Unión
Europea en 1999 y del Reglamento sobre Medicamentos Huérfanos en 2000
supuso en España un nuevo impulso a las ER, que quedaron incluidas como
líneas prioritarias en las convocatorias del Fondo de Investigación Sanitaria
(FIS) del ISCIII, al tiempo que se establecían conexiones entre las asociacio-
nes de personas afectadas, las sociedades profesionales y los clínicos e investi-
gadores. Surgieron un total de 12 Redes Temáticas de Investigación Coopera-
tiva Sanitaria (RETICS) relacionadas con las ER y aprobadas por el FIS, de
las cuales las de carácter más generalista (REpIER, Red de Investigación
Epidemiológica en Enfermedades Raras, INERGEN, Instituto de Investiga-
ción de Enfermedades Raras de Base Genética y la Red de Centros de Gené-
tica Clínica y Molecular, RECGEN) dieron lugar a un sistema de informa-
ción epidemiológico y de recursos de diagnóstico genético. También cabe
destacar la actividad de la Red de Enfermedades Metabólicas Hereditarias
(REDEMETH) en cuanto a avances en diagnóstico clínico, bioquímico y ge-
nético, estudio de las bases moleculares y etiopatogénesis de las EM, nuevas
aproximaciones terapéuticas y estudios epidemiológicos y registros.

En 2003, el CISATER pasó a ser el Instituto de Investigación de Enfer-
medades Raras (IIER). Se fijó como objetivo del Instituto el fomento y eje-
cución de la investigación clínica y básica, formación y apoyo a la referencia
sanitaria e innovación en la atención de la salud en enfermedades raras. 

En noviembre de 2006, se constituyó el Centro de Investigación Bio-
médica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), uno de los nueve
consorcios públicos establecidos por iniciativa del Instituto de Salud Carlos
III, y cuyo fin es coordinar y potenciar la investigación biomédica sobre las
enfermedades raras en España. El CIBERER nace con el objetivo de con-
vertirse en un centro de referencia internacional para la investigación de las
causas y mecanismos de las enfermedades raras y proporcionar las bases
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para realizar una investigación traslacional en beneficio de las personas
afectadas por estos trastornos. Desde su constitución ha congregado a 61
grupos de investigación repartidos en 9 CC.AA. y destinado 18 millones de
euros a programas de recursos humanos, de formación, de equipamiento y
de proyectos de investigación. 

Por último, la iniciativa más reciente en nuestro país en relación a la
problemática de las enfermedades raras ha sido la Ponencia del Senado en
2006, constituida en el seno de la Comisión conjunta de la Comisión de Sa-
nidad y Consumo y de la Comisión de Trabajo y Asuntos Sociales, que du-
rante un año analizó la situación de las personas con enfermedades raras.
La Ponencia puso de manifiesto la necesidad de que todas las iniciativas au-
tonómicas se coordinaran a través de un plan nacional que gestionara todos
los recursos asistenciales. El Pleno del Senado aprobó el informe en el que
se instaba al Gobierno a poner en marcha dicho plan de acción para las en-
fermedades raras.

Uno de los aspectos a los que se hace referencia en la Ponencia es el
objetivo de la Administración Central de garantizar la cohesión, la calidad y
la equidad del sistema. Así, en España, el Real Decreto 1302/2006, de 10 de
noviembre, por el que se establecen las bases del procedimiento para la de-
signación y acreditación de los Centros, Servicios y Unidades de Referencia
(CSUR) del Sistema Nacional de Salud, definen las características que de-
ben reunir las patologías o grupos de patologías cuya prevención, diagnósti-
co o tratamiento se realice, mediante técnicas, tecnologías o procedimientos
incluidos en la cartera de servicios comunes del Sistema Nacional de Salud,
en CSUR del SNS.

Por otra parte en 2009, en el ámbito de los servicios sociales, se crea el
Centro de Referencia Estatal de atención a personas con enfermedades ra-
ras y sus familias (CRE), ubicado en Burgos.

El Centro de Referencia en ER de Burgos, creado por la Administra-
ción General del Estado, Instituto de Mayores y Servicios Sociales (IM-
SERSO), actualmente adscrito al Ministerio de Sanidad y Política Social, se
configura como un centro dedicado a la promoción, desarrollo y difusión 
de conocimientos, experiencias innovadoras y métodos de atención a perso-
nas con enfermedades raras, y como centro de alta especialización en ser-
vicios de atención y apoyo a familias y cuidadores y de promoción de la 
autonomía personal y la  participación social  de las personas con dichas en-
fermedades.

Los fines del Centro de Referencia Estatal de Atención a Personas
con Enfermedades Raras y sus familias son:

1.  Promover a nivel estatal y en conexión con otros centros a nivel inter-
nacional, el desarrollo, la innovación y optimización de los recursos para las
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personas con enfermedades raras y la cualificación de los profesionales que
trabajan con estos colectivos.

2.  Prestar apoyos y servicios de alta especialización que sirvan de re-
ferencia a los demás recursos del sector y facilitar información y asistencia
técnica a las administraciones públicas, instituciones, entidades públicas y
privadas, profesionales y otras personas interesadas en la atención sociosa-
nitaria y en la participación social de las personas con enfermedades raras y
de sus familias.

3.  Poner a disposición de las familias y cuidadores y de las personas
con enfermedades raras servicios de orientación y apoyo, servicios de for-
mación y entrenamiento en cuidados, servicios intensivos de rehabilitación,
así como servicios de residencia para periodos de descanso.

Iniciativas autonómicas

La situación en las distintas Comunidades Autonómas resulta dispar. La
Junta de Andalucía cuenta con un «Plan de Genética de Andalucía 2006-
2010», que a su vez ha instado un «Plan de atención a personas afectadas
por ER 2008-2012». Ambos actualmente vigentes y en desarrollo.

La Junta de Extremadura, que ya hacía referencia específica a las ER
en su «Plan de Salud de Extremadura 2005-2008», está elaborando un «Plan
Integral de Enfermedades Raras en Extremadura 2009-2014 (PIER)».

El Departamento de Salud de la Generalitat de Catalunya ha apro-
bado recientemente una Orden para la creación de una Comisión asesora
en enfermedades minoritarias con la finalidad de potenciar la implemen-
tación de políticas de salud específicas dirigidas a estas patologías, algu-
nas de las cuales ya estaban incluidas en los diferentes planes directores
existentes en esta Comunidad Autónoma (sociosanitario, salud mental,
oncología, etc.).

La Comunidad Autónoma del País Vasco (CAPV) cuenta con un Plan
de Genética cuya propuesta establece recomendaciones de actuación para
la CAPV relativas a cartera de servicios tanto de consejo genético, pruebas
genéticas, laboratorios de referencia y dotación de recursos. 

En el otro extremo, se encuentran CC.AA. que no hacen referencia a
las enfermedades raras en sus planes de salud o que no ha tomado ninguna
medida respecto a esta categoría de enfermedades.

En la mayoría de las Comunidades Autónomas encontramos una si-
tuación intermedia.
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1.3. Descripción del documento. Metodología 

Al igual que las Estrategias ya aprobadas hasta la fecha por el Consejo In-
terterritorial del Sistema Nacional de Salud (CISNS); Cáncer, Cardiopatía
Isquémica, Diabetes, Salud Mental, Cuidados Paliativos, Atención al Parto
Normal e Ictus, para la elaboración de la Estrategia se ha partido de los si-
guientes elementos:

a)  La elección del Coordinador Científico y la constitución del Co-
mité Técnico de la Estrategia.

b)  Las conclusiones de una primera reunión del Comité Técnico de
la Estrategia en Enfermedades Raras del SNS, organizada por el Ministerio
de Sanidad y Consumo en febrero de 2008.

c)  La constitución del Comité Institucional de la Estrategia.
d)  Un análisis descriptivo de la situación de las enfermedades raras

en España y en el ámbito internacional con objeto de identificar los antece-
dentes, la situación de la organización de la atención, los puntos críticos y
las evidencias disponibles sobre mejores prácticas. 

Se formaron dos Comités:

Un Comité Técnico constituido por las siguientes sociedades científi-
cas y asociaciones de pacientes: 

Sociedades científicas
Sociedad Española de Bioquímica Clínica y Patología Molecular, SEQC.
Sociedad Española Medicina Familiar y Comunitaria, SEMFYC. 
Sociedad Española Medicina General, SEMG. 
Sociedad Española Médicos de Atención Primaria, SEMERGEN. 
Asociación Española de Pediatría, AEP. 
Asociación Española de Pediatría de Atención Primaria, AEPap. 
Asociación Española de Genética Humana, AEGH. 
Sociedad Española Medicina Interna, SEMI.
Sociedad Española Neurología, SEN. 
Sociedad Española de Ginecología y Obstetricia, SEGO.
Sociedad Española Inmunología, SEI. 
Asociación Española Errores Congénitos del Metabolismo, AECOM.
Asociación Española de Cribado Neonatal, AECNE.
Federación de Asociaciones de Enfermería Comunitaria y Atención
Primaria, FAECAP. 
Unión Española de Sociedades Científicas de Enfermería, UESCE

Asociaciones de pacientes
Coalición de Ciudadanos de Enfermedades Crónicas. 
Federación ASEM de Enfermedades Neuromusculares.
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Federación Española de Enfermedades Raras, FEDER.
Federación Española de Fenilcetonuria y OTM.

Y un Comité Institucional que reúne a los representantes designados
por las Consejerías de Salud de las Comunidades Autónomas, una de cuyas
funciones principales ha sido valorar la pertinencia y viabilidad de los obje-
tivos propuestos, ya que son las propias Comunidades y sus Servicios de Sa-
lud, los responsables de organizar y prestar la asistencia sanitaria.

La coordinación inicial de los trabajos de redacción del  documento por
parte de ambos Comités se llevó a cabo en un primer momento desde el CI-
BER de Enfermedades Raras (CIBERER), mediante una encomienda de
gestión del Ministerio de Sanidad y Consumo al Instituto de Salud Carlos III.

Por otra parte la coordinación institucional de la Estrategia es respon-
sabilidad del Ministerio de Sanidad y Política Social, en concreto de la Di-
rección General de la Agencia de Calidad del SNS a través de la Oficina de
Planificación Sanitaria y Calidad.

Debido a la complejidad inherente a las enfermedades raras también
han participado todas las Direcciones Generales implicadas en la atención
de las mismas, es decir:

— Dirección General de Salud Pública y Sanidad Exterior.
— Dirección General de Ordenación Profesional, Cohesión del SNS

y Alta Inspección.
— Dirección General de Farmacia y Productos Sanitarios.
— Dirección General de Terapias Avanzadas y Trasplantes.
— Agencia Española de Medicamentos y Productos Sanitarios.

Asimismo forman parte de dicho Comité Institucional representantes del
Ministerio de Ciencia e Innovación.

Estos dos Comités han trabajado de forma conjunta e interactiva, tan-
to a través de reuniones presenciales como a través de correos electrónicos
y otras herramientas informáticas.

En una primera fase, se identificaron los puntos críticos del Sistema
Nacional de Salud en la atención a las personas con ER mediante la elabo-
ración de un análisis descriptivo de la situación en España, utilizados para
identificar los objetivos de la Estrategia.

Sobre esta situación se han elaborado los objetivos y recomendacio-
nes que fueron presentados al Consejo Interterritorial del SNS el 3 de junio
de 2009.

Para el conjunto de las líneas estratégicas propuestas se identificaron,
con el apoyo de personas expertas en evaluación de políticas sanitarias, in-
dicadores que permitan una evaluación sistemática y continua, que haga
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posible el seguimiento y evaluación de la Estrategia a lo largo de su proceso
de ejecución mediante un sistema de información factible para el conjunto
del Sistema Nacional de Salud y el conjunto de planes y programas de en-
fermedades raras existentes en las Comunidades Autónomas.

En la redacción del documento se ha tenido en cuenta la perspectiva
de género, cuya inclusión en el marco de las estrategias sanitarias se enmar-
ca en la Ley Orgánica 3/2007, de 22 de marzo, para la igualdad efectiva de
mujeres y hombres (1).

1.4. Estructura del documento
El documento se estructura en tres partes:

Primera parte, Aspectos generales, que incluye la justificación, los fi-
nes de la Estrategia (misión, principios y valores que la inspiran), la defini-
ción de las enfermedades raras y la situación de las mismas en España,
abordando su desarrollo histórico y situación epidemiológica, y por último,
la metodología de elaboración.

Segunda parte, Desarrollo de las líneas estratégicas, donde se detallan
los objetivos y las recomendaciones. Como producto del consenso de los
participantes de la Estrategia se definieron las siguientes líneas estratégicas:

— Línea estratégica 1: Información sobre ER.
— Línea estratégica 2: Prevención y detección precoz. 
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(1) En el Artículo 27, se estipula la Integración del principio de igualdad en la política de salud: 
1. Las políticas, estrategias y programas de salud integrarán, en su formulación, desarrollo y eva-
luación, las distintas necesidades de mujeres y hombres y las medidas necesarias para abordarlas
adecuadamente. 2. Las Administraciones públicas garantizarán un igual derecho a la salud de las
mujeres y hombres, a través de la integración activa, en los objetivos y en las actuaciones de la polí-
tica de salud, del principio de igualdad de trato, evitando que por sus diferencias biológicas o por
los estereotipos sociales asociados, se produzcan discriminaciones entre unas y otros. 3. Las Admi-
nistraciones públicas, a través de sus Servicios de Salud y de los órganos competentes en cada caso,
desarrollarán, de acuerdo con el principio de igualdad de oportunidades, las siguientes actuaciones:
a) La adopción sistemática, dentro de las acciones de educación sanitaria, de iniciativas destinadas
a favorecer la promoción específica de la salud de las mujeres, así como a prevenir su discrimina-
ción. b) El fomento de la investigación científica que atienda las diferencias entre mujeres y hom-
bres en relación con la protección de su salud, especialmente en lo referido a la accesibilidad y el
esfuerzo diagnóstico y terapéutico, tanto en sus aspectos de ensayos clínicos como asistenciales. c)
La consideración, dentro de la protección, promoción y mejora de la salud laboral, del acoso sexual
y el acoso por razón de sexo. d) La integración del principio de igualdad en la formación del perso-
nal al servicio de las organizaciones sanitarias, garantizando en especial su capacidad para detectar
y atender las situaciones de violencia de género. e) La presencia equilibrada de mujeres y hombres
en los puestos directivos y de responsabilidad profesional del conjunto del Sistema Nacional de Sa-
lud. f) La obtención y el tratamiento desagregados por sexo, siempre que sea posible, de los datos
contenidos en registros, encuestas, estadísticas u otros sistemas de información médica y sanitaria.
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— Línea estratégica 3: Atención sanitaria.
— Línea estratégica 4: Terapias. 
— Línea estratégica 5: Atención sociosanitaria. 
— Línea estratégica 6: Investigación. 
— Línea estratégica 7: Formación.

Las líneas estratégicas se despliegan en objetivos generales y específicos,
con sus correspondientes recomendaciones técnicas e indicadores de segui-
miento y evaluación. 

En conclusión, el documento pretende, en base a la informa-
ción/evidencia disponible, establecer un conjunto de objetivos y recomen-
daciones a alcanzar que, de forma realista y en función de los recursos dis-
ponibles y del ámbito de las competencias de las Comunidades Autónomas,
contribuyan a mejorar la calidad de las intervenciones y resultados en las
enfermedades raras.

Tercera parte, Seguimiento y evaluación, que recoge el proceso para
permitir la monitorización de las acciones que se proponen.

1.5.  Definición de conceptos generales

Los objetivos (generales y específicos) son las metas a alcanzar, aplicables a
toda la población a la que van dirigidos. Todos ellos han sido recogidos de
las diversas recomendaciones de las sociedades científicas, asociaciones de
pacientes y entes institucionales autorizados. Los objetivos son consecucio-
nes, no elaboración de herramientas ni de instrumentos, por tanto deben ser
monitorizables, cuantificables y actualizables.

Esta primera versión de la Estrategia en Enfermedades Raras del SNS
se considera un punto de partida desde la situación actual real con la que
contamos, y debe dar lugar, en el futuro, a objetivos de mayor compromiso,
siendo necesaria la progresión hacia metas más ambiciosas en aras de un in-
cremento constante en la calidad de la atención.

Las recomendaciones son las actividades generales que es necesario
llevar a cabo, de una manera o de otra, según los diferentes criterios organi-
zativos de las distintas Administraciones. Contribuyen a garantizar el cum-
plimiento de los objetivos y están sujetas a los cambios propios del devenir
y el avance de los conocimientos. Deben ser, por tanto, actualizables.

Los indicadores son medidas de proceso o de resultados, esenciales para
evaluar la efectividad de la Estrategia en Enfermedades Raras del SNS, que
en definitiva facilitarán información clara, consistente y actualizable.
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2.  Desarrollo de las líneas
estratégicas

2.1.  Información sobre Enfermedades Raras

2.1.1.  Información sobre ER y recursos disponibles

2.1.1.1.  Antecedentes

Desde una visión eminentemente epidemiológica, las ER son aquellas que
como consecuencia de su carácter crónico y discapacitante presentan una
prevalencia tan baja que requieren esfuerzos especiales y combinados, diri-
gidos a prevenir la morbilidad, la mortalidad temprana o la reducción de la
calidad de vida y potencial socioeconómico de las personas que las pa-
decen.

En este contexto, las enfermedades raras se convierten en un desafío
para los sistemas de salud al conformar un conglomerado, en el que se entre-
mezclan enfermedades bien conocidas y con posibilidad de tratamiento, con
otras que son grandes desconocidas y en consecuencia de difícil abordaje. 

Un elemento clave para mejorar el diagnóstico y la atención de las en-
fermedades raras es proporcionar y difundir información exacta en un for-
mato adaptado a las necesidades de profesionales, personas afectadas y sus
familias.

En las últimas décadas ha existido una verdadera explosión de conoci-
miento en el ámbito de las ER, pero con frecuencia es difícil acceder a cier-
tos aspectos de la información relacionada con alguna de estas enfermeda-
des. Esto lleva a la paradoja del desconocimiento que rodea a muchas ER y
que aparece como una necesidad no sólo de pacientes y familiares sino tam-
bién de profesionales y administraciones.

Difundir la información existente es una tarea complicada, pues el co-
nocimiento acerca de las ER es dispar tanto a nivel de diagnóstico, como de
tratamiento, prevención y recursos de los que disponen las personas afecta-
das por estas enfermedades.

Las iniciativas para paliar la necesidad de información y facilitar el ac-
ceso a la misma han sido diversas, tanto en el ámbito nacional como en el
internacional.  La identificación de las necesidades y satisfacción de las de-
mandas de los agentes implicados en las ER es el objetivo por el cual se han
ido interesando progresivamente muchos países de nuestro entorno.

En estas iniciativas pueden destacarse, a nivel nacional, la del Instituto
de Investigación en Enfermedades Raras del ISCIII, surgida en diciembre
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de 2000, cuando publicó el primer Sistema de Información de Enfermeda-
des Raras en Español (SIERE) de acceso libre y gratuito, con información
contrastada y con un lenguaje comprensible.

Fruto de este trabajo se publicó en 2004 la guía «Enfermedades Raras:
un enfoque práctico», que tomó como base el trabajo desarrollado por el
SIERE, cuyos contenidos están orientados a pacientes, familiares, profesio-
nales sanitarios y demás agentes sociales implicados. Esta guía proporciona
información acerca de unas 400 ER, agrupadas según los grandes grupos de
la CIE-9, una descripción de las mismas que incluye signos y síntomas de la
enfermedad, y un breve repaso de técnicas complementarias de diagnóstico
así como de aspectos básicos preventivos, opciones terapéuticas, y genéticas,
en los casos en que existan, incluyendo también información sobre medica-
mentos 

Asimismo incluye información acerca de los recursos sociales disponi-
bles y aspectos relacionados con la discapacidad e incorpora el inventario
disponible de asociaciones de ayuda mutua y datos de localización de las
mismas.

Otra iniciativa, que parte precisamente del movimiento asociativo, en
concreto de la Federación Española de Enfermedades Raras (FEDER), es el
Servicio de Orientación e Información (SIO) sobre ER creado por dicha Fe-
deración en enero del 2001, que busca dar respuesta a dos de las necesidades
expresadas por afectados, familiares y profesionales de la salud; la falta de in-
formación y el aislamiento que las personas afectadas por ER sufren.

Este servicio se dirige a personas afectadas por ER y sus familias, pro-
fesionales que trabajan en distintos ámbitos de intervención y que precisan
información sobre estas patologías, así como a la población en general.

El SIO ofrece información básica sobre las ER (definición de la enfer-
medad y sintomatología principal), asesoramiento sobre recursos existentes
y especialistas y constituye un elemento facilitador de la toma de contacto e
intercambio de experiencias entre personas afectadas por la misma patolo-
gía o grupo de patologías.

En el ámbito internacional, y más concretamente a nivel europeo,
Orphanet se estableció en 1997 en Francia como portal de información de
ER, inicialmente con financiación nacional y desde el 2000 cuenta con fi-
nanciación de la DG SANCO para la enciclopedia y la recogida de datos en
los países europeos. 

Orphanet es una base de datos de información de enfermedades ra-
ras y de medicamentos huérfanos que ofrece servicios para todas las per-
sonas interesadas: pacientes y familiares, profesionales de la salud, investi-
gadores, industria y agentes reguladores. Su objetivo es contribuir en la
mejora del diagnóstico, cuidado y tratamiento de los afectados de enfer-
medades raras. Incluye también una enciclopedia para profesionales escri-
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ta por personas expertas en la materia y sometida a revisión «por pares»,
una enciclopedia para pacientes y un directorio de servicios especializa-
dos. Este directorio incluye información de consultas médicas especializa-
das, laboratorios de diagnóstico, proyectos de investigación y asociaciones
de pacientes.

Entre sus servicios constan la enciclopedia de Orphanet (colección ex-
haustiva de artículos de revisión sobre enfermedades raras), el directorio de
servicios de Orphanet, la búsqueda de enfermedades por signos clínicos, la
base de datos pública de medicamentos huérfanos proporciona información
sobre los medicamentos que han obtenido la designación de huérfanos y/o
la autorización de comercialización en Europa, EUA, Japón o Australia,
OrphanXchange (base de datos de moléculas con una potencial indicación
huérfana, y de proyectos de investigación), OrphaNews Europe es el bole-
tín electrónico mensual del Grupo de Trabajo de Enfermedades Raras de la
Comunidad Europea (RDTF), OrphaNews France y el Registro de volun-
tarios (personas afectadas que deseen participar en futuros proyectos de in-
vestigación).

Por otra parte, y teniendo en cuenta la inminente inauguración del
Centro de Referencia Estatal de Enfermedades Raras y sus familias (CRE)
ubicado en Burgos, habrá que tener en consideración las funciones de éste
en relación a la difusión de información sobre las enfermedades raras a pa-
cientes y sus familias, instituciones y profesionales, así como sobre los servi-
cios de orientación y apoyo, y recursos sociosanitarios disponibles para este
tipo de patologías.

2.1.1.2.  Objetivo general

Apoyar actuaciones estratégicas que permitan mejorar la información so-
bre ER  y recursos existentes para su atención.

2.1.1.3.  Objetivos específicos y recomendaciones

Objetivo 1

Mejorar la información disponible sobre ER y los recursos disponibles para
su atención, que permita dar respuesta a las necesidades planteadas por pa-
cientes, profesionales sanitarios, investigadores y responsables de las admi-
nistraciones sanitarias y de servicios sociales. 

Recomendaciones

— Apoyar aquellos recursos informativos que posibiliten que la in-
formación sea más accesible tanto para profesionales como para
personas afectadas.
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— Coordinar, desde el Ministerio de Sanidad y Política Social, la in-
formación y recursos existentes en materia de ER, entre los distin-
tos niveles, centrales y autonómicos.

— Identificar fuentes de información y de recursos disponibles para
las ER, que permitan establecer prioridades e identificar las caren-
cias de los mismos. 

— Analizar los directorios de información y recursos existentes, tanto
en el ámbito nacional como en el internacional, para evaluar la ca-
pacidad que éstos poseen para aportar información e impulsar
aquellos que se consideren pertinentes.

— Promover herramientas que faciliten que la información sobre
prestaciones y mapas de recursos estén relacionados, suscitando la
colaboración intersectorial e interministerial para poder compartir
la información existente en diversas áreas y adaptar dicha informa-
ción para que sea accesible a los pacientes y profesionales que lo
requieran. 

— Promover que los recursos, tanto asistenciales como sociales, de los
que disponen las Comunidades Autónomas para estas enfermeda-
des, estén disponibles a través de una herramienta común.

— Publicar en la página web del Ministerio de Sanidad y Política So-
cial  información sobre los CSUR relativos a enfermedades raras,
una vez vayan siendo designados como tales.

— Impulsar actuaciones conjuntas con instituciones académicas, cen-
tros de investigación, sociedades científicas y asociaciones de pa-
cientes para impulsar y dar a conocer los directorios de recursos
disponibles sobre ER.

2.1.2.  Registros sanitarios

2.1.2.1.  Antecedentes

Toda propuesta de promoción y protección de la salud, al igual que de de-
tección precoz y otros aspectos, ha de estar basada en estudios epidemioló-
gicos sólidos que permitan delinear la política sanitaria más adecuada al
problema que se pretende abordar.

En un informe preliminar de un reciente estudio bibliográfico desa-
rrollado por Orphanet, se puso de manifiesto la escasez de información do-
cumentada sobre la epidemiología de las enfermedades raras. A pesar de
que éstas contribuyen mucho a la morbilidad y la mortalidad de la pobla-
ción, son invisibles en los sistemas de información sanitaria dada la falta de
sistemas apropiados de codificación y clasificación.
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Se hace pues evidente la necesidad de estimar de modo aproximado el
número total de personas afectadas y la prevalencia de cada enfermedad,
así como de evaluar la historia natural de las enfermedades raras con el fin
de adaptar las actuaciones en materia de atención sanitaria y poder realizar
un mejor seguimiento de las mismas.

En nuestro país, la iniciativa más destacable ha sido la creación de 
REpIER, Red Epidemiológica de Investigación en Enfermedades Raras, una
de las doce redes de investigación relacionadas con ER aprobadas en el mar-
co de las Redes Temáticas de Investigación Cooperativa Sani taria (RETICS)
creadas en 2002 por el Instituto de Salud Carlos III (ISCIII). Su principal ob-
jetivo fue el de «desarrollar un programa de investigación epidemiológica
para las Enfermedades Raras en España, que aportara un mayor conocimien-
to de la situación de las mismas en términos clínicos, epidemiológicos y tera-
péuticos, a la vez que proporcionaba una información más apropiada para el
desarrollo de pautas de actuación socio-sanitarias».

REpIER, integrada por dieciséis centros/grupos de investigación per-
tenecientes a once Comunidades Autónomas y por el propio Instituto de
Salud Carlos III, estudió las posibilidades que ofrecían las bases de datos
existentes en sus respectivas Comunidades para la construcción de un siste-
ma de información epidemiológica de ER. Trató además de identificar los
registros existentes y su funcionalidad, de analizar las estrategias para el es-
tudio de la calidad de vida y llevó a cabo un análisis de costes de tratamien-
to y gastos sanitarios.

Como resultado de este esfuerzo se elaboraron diversos estudios de
prevalencia de las enfermedades raras por CC.AA. A pesar de su indudable
valor como primera aproximación al estudio epidemiológico de las enfer-
medades raras, la mayoría de los informes cuentan con la limitación de las
fuentes de información utilizadas, el Conjunto Mínimo Básico de Datos
(CMBD) y el sistema de codificación empleado. 

Otra iniciativa destacable a nivel nacional ha sido la de la Consejería
de Sanidad y Dependencia de la Junta de Extremadura, en colaboración
con el nodo REpIER de Extremadura, que cuenta desde el año 2004 con un
«Sistema de Información de Enfermedades Raras». 

Los registros sanitarios son una herramienta de incalculable valor en
el caso de enfermedades de baja frecuencia dada la dispersión de la infor-
mación y el grado de desconocimiento de las mismas. 

Por registro sanitario se entiende el archivo de datos sistemático,
anonimizado, continuado y recuperable de manera eficiente relativo a ele-
mentos de importancia para la salud, en una población definida, de modo
que los elementos registrados puedan relacionarse con una población
base. Su abordaje supone el conseguir datos relevantes y fiables que per-
mitan hacer inferencias específicas sobre la población diana para plantear
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acciones de prevención, control o investigación en el ámbito de dichas en-
fermedades.

Otro tipo son los registros, conocidos como registros de pacientes, que
son aquellos en los que el paciente a título personal facilita sus datos de for-
ma voluntaria y que tienen como finalidad desarrollar la investigación clíni-
ca y el aumentar los conocimientos del paciente sobre su enfermedad.

Dentro de este último tipo de registros, un primer paso fue el dado por
el Instituto de Investigación de Enfermedades Raras (IIER) del Instituto
de Salud Carlos III en 2005 al dar de alta en la Agencia de Protección de
Datos Estatal el fichero «Registro de Enfermedades Raras y Banco de
Muestras». Este registro comenzó a estandarizar sus trabajos tomando
como base el esfuerzo desarrollado en la red REpIER.

El Registro de Pacientes de Enfermedades Raras (REGPER:
http://registroraras.isciii.es) tiene como objetivo principal la devolución de
información a pacientes, profesionales e instituciones. 

Desde una perspectiva más amplia, en el artículo «Los Registros de En-
fermedades en la Investigación Epidemiológica de las ER en España» publi-
cado en 2006 en la Revista Española de Salud Pública, se llevó a cabo un estu-
dio descriptivo a partir de los dos directorios de registros sanitarios
elaborados por la Agencia Española de Evaluación de Tecnologías Sanitarias
(AETS) en 2000 y 2005. Estos directorios constituyen la única base estándar y
homogénea existente en España, hasta la fecha, que permite valorar la exis-
tencia de registros sanitarios en el ámbito de las enfermedades raras.

Los registros en dichos directorios aparecen clasificados como «específi-
cos de ER», «no específicos pero con información de ER» y «no informativos
sobre ER». El informe del año 2005 resume que en España se cuenta con un
total de 19 fuentes, dispositivos o registros sanitarios «específicos de Enfer-
medades Raras» y 58 «no específicos pero con información de ER». 

Este listado de registros específicos podría ser actualizado teniendo en
cuenta los resultados obtenidos por el proyecto FIS «Registros y Bases de
Datos Existentes en España sobre las Enfermedades Raras» en el que par-
ticiparon tres CC.AA. (Canarias, Comunidad Valenciana y La Rioja) y que
concluyeron en 2007. La información sobre Registros se obtuvo llevando a
cabo una revisión sistemática de la literatura científica con el fin de locali-
zar y caracterizar los registros y bases de datos de enfermedades raras exis-
tentes en España. 

Al margen de estos registros identificados, numerosos centros sanita-
rios, grupos de investigación, redes de centros o sociedades científicas man-
tienen registros de enfermedades concretas o de grupos de enfermedades.

Revisada la situación nos encontramos con que en el momento actual
existen en España distintos tipos de registros sanitarios, de los que nos po-
demos servir para el seguimiento de las ER, si bien con algún problema, por
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otro lado propio de la tipología y características de estas patologías sobre
todo por lo que respecta a la exhaustividad debido a:

— La dispersión de casos y no sólo desde el punto de vista geográfico,
sino también según la titularidad de los centros de atención, públi-
cos y privados.

— La dificultad de establecer un diagnóstico en muchos casos.

Por otro lado, los registros de ER no se pueden concebir como registros de
Enfermedades de Declaración Obligatoria (EDO), al no cumplir los requi-
sitos necesarios para ello, es decir, básicamente no tratarse de enfermeda-
des trasmisibles y por tanto que requieran la adopción de medidas de con-
trol ante una alerta comunitaria.

La vigilancia epidemiológica en ER es una herramienta básica para el
conocimiento y, en consecuencia, útil para corregir uno de los principales
problemas de las ER. Ha de estar guiada por los siguientes objetivos:

— Conocer su frecuencia, distribución espacial, evolución temporal y
otras características que faciliten su mejor conocimiento.

— Posibilitar estudios de disponibilidad, efectividad, eficiencia y acce-
so a los servicios sanitarios.

— Reconocer recursos disponibles y necesarios.
— Actuar como instrumento de soporte para la planificación y toma

de decisiones.

Pacientes, profesionales e instituciones parecen estar de acuerdo en la nece-
sidad e importancia del desarrollo de sistemas de información integrados en
materia de ER. 

En definitiva, para alcanzar estos fines se hace preciso colaborar en la
elaboración de sistemas de información sobre enfermedades raras, tanto a
nivel nacional como europeo, como uno de los instrumentos clave para or-
ganizar la vigilancia de estas patologías. 

Este sistema supone la recogida sistematizada y archivo ordenado de
datos, que habrán de definirse con carácter previo, de manera que sirvan de
soporte para generar información relevante para el conocimiento de las ER
y la toma de decisiones entorno a las mismas.

2.1.2.2.  Objetivo general

Apoyar actuaciones estratégicas que permitan mejorar el conocimiento de
la epidemiología de las Enfermedades Raras, al objeto de planificar políti-
cas sanitarias adecuadas.
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2.1.2.3.  Objetivos específicos y recomendaciones

Objetivo 1

Analizar los registros de ER existentes, tanto a nivel autonómico como cen-
tral, y promover desde el Ministerio de Sanidad y Política Social, la coordi-
nación y compatibilidad entre los mismos, así como promover la investiga-
ción sobre éstos.

Recomendaciones

— Definir criterios básicos comunes de calidad para los registros de
ER.

— Promover, desde el Ministerio de Sanidad y Política Social, la coor-
dinación de los registros sobre ER de las Comunidades Autóno-
mas.

— Apoyar el desarrollo de los registros de pacientes de utilidad en el
ámbito de la investigación y la información sobre ER.

— Potenciar la disponibilidad y accesibilidad de los registros apoyando
su informatización y su conocimiento, facilitando su difusión e im-
plementación.

— Fomentar el establecimiento de procesos de seguimiento y evalua-
ción de los registros y valorar la oportunidad de crear un registro
genérico a la luz de iniciativas europeas y españolas emprendidas
en este sentido.

— Recoger en los registros los datos epidemiológicos desagregados
por edad y por sexo, de manera que se permita un análisis desde la
perspectiva de género.

2.1.3.  Codificación y clasificación de ER

2.1.3.1.  Antecedentes

Desde el punto de vista epidemiológico las denominadas Enfermedades
Raras resultan en muchos casos «invisibles» a los programas de informa-
ción sanitaria debido a la falta de sistemas apropiados para su codificación y
clasificación. 

Es evidente que su diagnóstico precoz es imprescindible para la adecua-
da asistencia de las personas afectadas, pero sólo un método de clasificación
eficaz permite conocer la verdadera epidemiología de estas patologías, diseñar
las estructuras asistenciales necesarias para la demanda sanitaria que generan
y evaluar la eficacia y eficiencia de los recursos sociales a ella destinados.

Desde esta perspectiva es imprescindible, aprovechando los trabajos
que hasta ahora se han venido realizando, trabajar en el desarrollo de una
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clasificación común, en sintonía con la que el Grupo Internacional de Tra-
bajo en Enfermedades Raras, el Rare Diseases Task Force-Working Group
(RDTF-WG) está desarrollando en este momento.

Son numerosas las organizaciones nacionales e internacionales de di-
verso tipo dedicadas desde hace más de una década al diagnóstico y trata-
miento de las Enfermedades Raras. De un modo unánime todas reco-
miendan «un sistema de clasificación universal», pero las que han
diseñado una clasificación propia lo han hecho desde la perspectiva espe-
cífica (geográfica, médica, social, etc.) con la que analizan esta problemá-
tica, motivo por el cual todas tienen diferencias más o menos importantes
entre sí.

Aquellas entidades supranacionales como la OMS y especialmente el
Rare Disease Task Force Working Group (RDTF-WG) on Coding and Clas-
sification, están en proceso de elaboración de una clasificación de estas en-
fermedades para uso universal.

Cualquier método utilizado para clasificar estas patologías debe supe-
rar una importante problemática que ha venido retrasando hasta este mo-
mento la adopción de una clasificación definitiva de las Enfermedades Ra-
ras y que fundamentalmente viene dada por:

— La dificultad de decidir si una determinada enfermedad debe ser
clasificada o no, como Enfermedad Rara, porque los criterios utili-
zados no siempre son aceptados universalmente. 

— La terminología médica al uso es muy variada, lo que hace que la
relación de entidades nosológicas y sus respectivos sinónimos sea
muy abigarrada e introduzca un elemento de confusión en cual-
quier clasificación. 

— Algunas de estas enfermedades tienen una etiología multifactorial
y muchas de ellas afectan a diversos órganos y sistemas, por lo que
en ocasiones es difícil ubicarlas en un grupo determinado de enfer-
medades. 

— El ritmo de identificación de nuevas enfermedades y de nuevos
grupos de enfermedades es tan acelerado en algunos terrenos (por
ejemplo errores congénitos del metabolismo, tumores, etc.) que
hace que continuamente se añadan a los listados alfabéticos de En-
fermedades Raras nuevas entidades en búsqueda del sitio que les
corresponde. 

— La dificultad en el diagnóstico definitivo de algunas enfermedades
raras y su agrupación en familias de enfermedades.

En la práctica todas las clasificaciones actualmente en uso pueden englo-
barse en los siguientes tipos:
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1.  Relación nominal de Enfermedades Raras ordenadas
alfabéticamente

Este sistema es la base de las clasificaciones utilizadas en el momento actual
por Orphanet, por el grupo holandés (CINEAS), por la Red Epidemiológi-
ca de Investigación en Enfermedades Raras, REpIER (incluye códigos
CIE-9 y CIE-10) y Health on the Net Foundation (HON).

Tiene la ventaja de que puede completarse con los códigos internacio-
nales al uso (CIE, OMIM, etc.) para la vigilancia epidemiológica a partir del
Conjunto Mínimo de Datos Básicos al Alta Hospitalaria (CMBD) y permi-
te incluir de un modo individual todas las enfermedades conocidas y las que
vayan identificándose en el futuro.

Su mayor inconveniente es que una relación de más de 5.600 enferme-
dades, 5.682 registradas en la base de datos Orphanet (2), algunas de ellas
extraordinariamente poco frecuentes, no resulta eficaz desde el punto de
vista epidemiológico y no permite organizar sistemas de atención individua-
lizada para todas y cada una de las enfermedades. Para paliar esta dificultad
cada grupo trabaja habitualmente con un grupo pequeño de entidades, pero
al ser éstas seleccionadas con criterios distintos en cada caso (prevalencia
local, trascendencia socio-cultural, gravedad, etc.) se generan listas de En-
fermedades Raras distintas en número y en composición, que oscila entre
300 y 1.500 enfermedades.

2.  Clasificación «por niveles» de las enfermedades raras, utilizando
la clasificación internacional de enfermedades de la OMS (CIE)

En este tipo de codificación, el primer nivel es de carácter nosológico 
(Ej., Enfermedades endocrinas «E00-E90»), el segundo define los distintos
grupos de enfermedades (Ej., Trastornos del metabolismo de los aminoáci-
dos aromáticos «E70») y el tercero recoge las enfermedades específicas. 

Está siendo utilizado como herramienta de trabajo básica en este mo-
mento, con variaciones específicas para cada país, por la Comunidad de An-
dalucía, por el grupo de trabajo del Registro Nazionale Malattie Rare, el
alemán (DIMDI) y el IIER del Instituto de Salud Carlos III. Por la infor-
mación ofrecida hasta el momento parece que el RDTF-WG está trabajan-
do también con esta metodología.

Se trata de un sistema empleado universalmente para la vigilancia epi-
demiológica de morbilidad, mortalidad y discapacidad. Su primer escalón
tiene una gran sensibilidad lo que permite la detección y clasificación de

(2) Actualizado a fecha de 27 de abril de 2009.

ESTRATEGIA ENF. RARAS:ESTRATEGIA  26/8/09  07:26  Página 46



cualquier patología. Sus códigos vienen utilizándose en España en el Con-
junto Mínimo Básico de Datos Básicos al Alta Hospitalaria por lo que re-
sulta fácilmente asimilable y evidentemente admite la inclusión de cual-
quier nueva enfermedad en cualquiera de los grupos. 

Su inconveniente más notable es el hecho de que algunas enfermeda-
des raras, bien identificadas en la actualidad, no figuran codificadas en la
CIE-9, ni en la CIE-10 y parece necesario definir grupos de enfermedades
nuevos para incluir algunas de estas enfermedades en el CIE-11.

La definición de objetivos exige una reflexión previa acerca de la fina-
lidad de la clasificación de Enfermedades Raras:

— Si el objetivo es conocer con fines estadísticos la prevalencia de
cada una de las entidades individuales catalogadas como Enferme-
dades Raras, se deberá disponer de una lista completa. Cada una de
ellas podría ser dotada de una alerta informática que la identifique
a la hora de recoger los informes de alta hospitalarios o de atención
primaria. Sin embargo, es evidente que la escasa frecuencia de algu-
nas de ellas convertirá estos datos en algo poco demostrativo.

— Si el objetivo fuese identificar la prevalencia de ER de forma que se
pueda coordinar la asistencia de esta patología a nivel nacional,
aprovechando al máximo todos los recursos existentes y desarrollan-
do los necesarios, es preciso utilizar una clasificación por «escalones»
que identifique grupos de patologías y dentro de dichos grupos cuá-
les son las enfermedades de ese grupo que precisan asistencia.

Esta pudiera ser la opción más razonable en el momento actual y por ello el
sistema para la clasificación y codificación de las Enfermedades Raras debe
cumplir los siguientes requisitos:

— Debe ser aceptado y utilizado por todas las Comunidades Autónomas.
— Debe ser compatible y en todo caso fácilmente adaptable, con la

futura Clasificación y Codificación Internacional de Enfermedades
Raras y tener en cuenta la actual Clasificación Internacional del
Funcionamiento y la Discapacidad (CIF).

— El sistema de codificación debe estar recogido en la Base Mínima
de Datos del Alta Hospitalaria o en el futuro formato de la Histo-
ria Clínica Electrónica.

— Debe permitir como mínimo la detección de las Enfermedades Ra-
ras a nivel nosológico y a nivel de grupo.

— Debe permitir recoger, para su posterior integración en la clasifica-
ción y codificación, a todas aquellas entidades que vayan siendo
identificadas.
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— El sistema de información epidemiológica elegido debe repercutir
directamente en la mejora de la asistencia sanitaria de pacientes.

— A partir de la clasificación y codificación utilizadas, las autoridades
sanitarias deben poder cuantificar la demanda asistencial a nivel
nacional y de CC.AA., con el fin de asegurar que todas las perso-
nas con ER reciben la debida atención sanitaria, facilitando la co-
ordinación entre los diversos centros asistenciales existentes en
cada Comunidad mediante la promoción y puesta en marcha de los
que sean necesarios para atender aquellas patologías que por sus
características requieran CSUR específicos.

2.1.3.2.  Objetivo general

Trabajar en el desarrollo de un sistema de clasificación y codificación de en-
fermedades raras con el objetivo de coordinar las políticas sanitarias relati-
vas a la asistencia integral de estas patologías a nivel nacional, fácilmente
trasladable al futuro sistema de clasificación internacional de estas patolo-
gías, aprovechando al máximo todos los recursos existentes y desarrollando
los necesarios.

2.1.3.3.  Objetivos específicos y recomendaciones

Objetivo 1

Apoyar y participar en los grupos de trabajo en codificación y clasificación
que trabajen en este ámbito a nivel internacional (Rare Disease Task Force
Working Group (RDTF-WP) de la Dirección General de Sanidad y Protec-
ción de los Consumidores (DG SANCO), Organización Mundial de la Sa-
lud, etc.).

Recomendaciones

— Establecer mecanismos de coordinación con los grupos europeos
e internacionales, que actualmente lideran y desarrollan esta la-
bor, para poder incorporar las nuevas modificaciones de la CIE-
10 (en curso). Dichos mecanismos deben construirse en base a la
actual Rare Diseases Task Force, sus respectivos grupos de trabajo
y los representantes que España tiene en dichos grupos. En el fu-
turo, se tendrá que abordar la colaboración con el Comité Asesor
de la Comisión que reemplazará a dicha Task Force, según lo pre-
visto en el Comunicado de la Comisión aprobado en noviembre
de 2008.

— Estudiar la viabilidad de trabajar paralelamente con organismos
internaciones en relación al sistema de codificación (CIE-9) usado
actualmente en los hospitales para la recogida de los datos al alta
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hospitalaria, teniendo siempre en cuenta la evolución a los próxi-
mos sistemas de codificación (CIE 10 y CIE 11).

— Crear un grupo de trabajo, en el marco de la Estrategia, que estu-
die las propuestas de clasificación existentes de ER.

— Promover e impulsar la actualización de la clasificación y codifica-
ción de ER, de acuerdo con los avances que se vayan produciendo
a nivel internacional.

2.2.  Prevención y detección precoz

2.2.1.  Prevención 

2.2.1.1.  Antecedentes

Son muy pocas las enfermedades raras que permiten una prevención prima-
ria, aunque se considera que algunos factores ambientales pueden ser cau-
santes de malformaciones congénitas infrecuentes (teratógenos) y de algu-
nos cánceres infantiles. Para prevenir las ER es preciso abordar el período
previo a la concepción y el embarazo con medidas de salud pública dirigidas
a promover estilos de vida saludables y evitar el consumo de sustancias per-
judiciales, especialmente el alcohol, durante el embarazo.

El conocimiento epidemiológico y la comprensión de los factores de
riesgo asociados, por parte de los obstetras, resultan fundamentales en la
prevención primaria de los defectos de nacimiento. La puesta en práctica de
estrategias de prevención primaria responde a los avances en el conoci-
miento científico acerca de los factores de riesgo. 

2.2.1.2.  Objetivo general

Llevar a cabo acciones de prevención primaria en aquellas ER que por su
etiología se puedan beneficiar de las mismas.

2.2.1.3.  Objetivos específicos y recomendaciones

Objetivo 1

Adoptar medidas que reduzcan la incidencia de aquellas ER susceptibles
de beneficiarse de programas de prevención primaria.

Recomendaciones

— Fomentar la difusión de información relativa al potencial teratóge-
no de determinadas sustancias químicas, medicamentos, productos
de uso cosmético y factores ambientales.
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— Potenciar los programas ya existentes de prevención de enferme-
dades endocrino-metabólicas en el recién nacido.

— Atender a las mujeres antes de la concepción y en los primeros me-
ses del embarazo para el manejo de enfermedades crónicas como
diabetes o epilepsia y la prevención de otros riesgos.

— Continuar potenciando intervenciones orientadas a la prevención
de anomalías congénitas. Por ejemplo, la ingesta preconcepcional
de ácido fólico reduce el riesgo de espina bífida y otros defectos
congénitos.

— Participar en los debates que se planteen en este ámbito a escala
de la Unión Europea, con el fin de determinar contra qué enferme-
dades raras pueden ser acertadas las medidas de prevención pri-
maria.

— Sensibilizar a las mujeres sobre la importancia de concertar una vi-
sita pre-concepcional.

2.2.2.  Detección precoz 

2.2.2.1.  Antecedentes 

Una de las principales dificultades a la que, en general, se enfrentan las per-
sonas afectadas por una enfermedad rara es la consecución de un diagnósti-
co correcto en un plazo de tiempo aceptable. 

Las consecuencias del retraso diagnóstico pueden ser trágicas, privan-
do a los y las pacientes de las intervenciones terapéuticas oportunas cuando
existen, con el consiguiente empeoramiento clínico, secuelas físicas, y en
ocasiones intelectuales y psicológicas, que podrían haberse evitado o palia-
do con un diagnóstico temprano. En el caso de las enfermedades genéticas,
la ausencia de diagnóstico implica el desconocimiento del riesgo de tener
más hijos afectados y priva al paciente y la familia del acceso al consejo ge-
nético.

La vía hacia el acceso a diagnósticos precoces pasa por la potenciación
de una serie de actuaciones que van desde la ampliación de los programas
de detección precoz, debidamente contrastados en base al conocimiento
científico disponible y el fomento de la investigación aplicada al diagnósti-
co, hasta garantizar la equidad de acceso de todas las personas afectadas a
las pruebas diagnósticas que se requieran en cada caso. 

Por otra parte, el Programa del Niño Sano se inició en nuestro país
hace más de veinte años, siendo hoy en día un programa consolidado, bien
implantado, con buena aceptación por parte de familiares y profesionales y
que constituye uno de los principales servicios que presta el  sistema sani-
tario en Atención Primaria destinado a la población infantil en todas las
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CC.AA. El Programa de Salud Infantil comprende un conjunto de activi-
dades de prevención, detección precoz de la enfermedad y de promoción
de la salud, de eficacia conocida. En la actualidad, la Atención Primaria 
infantil se enfrenta a un escenario cambiante, con la disminución o práctica
desaparición de las infecciones prevenibles por vacunaciones, aunque 
persisten e incluso reaparecen otras enfermedades infecciosas y emergen-
tes. Adquieren mayor relevancia las afecciones surgidas en el período peri-
natal, las enfermedades crónicas y degenerativas y se incrementan las 
discapacidades de niños que sobreviven a enfermedades graves (incluidas
las ER). 

La Comisión de Salud Pública del Consejo Interterritorial del SNS, en
el año 2007 llevó a cabo un trabajo denominado «Informe sobre la situación
de los programas de cribado neonatal en España», al objeto de potenciar e
impulsar la identificación precoz y el tratamiento de las personas afectadas,
de forma que la intervención sanitaria a tiempo evite el daño neurológico y
reduzca la morbilidad, mortalidad y posibles discapacidades asociadas a de-
terminadas enfermedades. En éste sentido, las nuevas recomendaciones de
los Programas de Salud Infantil inciden en la detección precoz de enferme-
dades y grupos de riesgo y la supervisión del crecimiento y desarrollo global
del niño, lo que permite al pediatra y otros profesionales sanitarios la iden-
tificación de señales de alerta y detección precoz de trastornos en el desa-
rrollo, que pueden formar parte del cortejo sintomático de diversas ER.

A.  Consejo genético

Aunque el 80% de estas enfermedades tiene un origen genético, según esti-
maciones de Eurordis, menos del 50% de pacientes recibe consejo genético.
La Ley 14/2007 de Investigación Biomédica, que contempla las pruebas ge-
néticas en la investigación y asistencia precisa que cuando se lleve a cabo un
análisis genético con fines sanitarios «será preciso garantizar al interesado
un asesoramiento genético apropiado».

El Consejo Genético se ha venido realizando en España desde princi-
pios de los años 70 por parte de determinados servicios de hospitales aun-
que, en el caso de las enfermedades metabólicas hereditarias, generalmente
han sido los propios pediatras o los laboratorios de diagnóstico los que han
desarrollado esta labor. En estos servicios se ofrecen pruebas de citogenéti-
ca, genética molecular y genética bioquímica (en el caso de enfermedades
metabólicas hereditarias), así como consulta de consejo genético. 

Los servicios de laboratorio se llevan a cabo por profesionales sanita-
rios: personal médico, titulados superiores no médicos, personal de enfer-
mería y técnicos de laboratorio, y la consulta de consejo genético habitual-
mente por titulados superiores. La formación básica de estos profesionales
sanitarios es diversa, pudiendo proceder de diferentes especialidades. 
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B.  Diagnóstico genético

El término diagnóstico genético hace referencia al proceso clínico por el
cual se determina la presencia de una enfermedad genética o hereditaria o
el riesgo de padecerla a través de la realización de análisis genéticos o prue-
bas genéticas. 

El diagnóstico genético requiere en muchas ocasiones de una correcta
evaluación clínica del paciente. Esta debe ser realizada finalmente por un
facultativo con experiencia en genética clínica y dismorfología.

En España, el diagnóstico y el consejo genético son disciplinas que, en
principio, se asociaron a actividad en ambientes hospitalarios. En el SNS ac-
tualmente estas actividades las realizan distintos profesionales que se han
formado y han adquirido experiencia en estas materias (3).

En lo que se refiere al acceso de pacientes a las pruebas y consejo ge-
nético, «en España las vías para derivar a pacientes a un centro de diagnós-
tico genético no se ajustan a protocolos acordados y se pueden clasificar en
dos tipos: la vía clínica y la vía de investigación», según concluyó un estudio
llevado a cabo por el Institute for Prospective Technological Studies (IPTS).

En este punto, es importante distinguir entre diagnóstico genético y
pruebas genéticas. Con el término «diagnóstico genético» se quiere indicar
un proceso de actuación clínica definido en el contexto de la relación del
personal  sanitario con los pacientes y familias. Mientras que con el término
«pruebas genéticas»  se hace referencia a las técnicas e instrumentos me-
diante los cuales se analiza el genoma y los genes (cromosomas, genes, mu-
taciones) o los productos génicos (proteínas, actividades enzimáticas). 

A continuación se pretende clarificar  lo que define tanto los análisis
genéticos (pruebas genéticas) como cada uno de los tipos de diagnóstico ge-
nético:

B.1.  Análisis genéticos

La mayoría de las enfermedades raras identificadas son trastornos genéti-
cos, por lo que los análisis genéticos constituyen un elemento esencial del
diagnóstico y del consejo genético. Éstos han de estar contextualizados en
la situación clínica del paciente. En el contexto de la Ley 14/2007 de Investi-
gación Biomédica se entiende por «Análisis genético» el «procedimiento
destinado a detectar la presencia, ausencia o variantes de uno o varios seg-

(3) El Real Decreto 1277/2003, de 10 de octubre, por el que se establecen las bases generales
sobre autorización de centros, servicios y establecimientos sanitarios, define en su Anexo II los
servicios sanitarios que constituyen la oferta asistencial de los centros sanitarios, entre estos
define el de Genética (U.78) como la «unidad asistencial que, bajo la responsabilidad de un fa-
cultativo con formación adecuada, está dedicada a la realización de pruebas genéticas y la emi-
sión de los dictámenes correspondientes con fines diagnósticos.
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mentos de material genético, lo cual incluye pruebas indirectas para detec-
tar un producto génico o un metabolito específico que sea indicativo ante
todo de un cambio genético determinado».

En la actualidad se estima que hay pruebas disponibles para más de
1.000 enfermedades genéticas. Sin embargo, su uso clínico se ha visto limita-
do por diversos motivos. En algunos casos no existen controles de calidad
externos y en otros se carece de datos suficientes para su interpretación y
validación. Pero han de tenerse siempre en cuenta los protocolos y normas
de buena práctica aplicables a cada caso, así como el marco jurídico en el
que han de realizarse los análisis genéticos tanto en investigación como en
el sistema sanitario (Ley 14/2007 de Investigación Biomédica). El proyecto
Towards Quality Assurance and Harmonisation of Genetic Testing Services
in the EU, llevado a cabo por el Institute for Prospective Technological Stu-
dies (IPTS), se planteó como objetivo la identificación y evaluación de los
requerimientos técnicos y los medios necesarios para garantizar la calidad
de los servicios de diagnóstico genético en el territorio de la Unión Euro-
pea. Durante el curso del estudio quedó patente, entre otros asuntos, la fal-
ta de información actualizada acerca de quién está llevando a cabo el diag-
nóstico genético y la ausencia de un control de calidad en el ámbito del
diagnóstico genético, entre otros problemas. Todas estas cuestiones eviden-
ciaron la imperante necesidad de adoptar una estrategia común que regule
la actividad de los centros de diagnóstico genético en Europa. 

También cabe destacar la importancia del proyecto EUROGEN-
TEST, como una red de excelencia surgida del Sexto Programa Marco para
el desarrollo de infraestructuras, herramientas, recursos, guías y procedi-
mientos que estructuren, armonicen y mejoren la calidad de los servicios de
análisis genéticos, moleculares, citogenéticos, bioquímicos y clínicos en la
Unión Europea.

B.2.  Diagnóstico genético clínico

Se entiende como tal el proceso por el cual las pruebas genéticas se emple-
an para confirmar o excluir un diagnóstico de sospecha de enfermedad ge-
nética fundamentado en la anamnesis, exploración física, análisis clínicos y
pruebas complementarias. 

B.3.  Diagnóstico prenatal 

Se define diagnóstico prenatal (DP) como el conjunto de técnicas ecográ-
ficas, citogenéticas, bioquímicas y moleculares que tienen como finalidad
la detección de anomalías congénitas fetales y enfermedades hereditarias.
El DP se ofrece a parejas con riesgo y a gestantes con las indicaciones clí-
nicas pertinentes. Cuando no hay antecedentes personales o familiares de
anomalías cromosómicas o enfermedades hereditarias, se selecciona la po-
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blación de mujeres con un riesgo aumentado de tener un hijo/a con altera-
ción cromosómica a partir de tres criterios: edad materna, pruebas bioquí-
micas de cribado y ecografía fetal. En el caso de una edad materna mayor
o igual a 35 años, resultados bioquímicos alterados o la presencia de mar-
cadores ecográficos anómalos, se ofrece un análisis citogenético, habitual-
mente en células procedentes de la amniocentesis, aunque también de ve-
llosidad corial.

B.4.  Diagnóstico genético preimplantatorio

Hoy en día las técnicas de reproducción asistida permiten ofrecer a las pa-
rejas con riesgo nuevos recursos para tener hijos sanos, como la donación
de gametos (óvulos y esperma), la selección preimplantatoria de sexo fetal
en el caso de las enfermedades ligadas al cromosoma X y el llamado diag-
nóstico genético preimplantatorio (DGP).

El diagnóstico genético preimplantatorio (DGP) se aplica a embrio-
nes obtenidos por técnicas de fecundación in vitro antes de ser transferidos
al útero, posibilitando la implantación selectiva de los embriones que no es-
tán afectados, en las parejas con elevado riesgo de enfermedad genética
grave y con las indicaciones médicas apropiadas.

La multiplicidad de centros que realizan DGP y la ausencia de una re-
gulación sobre el uso de la técnica ha sido motivo de preocupación. 

Es por ello, que la Comisión Europea encomendó a uno de sus cen-
tros, el Institute for Prospective Technological Studies (IPTS) que indagase
estas cuestiones (informe publicado por la European Comission JRC IPTS
en enero de 2007: «Preimplantation Genetic Diagnosis in Europe»). En di-
cho estudio se llevó a cabo una encuesta dirigida a aquellos centros euro-
peos que llevaban a cabo DGP, se identificaron las pruebas ofertadas y su
actividad en cuanto a consejo genético. Se concluyó que este servicio no se
ofrece de manera consistente. También se señaló la problemática del con-
trol de calidad y la necesidad de mejorar los procedimientos de acredita-
ción, así como la monitorización y seguimiento de las intervenciones de
DPG.

B.5.  Diagnóstico presintomático y predictivo

Es aquel que recibe un individuo asintomático en riesgo de desarrollar
una enfermedad hereditaria. En nuestro país son varias las iniciativas to-
madas a este respecto. Su importancia en medicina preventiva aparece re-
flejada en el Plan de Genética de Andalucía y son numerosos los estudios
para evaluar su efectividad en patologías como la enfermedad de Hun-
tington (Programa de Diagnóstico Presintomático del H.U. La Fe, Valen-
cia), las neurofibromatosis, la enfermedad de Alzheimer (Hospital Clínico
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de Barcelona), las ataxias, algunas enfermedades renales o la poliposis
adenomatosa familiar.

B.6.  Programas de cribado neonatal

Los Programas de Cribado Neonatal (PCN), considerados como una activi-
dad esencial en el contexto de la Salud Pública, están dirigidos a «la identifi-
cación pre-sintomática de determinados estatus genéticos, metabólicos o in-
fecciosos mediante el uso de pruebas que puedan aplicarse a toda la
población de recién nacidos» siendo su objetivo «la identificación temprana
y el tratamiento de las personas afectadas, de forma que la intervención mé-
dica a tiempo reduzca la morbilidad, mortalidad y las posibles discapacida-
des asociadas a dichas enfermedades».

En los distintos PCN hay un número de enfermedades incluidas, de las
cuales hay un consenso general con respecto a las hiperfenilalaninemias y el
hipotiroidismo congénito. 

En un estudio llevado a cabo en 2004 por la Comisión de Errores Con-
génitos del Metabolismo de la Sociedad Española de Bioquímica Clínica y
Patología Molecular, se pone de manifiesto la desigualdad de la oferta de
servicios en las distintas CC.AA. 

Situación que continua en el 2007, confirmada a partir del «Informe
sobre la situación de los programas de cribado neonatal en España» realiza-
do por el Ministerio de Sanidad y Consumo en colaboración con las Comu-
nidades Autónomas.

Desde que se puso en funcionamiento el primer programa de cribado
neonatal en España hace 30 años, el número de enfermedades que se va in-
corporando a estos programas ha ido en aumento y diferentes  CC.AA., en-
tre éstas actualmente Galicia y Murcia, han sido pioneras en la introducción
de la ampliación de dicho cribado, o en el caso de Extremadura, que está
evaluando dicha ampliación a través de sus grupos de personas expertas y
consejos asesores. 

Las modificaciones de los programas de cribado neonatal han de estar
basadas en el conocimiento actualizado y en la evidencia científica, y por
ello, es recomendable realizar el cribado neonatal para aquellas enfermeda-
des que supongan una seria amenaza para la salud del recién nacido, su his-
toria natural sea bien comprendida y dispongamos del tratamiento oportu-
no y eficaz, de manera que la intervención en su conjunto proporcione
substanciales beneficios a los afectados. En este contexto antes de tomar
decisiones acerca de la incorporación de una enfermedad a un programa de
cribado neonatal es necesario que exista un consenso de todos los actores
que intervienen: profesionales del cribado, pediatría, epidemiología, socie-
dades científicas, asociaciones de padres de niños afectados, etc. Por último,
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será necesario someter el acuerdo a un Comité de ética que evalúe las im-
plicaciones éticas y sociales que conlleva.

2.2.2.2.  Objetivo general

Facilitar y agilizar el acceso de las personas afectadas por ER a servicios es-
pecializados con el objetivo de mejorar el diagnóstico y la detección precoz
de las mismas. 

2.2.2.3.  Objetivos específicos y recomendaciones

Objetivo 1

Mejorar el diagnóstico precoz, incluido el prenatal, potenciando el papel de
la AP en el diagnóstico de sospecha de ER, facilitando el acceso y agilizan-
do los procesos de derivación a los servicios clínicos con experiencia en la
atención a este tipo de enfermedades.

Recomendaciones

— Mejorar la formación en signos y síntomas clínicos de alarma de
ER en las siguientes áreas: medicina de familia, pediatría, obstetri-
cia, matrona y enfermería de Atención Primaria, de forma que se
evite el retraso en remitir a la persona afectada a quien puede ha-
cer el diagnóstico.

— Fomentar la creación de directorios de servicios con experiencia en
ER y de las ER en las que trabajan, para facilitar la derivación des-
de Atención Primaria. 

— Impulsar el desarrollo de los servicios clínicos con experiencia en
los diferentes grupos de ER, o la coordinación con otros existentes,
con el fin de contrarrestar los déficits presentes en algunas zonas
geográficas.

— Proponer, a través de la Comisión de Prestaciones, Aseguramiento
y Financiación del CISNS,  el estudio de la definición de la cartera
de servicios comunes de genética para el SNS.

Objetivo 2

Mejorar la atención en caso de patologías diagnosticadas en el período pre-
natal.

Recomendaciones

— Utilizar los circuitos de derivación de gestantes con riesgo de ER
fetal (malformación fetal, sospecha de enfermedad metabólica he-
reditaria o enfermedad de base genética) a hospitales con unidades
de diagnóstico prenatal (en ciertas malformaciones también de te-
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rapia fetal), cuidado intensivo neonatal, cirugía infantil, unidad de
enfermedades metabólicas y otros servicios altamente especializa-
dos para la atención al recién nacido (RN) de riesgo. 

— Homogeneizar la oferta de Unidades de Diagnóstico Prenatal con
una dotación de medios materiales y humanos adecuada.

— Unificar en todo el territorio estatal los programas de cribado pre-
natal de defectos congénitos (triple cribado, ecografía de diagnósti-
co dismorfológico, etc.). 

— Fomentar la creación de Comités de Patología Perinatal, donde se
integren especialistas de todas las áreas implicadas en la atención
al feto-RN (obstetricia, medicina reproductiva, neonatología, gené-
tica, cirugía infantil, cardiología infantil, patología infantil, unidad
de enfermedades metabólicas y otras).

— Disponer de protocolos de toma de muestras biológicas para ulte-
riores estudios bioquímicos y genéticos en casos de sospecha de
ER en fetos o RN fallecidos.

— Potenciar en los programas MIR de Obstetricia y Ginecología la
formación en diagnóstico prenatal (diagnóstico ecográfico fetal y
técnicas con acceso al feto: amniocentesis, biopsia corial, cordocen-
tesis) y terapia fetal.

— Potenciar el estudio patológico fetal en los casos de muertes fetales
y en la interrupción voluntaria del embarazo (IVE) por el tercer
supuesto (malformación fetal o grave daño para el feto).

— Disponer de protocolos para establecer que los diagnósticos pre-
natales de feto afecto que han motivado una IVE se confirmen
siempre.

— Potenciar en los programas MIR de Anatomía Patológica la forma-
ción en patología fetal. 

— Potenciar en los programas MIR de Pediatría, especialmente en el
área de Neonatología, la formación en el diagnóstico y manejo de
los distintos grupos de ER y defectos congénitos en general. 

Objetivo 3

Mejorar los programas de cribado neonatal de ER, teniendo en considera-
ción la evidencia científica disponible, criterios de equidad,  coste efectivi-
dad de las pruebas y aspectos éticos, según el «Informe sobre la situación de
los programas de Cribado Neonatal en España» de la Comisión de Salud
Pública del CISNS.

Recomendaciones

— Desarrollar políticas sanitarias específicas para las ER, coordina-
das por la comisión de Salud Pública del CISNS, siguiendo las reco-
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mendaciones que al respecto formula la misma, de forma que garan-
ticen el abordaje adecuado de la detección precoz (cribado neonatal
en recién nacidos asintomáticos), estudios confirmatorios que con-
duzcan al diagnóstico de la enfermedad y tratamiento y seguimiento
a largo plazo en las unidades especializadas correspondientes. 

— Aplicar herramientas de Medicina Basada en la Evidencia (MBE)
para evaluar pruebas diagnósticas de cribado universal, que se aña-
dan a las ya existentes, con el fin de obtener datos que apoyen la
toma de decisiones de los planificadores de estrategias sanitarias.

— Articular mecanismos que permitan agilizar la inclusión en progra-
mas de cribado neonatal de aquellas ER que ejercen una presión
genética positiva sobre una determinada población (efecto inmi-
gración).

— Reforzar la cooperación entre los programas de cribado neonatal
de las distintas CC.AA. y establecer políticas sanitarias comunes a
todas ellas, de tal manera que las acciones específicas formen parte
de una estrategia común mínima sobre las enfermedades raras. 

— Definir protocolos en los pasos claves de la intervención sanitaria:
detección, diagnóstico de confirmación (bioquímico y/o genético),
tratamiento y seguimiento para poder evaluar de forma equitativa
los programas de las distintas CC.AA. 

— Desarrollar campañas de sensibilización acerca del cribado neona-
tal dirigidas a la comunidad de profesionales que se dedican a la
Atención Primaria, a la opinión pública, a los administradores de la
sanidad y los servicios sociales.

— Promover en el seno de la Comisión de Salud Pública del CISNS,
que se aborden aspectos como el intercambio de información, defi-
nición de criterios para incorporación de nuevas enfermedades,
homogeneización de los aspectos prioritarios de los programas y
revisión de la situación de almacenaje de muestras, entre otros.

Objetivo 4

Mejorar el acceso a pruebas diagnósticas clínicas y de laboratorio, así como
el apoyo a la implementación y validación de nuevas técnicas y pruebas.

Recomendaciones

— Homogeneizar la oferta de pruebas especializadas, tanto clínicas
como de laboratorio en todas las CC.AA.

— Fomentar la investigación multidisciplinar entre los profesionales
de diferentes áreas (hospitales, universidad, centros de investiga-
ción,…) implicados en el ámbito del diagnóstico, manejo y estudio
de las bases moleculares, metabólicas y celulares de las ER.
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— Potenciar la coordinación entre los servicios y unidades de genéti-
ca clínica (bioquímica, molecular y citogenética) del SNS elaboran-
do directorios de laboratorios de todo el territorio del SNS. 

— Fomentar la certificación/acreditación de los servicios o unidades
de genética que realicen técnicas especializadas para el diagnóstico
de ER con el objetivo de asegurar la calidad de los mismos, así
como la participación de éstos en programas de calidad internos y
externos tantos a nivel nacional como internacional, que aseguren
la calidad de las pruebas.

— Elaborar y difundir en el ámbito sanitario los protocolos de actua-
ción diagnóstica frente a una sospecha de ER, con el fin de facilitar
el uso racional y eficiente de las pruebas bioquímicas y/o genéticas
que contribuya al diagnóstico rápido y fiable. 

Objetivo 5

Mejorar el acceso al asesoramiento genético multidisciplinar.

Recomendaciones

— Promover que las Consejerías de Sanidad de las diferentes
CC.AA. mejoren la oferta de Servicios de Genética con identidad
propia, diferenciada, dentro de los hospitales de su ámbito de com-
petencia, en aquellos casos en los que se considere necesario. 

— Informar a los médicos, tanto de Atención Primaria (AP) como de
Atención Especializada (AE), sobre los diferentes servicios que
ofrecerán los CSUR de ER una vez designados; así como a los Ser-
vicios de Genética (citogenética, genética molecular, genética bio-
química) de su entorno. 

— Mejorar el acceso al diagnóstico predictivo, presintomático, preim-
plantatorio y de portadores, canalizando a las personas afectadas y
sus familiares a consultas de asesoramiento genético asegurando
un buen circuito de pacientes.

2.3.  Atención sanitaria

2.3.1.  Antecedentes

La principal vía inicial de acceso de las ER es sin duda la Atención Prima-
ria, por lo que en estas patologías en especial es fundamental la coordina-
ción entre la asistencia primaria y la asistencia especializada, con la  concu-
rrencia de múltiples enfoques y de una atención multidisciplinar.

ESTRATEGIA ENF. RARAS:ESTRATEGIA  26/8/09  07:26  Página 59



Los profesionales sanitarios de los centros de Atención Primaria nece-
sitan herramientas para proporcionar una atención de calidad a pacientes
con ER. En primer lugar la formación específica en ER es fundamental para
la detección precoz, atención y seguimiento adecuados de personas con ER,
ya que aumenta la calidad de vida del paciente y su familia, evitando la visita
a múltiples especialistas y pruebas diagnósticas innecesarias. 

Por otra parte los profesionales de AP deberían contar con recursos
informativos a su disposición para poder facilitar a su vez información a pa-
cientes con ER. Es decir, contar con información sobre recursos, tanto sani-
tarios como sociales, así como de las asociaciones de pacientes existentes
para ER.

Otro aspecto fundamental, a parte de la necesaria formación específi-
ca en ER y el conocimiento de los recursos de información disponibles para
los profesionales sanitarios, es la coordinación entre Atención Primaria y
Especializada, que redunda en el beneficio de la asistencia al paciente y en
la mejora de su calidad de vida (Ej., La reducción del tiempo de remisión
del paciente al especialista que puede realizar el diagnóstico). 

En definitiva, el objetivo es por un lado el refuerzo en la coordinación
entre los niveles asistenciales (AP/AE), así como la coordinación entre los
cuidados sanitarios y médico-sociales y con CSUR (una vez estos hayan
sido designados como tales) por otro, como garantes de la prestación de
unos cuidados de calidad a personas afectadas por una ER y sus familias.

Por otra parte y en consonancia con la propuesta anteriormente men-
cionada de «Recomendación del Consejo de Europa en el ámbito de las
ER» y que ha sido aprobada recientemente (junio 2009), en lo que respecta
a la atención sanitaria, a continuación se recogen los aspectos que tienen
que ver con los Centros, Servicios y Unidades de Referencia (CSUR) para
la atención de las ER.

En la Unión Europea no existe una definición común de lo que es un
Centro de Referencia. 

En los distintos Estados Miembros encontramos una de estas tres si-
tuaciones:

— Países con una política específica sobre enfermedades raras y que
han establecido centros de referencia en el marco de la misma.

— Países con centros de referencia pero no necesariamente de enfer-
medades raras.

— Países sin centros de referencia oficiales pero que ejercen como tales.

Cinco países europeos han adoptado oficialmente el concepto de Centro de
Referencia para Enfermedades Raras: Bulgaria, Suecia, Dinamarca, Francia e
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Italia. En España el Real Decreto 1302/2006, de 10 de noviembre, por el que
se establecen las bases del procedimiento para la designación y acreditación
de los Centros, Servicios y Unidades de Referencia (CSUR) del Sistema Na-
cional de Salud, hace referencia a las enfermedades raras definiendo qué tipo
de atención deben dar los CSUR en este caso. En otros, hay centros sanitarios
considerados como centros de referencia en áreas relevantes de las enferme-
dades raras pero establecidos al margen de una política específica en ER.

El tipo de centro, así como el número de centros por país difiere de
uno a otro y no es proporcional al tamaño de la población. Mientras que en
el Reino Unido, Bélgica, España y Francia siguen una estrategia nacional,
en el resto se abordan de forma regional.

Hay básicamente dos modelos:

— Centros de referencia que agrupan muchas y muy diversas patolo-
gías (Dinamarca).

— Centros muy especializados en una o pocas patologías (Italia, Rei-
no Unido, Francia). El centro de referencia está definido para cate-
gorías de enfermedades que requieren cuidados multidisciplinares
específicos y que comparten características comunes.

Por otro lado, los criterios empleados en cada país difieren a la hora de de-
signar los centros de referencia. En algunos países se enfatiza el hecho de
que el centro tenga una actividad investigadora importante (Francia) mien-
tras que en otros (Suecia) se espera que se centren en los cuidados clínicos,
diagnósticos y terapéuticos.

En España la labor de los CSUR del SNS es asistencial si bien, como cri-
terio de designación se les pide a todos los CSUR que tienen que participar
en proyectos de investigación y publicaciones relacionados con las patologías
o procedimientos para cuya atención o realización han sido designados.  

Por otra parte el Real Decreto 1302/2006 contempla, en relación con
las enfermedades raras, que la misión de los CSUR puede no implicar aten-
ción continua del paciente en éste, sino que podría actuar como apoyo para
confirmación diagnóstica, definición de las estrategias terapéuticas y de se-
guimiento y como consultor para las unidades clínicas que habitualmente
atienden a estos pacientes.

Con el fin de homogeneizar el concepto y funciones de los mismos, la
Dirección General de Salud Pública DG-SANCO, a través del grupo de tra-
bajo Rare Diseases Task Force (RDTF) emitió una propuesta en cuanto a
aspectos técnico-científicos a emplear como criterios para la selección de
Centros de Referencia que contempla los siguientes aspectos:

— Apropiada capacidad para diagnosticar, hacer seguimiento y tratar
a pacientes con evidencia de buenos resultados.
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— Nivel de actividad (que ha de ser significativamente mayor que el
esperado en función de la prevalencia de las enfermedades y la
zona de influencia del centro). Esta zona es la loco-regional a la
que sirve el hospital no dedicado a enfermedades raras o de ámbi-
to nacional.

— Capacidad para proporcionar consejo experto en diagnóstico y cui-
dados.

— Capacidad para generar y adherirse a ‘buenas prácticas’ e imple-
mentar medidas de control de calidad y resultados.

— Demostración de una estrategia multidisciplinar.
— Elevado nivel de cualificación y experiencia documentada median-

te publicaciones, ayudas, proyectos de investigación, becas, mencio-
nes honoríficas, enseñanza e iniciativas de formación.

— Contribución importante a la investigación.
— Estrecha relación y cooperación con otros centros expertos a nivel

nacional e internacional y capacidad de trabajar en red.
— Colaboración con asociaciones de pacientes. 

Con el fin de cumplir con los objetivos definidos, el Grupo de Trabajo de la
DG-SANCO recomendó que todos los países miembros adoptasen la mis-
ma definición de ER en base a prevalencia, que se creasen Comités ad hoc
para la designación de centros y que los países miembros contribuyesen a
elaborar una lista de centros expertos facilitando el acceso a los mismos y a
redes de centros allí donde los haya. Propuso, además, que se garantizase la
financiación en las siguientes áreas: mapa de centros expertos existentes, in-
tegración de centros en redes, desarrollo de sistemas de manejo de casos
(telemedicina, diagnóstico en línea…), designación de los centros y disemi-
nación de la información, así como las evaluaciones periódicas y las acredi-
taciones a nivel europeo según criterios mínimos consensuados. Otros prin-
cipios propuestos a tener en cuenta fueron el favorecer la integración en
redes de centros y primar el movimiento de expertise (profesionales, mues-
tras o información) sobre el de pacientes.

Entendiendo la importante necesidad de colaborar con el resto de paí-
ses en la Unión Europea en la lucha por las enfermedades raras, la propues-
ta ha de ir dirigida a adoptar las medidas acordadas por la Rare Diseases
Task Force con el fin de homogeneizar criterios y actuaciones que hagan la
cooperación más fluida.

En nuestro país, el Real Decreto 1302/2006, de 10 de noviembre, por el
que se establecen las bases del procedimiento para la designación y acredi-
tación de los Centros, Servicios y Unidades de Referencia (CSUR) del Sis-
tema Nacional de Salud, hace referencia a las enfermedades raras definien-
do las características que deben reunir las patologías o grupo de patologías
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cuya prevención, diagnóstico o tratamiento se realice mediante técnicas,
tecnologías o procedimientos incluidos en la cartera de servicios comunes
del Sistema Nacional de Salud, en CSUR del SNS: 

a) Enfermedades que requieren para su adecuada atención técnicas,
tecnologías y procedimientos preventivos, diagnósticos y terapéuticos, de
elevado nivel de especialización, para los que es esencial la experiencia en su
utilización, que sólo es posible alcanzar y mantener a través de ciertos volú-
menes de actividad. 

b) Enfermedades que requieren alta tecnología para su prevención,
diagnóstico o tratamiento y para las que, atendiendo a su relación coste-
efectividad y a los recursos disponibles, se precise la concentración de un
número mínimo de casos.

c) Enfermedades raras que, por su baja prevalencia, precisan de con-
centración de los casos para su adecuada atención, lo cual no implica aten-
ción continua del paciente en el centro, servicio o unidad de referencia, sino
que este podría actuar como apoyo para confirmación diagnóstica, defini-
ción de las estrategias terapéuticas y de seguimiento y como consultor para
las unidades clínicas que habitualmente atienden a estos pacientes.

Asimismo, el Real Decreto define que se entiende por centro, servicio o
unidad de referencia del Sistema Nacional de Salud:

— Centro de Referencia: centro sanitario que dedica fundamentalmen-
te su actividad a la atención de determinadas patologías o grupos de patolo-
gías que cumplan una o varias de las características contempladas en el real
decreto.

— Servicio o Unidad de Referencia: servicio o unidad de un centro o
servicio sanitario que se dedica a la realización de una técnica, tecnología o
procedimiento o a la atención de determinadas patologías o grupos de pato-
logías que cumplan una o varias de las características contempladas en el
real decreto, aunque además ese servicio o unidad atienda otras patologías
para las que no sería considerado de referencia.

El Real Decreto 1302/2006 establece las bases del procedimiento para la de-
signación y acreditación de los CSUR del Sistema Nacional de Salud, cuyo
objetivo es garantizar la equidad en el acceso y una atención de calidad, segu-
ra y eficiente a las personas con patologías que, por sus características, preci-
san de cuidados de elevado nivel de especialización que requieren para su
atención concentrar los casos a tratar en un número reducido de centros.

Todo el procedimiento de designación de CSUR se articula a través
del Comité de Designación de CSUR del Sistema Nacional de Salud,  crea-
do en el mencionado Real Decreto, dependiente del Consejo Interterrito-
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rial, al cual elevan sus propuestas. El Comité de Designación tiene como
funciones estudiar las necesidades y proponer las patologías o las técnicas,
tecnologías y procedimientos diagnósticos o terapéuticos para los que es
necesario designar CSUR, proponer el procedimiento para la designación y
acreditación de los mismos e informar sobre él, evaluar las solicitudes de
designación recibidas y hacer propuestas de designación al Consejo Interte-
rritorial, estudiar y proponer la renovación/revocación de la designación de
los CSUR y elaborar el procedimiento de derivación de los usuarios. 

El Comité de Designación está presidido por el titular de la Dirección
General de Ordenación Profesional, Cohesión del Sistema Nacional de Sa-
lud y Alta Inspección y se integran en él un representante de cada una de
las CC.AA., del Instituto Nacional de Gestión Sanitaria, de la Subdirección
General de Análisis Económico y Fondo de Cohesión, del Instituto de Sa-
lud Carlos III, de la Agencia de Calidad del Sistema Nacional de Salud y de
la Organización Nacional de Trasplantes. El Comité podrá incorporar a sus
deliberaciones a las personas expertas en cada una de las materias que se
consideren oportunas o promover la creación de grupos de trabajo en los
supuestos o circunstancias que crea necesario.

El Comité, que se constituyó el 28 de noviembre de 2006, en su sesión
constitutiva aprobó un programa de trabajo para ir abordando los temas
que le encomendó el Real Decreto 1302/2006. Entre ellos, y dado que es
muy difícil tratar simultáneamente todas las áreas de especialización, se
acordó una priorización del abordaje de éstas. Cada una de las distintas
áreas se está desarrollando con grupos de personas expertas designadas por
las Comunidades Autónomas, las sociedades científicas y el propio Ministe-
rio de Sanidad y Política Social. Estos grupos de personas expertas en cada
área de especialización están trabajando con dos objetivos: realizar una
propuesta justificada de las patologías o de las técnicas, tecnologías o proce-
dimientos diagnósticos o terapéuticos para los que es necesario designar
CSUR en el SNS y elaborar una propuesta de los criterios que deben cum-
plir estos para ser designados como de referencia, en función del tipo de ac-
tividad para la que se vayan a designar.

Una vez  concluido el trabajo en cada grupo de personas expertas se
presenta al Comité de Designación para que lo apruebe y eleve, si procede,
al Consejo Interterritorial para su acuerdo.

Tras acordarse los criterios se abre un periodo de solicitud de CSUR,
presentando sus propuestas, a través del Comité de Designación, las corres-
pondientes Comunidades Autónomas.

Una vez admitidas a trámite, las solicitudes son enviadas a la Agencia
de Calidad del Sistema Nacional de Salud para el inicio del proceso de audi-
toría y acreditación. Tras recibir los correspondientes informes de acredita-
ción, el citado Comité los estudia junto con el resto de documentación de
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cada expediente y eleva sus propuestas de designación o no designación al
Consejo Interterritorial.

El Ministerio de Sanidad y Política Social, a propuesta del Comité de De-
signación y previo acuerdo del Consejo Interterritorial,  resuelve la designación
del CSUR por un periodo máximo de 5 años. Antes de la finalización de este
período será preciso renovar la designación siempre que, previa reevaluación
por la Agencia de Calidad del Sistema Nacional de Salud, se sigan cumpliendo
los criterios que motivaron la designación. Desde el punto de vista económico,
el Fondo de Cohesión Sanitaria financia la asistencia sanitaria derivada entre
Comunidades Autónomas, a un CSUR del Sistema Nacional de Salud. 

Por otro lado, la evaluación de los distintos modelos seguidos en cada
estado miembro así como los resultados de la encuesta Eurordiscare, reflejo
de la percepción y grado de satisfacción de los usuarios y profesionales im-
plicados, constituye un buen punto de partida para la elaboración de una
propuesta que se adapte al caso particular de nuestro sistema sanitario.

Así, en el caso de España la propuesta debe basarse en las directrices re-
cogidas en el Real Decreto 1302/2006 y podría valorarse la adopción de un
modelo de CSUR en el que se agrupen las enfermedades por tipos o grupos
de patologías. Para lo cual podría tomarse como referencia el modelo francés
de clasificación haciendo las modificaciones que se consideren oportunas. 

Los CSUR funcionarán como centros especializados en la atención in-
tegral y como centros destinados a la información y formación a profesiona-
les (presencial o en red) en las patologías de las que son centro de referen-
cia, siendo su misión:

— Servir de apoyo para confirmación diagnóstica, definición de las
estrategias terapéuticas y de seguimiento y como consultor para las
unidades clínicas que habitualmente atienden a estos pacientes.

— Definir y difundir protocolos de atención. 
— Coordinar la investigación y participar en la vigilancia epidemioló-

gica. 
— Participar en las iniciativas de formación e información para profe-

sionales de la salud, enfermos y sus familiares.
— Coordinar las redes de proveedores de cuidados sanitarios y médi-

co-sociales. 

2.3.2.  Objetivo general

Proporcionar atención integral continuada y coordinada entre los diferen-
tes niveles asistenciales con objetivo de prestar unos cuidados integrales y
de calidad a pacientes con ER.
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2.3.3.  Objetivos específicos y recomendaciones

Objetivo 1

Mejorar la atención sanitaria que reciben pacientes con ER, con el objetivo
de que sea integral, continuada y coordinada entre los niveles asistenciales.

Recomendaciones

— Definir planes de intervención consensuados con pacientes y fami-
liares, con la participación de Atención Primaria y Especializada,
en los que se recojan aspectos clínicos, así como aquellos de inte-
gración familiar y social.

— Fomentar la coordinación entre todos los profesionales que atien-
den a pacientes con ER, a nivel tanto de Atención Primaria como
Especializada, en las respectivas Comunidades Autónomas.

— Asegurar la continuidad asistencial cuando el paciente con ER su-
pere la edad pediátrica.

— Identificar las necesidades de formación e investigación de los pro-
fesionales que atienden a pacientes con ER, tanto en Atención Pri-
maria como en Especializada.

— Fomentar la participación de los centros que atienden a pacientes con
ER en proyectos de investigación de ámbito nacional e internacional.

— Evaluar periódicamente la satisfacción de usuarios y profesionales so-
bre la atención que reciben en los centros que atienen pacientes con ER.

— Fomentar la colaboración con asociaciones de pacientes de ER y
sociedades científicas (ámbito formativo, informativo, actividades
conjuntas, etc.).

— Tomar las medidas adecuadas para evitar los sesgos de género en
la atención de pacientes con ER.

— Promover la coordinación y el intercambio de información entre
unidades afines que atienden pacientes con ER.

— Fomentar las colaboraciones nacionales y europeas en los diferen-
tes niveles teniendo en cuenta la dimensión europea y la necesidad
de colaboración con centros de referencia de otros países.

— Elaborar guías y/o protocolos para la Atención de las ER, con ob-
jeto de homogeneizar la actuación de los diferentes profesionales
sanitarios tanto de AP como de AE, basados en la evidencia cientí-
fica disponible y que cuenten con información específica para per-
sonas afectadas, familiares, cuidadores y docentes. 

Estas guías podrían incluir los siguientes contenidos:

• Aspectos genéticos. 
• Guía anticipatoria.
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• Aspectos preventivos.
• Actuaciones diagnósticas. Sospecha y confirmación.
• Actuaciones terapéuticas.
• Necesidades de atención temprana.
• Circuitos de atención. Tratamiento, rehabilitación y seguimiento.
• Aspectos sanitarios para la adaptación escolar o laboral.
• Recursos disponibles y listado de CSUR.
• Asociaciones de enfermos existentes.
• Aspectos socio sanitarios de la enfermedad, enlaces y bibliografía.

Objetivo 2

Proponer al Comité de Designación de CSUR del SNS que estudie la posibi-
lidad de establecer CSUR en el SNS para la atención de pacientes con ER.

Recomendaciones 

— Promover la participación de asociaciones de pacientes y personas
expertas en ER para remitir propuestas al Comité de Designación
de CSUR en relación con las patologías o grupos de patologías que
consideren prioritarias y para la atención de las cuales consideran
que habría que designar CSUR. 

— Mejorar los procedimientos de clasificación y codificación de las
ER.

— Inventariar los recursos disponibles para la atención a las ER (uni-
dades de genética clínica, circuitos de derivación, atención tempra-
na, rehabilitación, salud mental, entre otros).

— Proponer un listado de grupos de ER por patologías así como una
relación de subgrupos de ER prioritarias en cada uno de los grupos
para ser abordadas desde los CSUR.

— Identificar los grupos de enfermedades raras más deficientes en
cuanto a la atención recibida (áreas más desatendidas) para los
cuales sería necesario potenciar CSUR.

— Mantener el listado de CSUR del SNS en los portales web del Mi-
nisterio de Sanidad y Política Social y Consejerías de Salud y favo-
recer su difusión entre asociaciones de pacientes y profesionales de
la salud.

— Fomentar la participación de los CSUR nacionales en redes euro-
peas de referencia (que tendrán como condición previa el que ha-
yan sido designados como referentes para la patología, técnica o
procedimiento que corresponda en España).
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2.4.  Terapias

2.4.1.  Medicamentos huérfanos, coadyuvantes 
y productos sanitarios

2.4.1.1.  Antecedentes

Dentro del marco de la Unión Europea se entiende por «Medicamento
Huérfano» aquel producto destinado al diagnóstico, prevención o trata-
miento de una afección que ponga en peligro la vida o conlleve una incapa-
cidad grave y crónica que no afecte a más de 5 personas/10.000, que resulte
improbable que, sin incentivos, la comercialización de dicho medicamento
en la Comunidad genere suficientes beneficios para justificar la inversión
necesaria y que los beneficios sean significativos para las personas afectadas
por la enfermedad de que se trate. 

Situación en la UE

En la Unión Europea, se ha establecido una política de Medicamentos
Huérfanos mediante la aprobación del Reglamento (CE) n.º 141/2000 en
diciembre de 1999, con el objetivo de implantar un procedimiento comuni-
tario de designación de medicamentos huérfanos. Se creó además un siste-
ma de incentivos destinado a promover la inversión de las compañías far-
macéuticas aprobando medidas para incentivar la investigación, el
desarrollo y la comercialización de dichos medicamentos, especialmente
mediante la concesión de un derecho de exclusividad comercial de una du-
ración de diez años, la asistencia en la elaboración de protocolos de ensayos
clínicos, la exención de tasas y la concesión de subvenciones, entre otras.
Este Reglamento regula los criterios y el procedimiento de declaración de
un medicamento como huérfano y crea el Comité de Medicamentos Huér-
fanos (COMP) dentro de la Agencia Europea del Medicamento (EMEA). 

En 2005, el COMP emitió un informe de balance de los cinco primeros
años de legislación de medicamentos huérfanos en la Unión Europea arro-
jando los siguientes datos: entre abril de 2000 y abril de 2005 se recibieron
458 solicitudes de designación de medicamentos huérfanos, de los cuales
más de 260 obtuvieron designación y 22 recibieron autorización para ser co-
mercializados. Dicho informe concluyó que la designación de medicamen-
tos huérfanos había estimulado la investigación de enfermedades raras en
la Unión Europea, incrementando el nivel de concienciación pública y cien-
tífica e impulsando la creación de redes expertas para unas 350 enfermeda-
des raras. La aplicación del Reglamento también fomentó el diálogo y la co-
laboración con las asociaciones de pacientes y supuso el desarrollo de
colaboraciones con Agencias de Medicamentos de otros países no comuni-
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tarios como EE.UU. y Japón, con la Organización Mundial de la Salud y
con ONGs dedicadas a las enfermedades raras. 

A pesar de que el balance resultó favorable, la Comisión emitió reco-
mendaciones con el fin de mejorar y potenciar algunos aspectos: incentivar
la investigación en medicamentos huérfanos a través del 7.º Programa Mar-
co, fomentar la adopción de medidas nacionales de apoyo al desarrollo y/o
acceso a medicamentos huérfanos y explorar la coordinación de medidas
que favorezcan la transparencia entre Estados Miembros para acelerar y
asegurar la disponibilidad y acceso a los medicamentos en condiciones de
igualdad.

Aquellos países que han tomado medidas para facilitar el acceso a los
medicamentos huérfanos son Bélgica, Hungría y Países Bajos, con la crea-
ción de Comités de Medicamentos Huérfanos. Francia ha creado un sistema
de autorización temporal en combinación con un sistema de financiación,
Irlanda cuenta con una Plataforma de Pacientes, Académicos e Industria y
en Polonia se encuentra el Foro Nacional de tratamiento de Enfermedades
Huérfanas.

Gracias al nuevo enfoque legislativo dado a los medicamentos huérfa-
nos, éstos son cada vez más accesibles. 

El 27 de abril de 2000, la Comisión Europea adoptó la Resolución CE
847/2000, por la que se establecen los criterios para la designación de medi-
camentos huérfanos. La designación de un medicamento como huérfano se
basa en los criterios establecidos en el Reglamento (CE) 141/2000, y su pos-
terior evaluación se realizará atendiendo a los criterios de seguridad, cali-
dad y eficacia requerida para su autorización de comercialización como me-
dicamento. 

Situación en España

En nuestro país, la Ley 29/2006, de 26 de julio, de Garantías y Uso Racional
de los Medicamentos y Productos Sanitarios hace mención en el Artículo 2,
Garantías de abastecimiento y dispensación, a los medicamentos huérfanos:
«El Gobierno, para asegurar el abastecimiento de medicamentos, podrá
adoptar medidas especiales en relación con su fabricación, importación, dis-
tribución y dispensación». En el caso de los «medicamentos huérfanos» se-
gún lo dispuesto en el Reglamento (CE) núm. 141/2000 y de los «medica-
mentos sin interés comercial», el Gobierno podrá adoptar, «además de las
medidas señaladas, las relativas al régimen económico y fiscal de dichos me-
dicamentos». 

En los últimos cinco años, se han comercializado en España 36 medi-
camentos huérfanos, lo que supone el 87% de los autorizados por la Comi-
sión Europea. En lo que al resto se refiere, el laboratorio no ha solicitado su
comercialización en nuestro país.
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En el caso de España, una vez autorizada la comercialización por la
Comisión Europea, se fija el precio industrial máximo y las condiciones de
financiación del medicamento. Gracias a los esfuerzos del Ministerio de Sa-
nidad y Política Social desde la pasada legislatura, el tiempo de tramitación
de medicamentos huérfanos en nuestro país se ha reducido a la mitad en los
últimos cinco años.

De los medicamentos huérfanos comercializados hasta la fecha en Es-
paña destacan los destinados a oncología y endocrinología/metabolismo. En
este segundo apartado se incluye el tratamiento de las metabolopatías con-
génitas, enfermedades raras de origen genético sin tratamiento hasta ahora,
por lo que estos fármacos constituyen una innovación terapéutica de primer
orden.

El Reglamento 141/2000, de 16 de diciembre de 1999, estableció un
procedimiento comunitario para designar los medicamentos huérfanos y
presentar incentivos para la investigación, el desarrollo y la comercializa-
ción de dichos medicamentos.

Del mismo modo, la utilización de medicamentos no autorizados en
España y calificados como «uso compasivo» (4), queda reflejada en el Ar-
tículo 24, Garantías de disponibilidad de medicamentos en situaciones espe-
cíficas y autorizaciones especiales, de la citada Ley 29/2006: «La prescripción
y la aplicación de medicamentos no autorizados a pacientes no incluidos en
un ensayo clínico, con el fin de atender como uso compasivo necesidades es-
peciales de tratamientos de situaciones clínicas de pacientes concretos, se re-
gulará reglamentariamente, con pleno respeto a lo establecido en la legisla-
ción vigente en materia de autonomía del paciente y de los derechos y
obligaciones en materia de información y documentación clínica».

También se contempla la posibilidad de solicitud de «medicamento ex-
tranjero» cuando no exista en España un medicamento comercializado con
igual composición, forma farmacéutica o dosificación y no exista en España
alternativa adecuada autorizada para esta indicación concreta (Ley
29/2006, Art. 24.4). 

(4) Puede darse el caso en que un paciente necesite recibir un medicamento que no esté auto-
rizado o comercializado en España y sí lo esté en otro país. Aunque la frecuencia con la que
esto ocurre es muy baja, existe un mecanismo para solventar esta situación, los llamados «me-
dicamentos extranjeros» previa solicitud justificada por informe médico a la Agencia Española
de Medicamentos y Productos Sanitarios. Aunque los medicamentos deben utilizarse única y
exclusivamente en las indicaciones aprobadas en su ficha técnica (para las que ha sido autori-
zado en condiciones de calidad, seguridad y eficacia) y respetando sus condiciones de uso, en
algunos casos excepcionales, puede producirse la prescripción en una situación clínica no auto-
rizada y, para ello, existe un procedimiento denominado «uso compasivo de medicamentos»
(requiere también la solicitud justificada por informe médico a la Agencia del Medicamento
para ser autorizado dicho uso).
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A fecha de noviembre de 2008, hay un Proyecto de Real Decreto por
el que se regula la disponibilidad de medicamentos en situaciones especia-
les y que establecerá las condiciones para el uso compasivo, el acceso a me-
dicamentos extranjeros y el uso en condiciones distintas a las autorizadas.
Pretende además de facilitar el acceso, armonizar los modelos y trámites
para su solicitud y posibilitar su gestión telemática. Dicho Real Decreto «se
adopta en desarrollo de los artículos 24.3 y 24.4 y disposición final primera
de la Ley 29/2006 y tiene carácter de legislación de productos farmacéuticos
a los efectos previstos en el artículo 149.1.16 de la Constitución».

En cuanto a iniciativas nacionales para el fomento de la investigación
clínica independiente de la industria farmacéutica, el Ministerio de Sanidad
y Consumo, a través del Instituto de Salud Carlos III y en colaboración con
la Dirección General de Farmacia y Productos Sanitarios, convocó un Pro-
grama de ayudas en febrero de 2007. El Programa pretendía potenciar la in-
vestigación y el desarrollo de los medicamentos huérfanos y de los medica-
mentos destinados a la población pediátrica, estableciendo como áreas
prioritarias de investigación la de los medicamentos huérfanos y medica-
mentos de alto interés sanitario «sin interés comercial», entre otras. A la
convocatoria de ayuda se presentaron casi 600 proyectos (22 en el área de
enfermedades raras), por lo que el Ministerio decidió dar continuidad a la
iniciativa aportando fondos para el 2008 en el marco de la Acción Estratégi-
ca en Salud del Plan Nacional de I+D+i 2008-2011. 

A nivel de Comunidades Autónomas destacan los esfuerzos de las
Juntas de Andalucía y Extremadura. En el primer caso, dentro del Plan de
Atención a Personas Afectadas por ER 2008-2012, se plantean objetivos es-
pecíficos relacionados con los medicamentos huérfanos. En la Junta de Ex-
tremadura, se aprobó la Orden de 13 de febrero de 2006 por la que se crea y
regula la Comisión de Uso Compasivo de Medicamentos en Extremadura y
se emitió el Decreto 68/2006 por el que se regula el derecho a la obtención
gratuita de productos farmacéuticos para enfermos pediátricos crónicos y
personas discapacitadas.

Desde su introducción en el mercado farmacéutico español en el año
2000, ha habido una tendencia creciente a la incorporación progresiva de
medicamentos huérfanos, comercializándose un total de 36 nuevos princi-
pios activos, lo que supone un 15% del total de nuevos principios en el pe-
riodo 2000-2007. En el último año, la aprobación de 11 nuevos medica-
mentos huérfanos ha supuesto un 30% del total de nuevos principios
activos.

Coadyuvantes y productos sanitarios

Dentro de este grupo se incluyen diversos tipos de productos terapéuticos
así como las ayudas técnicas, que resultan imprescindibles para el segui-
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miento y tratamiento de las complicaciones inherentes a este tipo de enfer-
medades (Ej., cremas protectoras de la piel, lociones, apósitos, etc.).

2.4.1.2.  Objetivos generales

Impulsar la investigación y desarrollo de medicamentos huérfanos para el
tratamiento de las personas afectadas por enfermedades raras, garantizan-
do el acceso de los mismos en condiciones de equidad en todo el territorio
nacional, de acuerdo con la normativa actual vigente.

Promover e impulsar procedimientos que faciliten un acceso equitati-
vo en el territorio nacional a los productos sanitarios y coadyuvantes indica-
dos en el tratamiento de las ER.

2.4.1.3.  Objetivos específicos y recomendaciones

Objetivo 1

Garantizar la accesibilidad en tiempo y forma de los medicamentos huérfa-
nos necesarios para el tratamiento de las enfermedades raras en todo el te-
rritorio nacional.

Recomendaciones

— Promover mecanismos de colaboración económica solidaria en-
tre Comunidades Autónomas, coordinados desde el Consejo In-
terterritorial, para mejorar la  provisión y el acceso a medicamen-
tos huérfanos de forma equitativa en el Sistema Nacional de
Salud.

— Impulsar la mejora del procedimiento administrativo actual para
acceder al tratamiento con fármacos de «uso compasivo» y/o  «me-
dicamento extranjero» en términos de agilización de los tiempos
desde su solicitud hasta la recepción del tratamiento.  

— Mejorar el acceso a los medicamentos huérfanos y a medicamentos
en vías de investigación en condiciones de equidad, facilitando el
acceso  a tratamientos innovadores.

— Evitar las desigualdades en cuanto a la disponibilidad de los medi-
camentos huérfanos en los diferentes centros y servicios sanitarios.

— Optimizar los plazos en el procedimiento de fijación del precio de
los medicamentos huérfanos que hayan obtenido autorización de
comercialización.

— Solicitar a la Agencia Española de Medicamentos y Productos Sa-
nitarios que antes de la suspensión o revocación de la autorización
de comercialización en el mercado de medicamentos y/o productos
farmacéuticos, valore la posibilidad de añadir a las consideraciones
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actuales y estudios de  impacto de esta retirada, la posibilidad de
consulta con las organizaciones de pacientes y/o unidades de refe-
rencia existentes relacionadas. 

— Fomentar el uso y difusión de registros de medicamentos huérfa-
nos y fármacos en vías de investigación, así como de datos de efica-
cia y posibles efectos secundarios de los tratamientos, con el fin de
mejorar el conocimiento por parte de profesionales y personas
afectadas por ER.

— Promover la participación en proyectos de creación de herramien-
tas telemáticas de información sobre medicamentos que faciliten un
mejor acceso a información de calidad y mejor evidencia disponible
sobre medicamentos para tratamiento de enfermedades raras.

— Impulsar y promover que los laboratorios comercializadores de
medicamentos huérfanos aporten datos farmacoepidemiológicos
desde la puesta en el mercado de sus productos.

— Valorar de manera individualizada la posibilidad de inclusión en el
ámbito de la dispensación con receta médica y aportación reduci-
da, de aquellos medicamentos con receta médica necesarios para el
tratamiento de las enfermedades raras y sus complicaciones, ya que
los de uso hospitalario son completamente gratuitos.

— Proponer a la Agencia Española de Medicamentos y Productos Sa-
nitarios que promueva los mecanismos necesarios para poder esta-
blecer un sistema de seguimiento y evaluación adecuado sobre las
propuestas de nuevos tratamientos indicados para enfermedades
raras.

— Valorar e impulsar desde la Agencia Española de Medicamentos y
Productos Sanitarios los estudios de evaluación de la seguridad de
los medicamentos huérfanos dentro del actual sistema de Farmaco-
vigilancia. 

— Fomentar el intercambio de información entre las distintas agen-
cias europeas evaluadoras y del Sistema Nacional de Salud sobre el
Valor Terapéutico Añadido (VTA), consolidando la evidencia cien-
tífica sobre la efectividad de los medicamentos huérfanos, con el
fin de mejorar los procedimientos de tramitación.

— Impulsar el estudio y revisión de incentivos nacionales en I+D+i al
desarrollo de medicamentos huérfanos y analizar aquellas políticas
nacionales que lo favorezcan.

— Promover la realización de análisis de necesidades de productos
sanitarios, materiales de curas y dispositivos médicos de utilidad en
el tratamiento de las ER, así como de otros productos no clasifica-
dos como medicamentos (filtros solares, productos cosméticos,
etc.) que se requieran para el tratamiento de enfermedades raras,
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de forma que se mejore la calidad en el acceso a los mismos en
condiciones de equidad en todo el territorio nacional.

Objetivo 2

Potenciar la investigación y el desarrollo de medicamentos huérfanos. 

Recomendaciones

— Impulsar la articulación de mecanismos que potencien el desarro-
llo de los medicamentos huérfanos por  las empresas farmacéuticas
y de biotecnología que complementen las ayudas y medidas adop-
tadas en la Unión Europea.

— Promover acuerdos sectoriales relativos a medicamentos huérfa-
nos.

— Mantener la consideración de los medicamentos huérfanos y las
enfermedades raras como líneas prioritarias de investigación den-
tro de los Planes Nacionales de I+D+i.

— Adecuar la realización de ensayos clínicos a las particularidades de
las enfermedades raras (reducido número de enfermos, dispersión
geográfica de los mismos).

— Favorecer la armonización de los requerimientos de los distintos
estados miembros en cuanto a la realización de ensayos clínicos
con el fin de facilitar los ensayos de carácter transnacional.

— Fomentar el apoyo a las bases de datos de ensayos clínicos y cola-
borar con las líneas internacionales ya existentes al respecto.

Objetivo 3

Posibilitar y agilizar la transferencia de resultados de investigación y la vigi-
lancia y seguimiento de la comercialización de nuevos fármacos. 

Recomendaciones

— Fomentar la investigación traslacional, minorando los obstáculos
para empezar estudios clínicos con nuevos compuestos. 

— Articular medidas que favorezcan la traslación de los hallazgos del
laboratorio a la clínica con dinamismo.

— Fomentar una política nacional para el desarrollo de los medica-
mentos huérfanos, que establezca estrategias que acorten los pla-
zos en que los fármacos en experimentación llegan a las personas
que los necesitan, especialmente en el caso de moléculas que ya es-
tán comercializadas para otras enfermedades.

— Potenciar la eficacia de la Unidad de Apoyo para Ensayos Clínicos
No Comerciales, con el objetivo de facilitar la labor de los investi-
gadores clínicos.
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— Impulsar la creación de programas de evaluación, seguimiento y
financiación de los tratamientos farmacológicos de alta comple-
jidad.

Objetivo 4

Analizar las necesidades de productos sanitarios, coadyuvantes,  materiales
de cura y otros dispositivos médicos necesarios para el tratamiento de las
ER, buscando alternativas que garanticen el acceso a los mismos en condi-
ciones de equidad.

Recomendaciones

— Promover dentro del marco de la Estrategia de ER,  el estudio y
análisis de necesidades de productos sanitarios, materiales de cura
y otros productos (filtros solares, cosméticos (5), etc.) necesarios
para el tratamiento de las ER, estudiando las modificaciones nece-
sarias en la normativa vigente, que posibiliten el acceso a los mis-
mos en condiciones de equidad para las personas afectadas por
este tipo de enfermedades.

2.4.2.  Terapias avanzadas

2.4.2.1.  Antecedentes

La evidencia científica indica que la Terapia Celular y la Medicina Regene-
rativa son una vía para proporcionar soluciones terapéuticas a situaciones
patológicas que carecen de tratamiento en la actualidad o para mejorar los
ya disponibles.

Por medicamento de «Terapia Avanzada» se entiende cualquiera de
los siguientes (de acuerdo con el Reglamento 1394/2007):

— Producto de terapia génica.
— Producto de terapia celular somática.
— Productos de ingeniería tisular, entendiéndose por éstos «los que

contienen o están formados por células o tejidos manipulados por
ingeniería y de los que se alega que tienen propiedades, se emplean
o se administran a las personas para regenerar, restaurar o reem-
plazar un tejido humano».
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(5) Producto cosmético: toda sustancia o preparado destinado a ser puesto en contacto con las
diversas partes superficiales del cuerpo humano (epidermis, sistema piloso y capilar, uñas, la-
bios y órganos  genitales externos) o con los dientes y las mucosas bucales, con el fin exclusivo
o principal de limpiarlos, perfumarlos, modificar su aspecto y/o corregir los olores corporales
y/o protegerlos o mantenerlos en buen estado (RD. 209/2005).
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Los productos basados en células o tejidos humanos ofrecen tratamientos
de calidad a muchos pacientes que padecen enfermedades con peligro de
muerte o de invalidez crónica. 

En la actualidad se están ensayando las terapias génicas y celulares a
nivel clínico para el tratamiento de enfermedades genéticas, neoplasias y
enfermedades neurodegenerativas. En el caso de la terapia génica, ha sido
utilizada con éxito preliminar en algunas enfermedades raras, tales como in-
munodeficiencias primarias. No obstante, en el momento actual no existe
ningún medicamento de Terapia Avanzada autorizado en nuestro ámbito.

«El Ministerio de Sanidad y Política Social entiende y asume que la in-
vestigación con células troncales humanas de origen adulto y embrionario
es prioritaria. Dado que se trata de un área al que la sociedad es particular-
mente sensible, es fundamental compaginar el apoyo a la investigación con
un exquisito control de los límites éticos en que debe desarrollarse la mis-
ma». Con el fin de armonizar los intereses estratégicos de la investigación
en células troncales y sus implicaciones éticas y legales, se creó la Subdirec-
ción General de Investigación en Terapia Celular y Medicina Regenerativa
en el seno del ISCIII, con las siguientes prioridades:

— Seguimiento y control de los proyectos de investigación con células
troncales.

— Creación y coordinación del Banco Nacional de Líneas Celulares
(BNLC).

Más recientemente, el Consejo de Ministros aprobó en octubre de 2007 el
Plan de Terapias Avanzadas que pretende localizar alternativas terapéuticas
para 12 patologías que en la actualidad no cuentan con un protocolo tera-
péutico. Entre ellas se encuentran la esclerosis lateral amiotrófica (ELA), la
esclerosis múltiple y las distrofias musculares. Sanidad permitirá, además,
probar terapias en fase de ensayo a pacientes que padezcan alguna de estas
enfermedades y cuya esperanza de vida se encuentre muy reducida.

A consecuencia de la puesta en marcha del Plan de Terapias Avanza-
das, se suscribió un acuerdo a principios de 2008 entre el Gobierno Balear y
el Ministerio de Sanidad y Consumo con el fin de impulsar la investigación
de los mecanismos de regeneración y reparación pulmonar y en las terapias
avanzadas de medicina regenerativa basadas en células madre.

Otra iniciativa relacionada ha sido la elaboración del Plan Andaluz de
Terapias Avanzadas (2007), mediante el cual se pretende promover la reali-
zación de ensayos clínicos que permitan trasladar los resultados de las in-
vestigaciones básicas en el ámbito de las células madre adultas al tratamien-
to de enfermedades para las que todavía no se conoce un tratamiento que
posibilite su curación.
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Los principales grupos de investigación en terapia celular de España
se encuentran asociados en la Red de Terapia Celular (TERCEL), nacida
en 2002 dentro del proyecto de redes temáticas de investigación cooperati-
va financiadas por el Instituto de Salud Carlos III. La Red, que permanece
vigente, está constituida por 26 nodos cuyo denominador común es la inves-
tigación en terapia celular dirigida a varias patologías. Muchos de los gru-
pos engloban varios subgrupos de trabajo de diferentes CC.AA.

En cuanto al aspecto jurídico, la Directiva 2001/83/CE y el Reglamen-
to 1394/2007 establecen qué Terapias Avanzadas son medicamentos y cuáles
no lo son, y dentro de las que son medicamentos, cuáles deberían autorizar-
se por procedimiento comunitario y cuáles no.  En cualquier caso, los ensa-
yos clínicos de medicamentos de Terapia Avanzada se deben realizar de
acuerdo a lo establecido en la Directiva 2001/20/CE que ha sido transpuesta
en la Ley 29/2006 desarrollada por el RD 223/2004. En el cumplimiento de
este Real Decreto, la Agencia Española de Medicamentos y Productos Sa-
nitarios (AEMPS) ha evaluado, en los últimos años, más de 70 solicitudes
de ensayos clínicos con Terapias Avanzadas 

La autorización de comercialización de los medicamentos de terapia
avanzada correspondiente se realiza de forma centralizada por la Comisión
para toda la Unión Europea. La Agencia Europea de Evaluación de Medi-
camentos (EMEA) es el organismo científico-técnico para evaluar este tipo
de productos en base al informe elaborado por un Comité Técnico especia-
lizado en este tipo de terapias, el  Comité de Terapias Avanzadas (CAT), so-
bre la base de informes preparados por las autoridades de tres Estados
Miembros.  La AEMPS ha actuado como autoridad relevante en tres de los
cuatro procedimientos presentados hasta el momento. 

En España, se ha establecido también un sistema de promoción y coor-
dinación en el ámbito de investigación con células y tejidos de origen em-
brionario humano, destacando la regulación del Banco Nacional de Líneas
Celulares, adscrito al Instituto de Salud Carlos III. Asimismo, existe una Co-
misión de Garantías para la Donación y Utilización de Células y Tejidos Hu-
manos, que es un órgano colegiado, adscrito al Instituto de Salud Carlos III,
dirigido a asesorar y orientar sobre la investigación y la experimentación con
muestras de naturaleza embrionaria humana y a contribuir a la actualización
y difusión de los conocimientos científicos y técnicos en esta materia.

Marco legislativo

— La elaboración de productos de terapia celular y tisular queda re-
gulada en la Unión Europea por las Directivas 2001/83/CE (trans-
puesta en el RD 1345/2007), y algunos aspectos en la 2004/23/CE,
2006/17/CE y 2006/86/CE, transpuestas a la legislación española
por el RD 1301/2006.
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— El Reglamento (CE) n.º 1394/2007 del Parlamento Europeo y del
Consejo, sobre medicamentos de terapia avanzada, establece nor-
mas para la autorización, supervisión y la farmacovigilancia de los
medicamentos de TA preparados industrialmente o en cuya fabri-
cación intervenga un proceso industrial, y destinados a comerciali-
zarse en los Estados Miembros. El RD 1344/2007 establece los cri-
terios de notificación de reacciones adversas. Los productos
resultantes de la ingeniería tisular legalmente comercializados el
30 de diciembre de 2008 se ajustarán al Reglamento, como muy
tarde, el 30 de diciembre de 2012. Los demás medicamentos de te-
rapia avanzada lo harán, a más tardar, el 30 de diciembre de 2011.

— Las exigencias relativas a los productos sanitarios expuestas en la
Directiva 93/42/CEE se aplican a los productos sanitarios utiliza-
dos en los medicamentos combinados de terapia avanzada. Los
productos sanitarios implantables activos utilizados en los medica-
mentos combinados de terapia avanzada deben, por su parte, ajus-
tarse a las condiciones que les son impuestas por la Directiva
90/385/CEE.

— La donación, obtención y control de las células y tejidos humanos
que forman parte de algunos medicamentos están reguladas en la
Unión Europea por Directivas transpuestas a la legislación española
mediante el Real Decreto 1301/2006. En el mismo, se establecen las
normas de calidad y seguridad para la donación, la obtención, la eva-
luación, el procesamiento, la preservación, el almacenamiento y la
distribución de células y tejidos humanos y se aprueban las normas
de coordinación y funcionamiento para su uso en humanos. 

— El procedimiento de autorización, registro y condiciones de dispen-
sación de los medicamentos de uso humano fabricados industrial-
mente quedan regulados por el RD 1345/2007 de 11 de octubre.

— Los estudios clínicos con medicamentos de Terapia Avanzada se
regulan mediante la Ley 29/2006 de 26 de julio desarrollada por el
RD 223/2004 de 6 de febrero.

— El uso de células embrionarias humanas está sujeto a una regula-
ción más estricta y con ciertas particularidades en cada país de la
Unión Europea. En España, se permite la investigación con células
madre embrionarias humanas obtenidas a partir de embriones so-
brantes o supernumerarios procedentes de fertilizaciones in vitro.
En Europa, existe un Registro Europeo de Células Madre Embrio-
narias Humanas en el que participan diez países de la UE, entre
ellos España, y cuyo principal objetivo es proporcionar informa-
ción sobre todas las líneas de células madre embrionarias que es-
tén a disposición de la comunidad científica.
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Para que una terapia celular sea considerada como de uso clínico, deberá
demostrar su calidad, eficacia y seguridad.  La validación de una terapia ce-
lular para uso clínico asistencial debe demostrarse en modelos pre-clínicos
y clínicos con sus correspondientes fases de desarrollo. Si bien, alguna de
ellas podría encuadrarse dentro de las denominadas Terapias Avanzadas y
se podrían recortar y/o evitar algunas de las fases de desarrollo que de for-
ma clásica se realizan con los medicamentos.

En algunos casos, «se trata de productos terapéuticos elaborados ‘‘a la
carta’’, para un paciente concreto, a menudo de origen autólogo o dirigidos
desde un donante concreto compatible». No obstante, la calidad de todos
estos medicamentos, aún de aquellos cuya fabricación siga una dinámica de
producción alejada de la fabricación industrial farmacéutica, queda garanti-
zada mediante la aplicación de las normas GMP (Good Manufacturing
Practices) en su proceso de elaboración. Esto incluye a los medicamentos
de Terapia Avanzada en fase de investigación clínica, habiéndose efectuado
la inspección por parte de la AEMPS en 8 centros en toda España.

2.4.2.2.  Objetivo general

Fomentar el acceso seguro de las personas afectadas por enfermedades ra-
ras a terapias avanzadas incentivando la investigación, el desarrollo y la au-
torización de estos productos en un marco legislativo adecuado. 

2.4.2.3.  Objetivos específicos y recomendaciones
Objetivo 1

Potenciar la investigación pública y privada en terapias avanzadas y la apli-
cación clínica de estas terapias para las enfermedades raras.

Recomendaciones

— Dotar de fondos a la investigación pública en terapias avanzadas
destinada a las personas afectadas por Enfermedades Raras.

— Fomentar la investigación básica y universitaria en el desarrollo pre-
clínico incrementando el nivel de financiación de la investigación en
el campo de terapias avanzadas aplicada a enfermedades raras.

— Fomentar los enlaces y colaboración con plataformas europeas de
alta producción, de reciente creación y el uso de bibliotecas euro-
peas de moléculas compartidas. 

— Desarrollar acciones transversales en medicina regenerativa, nano-
biotecnología, bioingeniería y tecnología sanitaria y moléculas in-
novadoras. 

— Adaptar la legislación sobre terapias avanzadas en relación a los
consentimientos informados para el uso de material biológico en
investigación.
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— Establecer marcos legales para la investigación con células tronca-
les respetando los derechos establecidos en el Convenio de Oviedo
o en la Carta de los Derechos Fundamentales.

— Fomentar el desarrollo del Plan Nacional de Terapias Avanzadas y
ampliar su desarrollo y puesta en práctica, a todas las enfermedades
raras, empezando por aquellas más gravemente discapacitantes.

— Mejorar la difusión de la información relativa a las diferentes mo-
dalidades de terapia avanzada y sus aplicaciones disponible para
asociaciones de pacientes y colectivos profesionales implicados. 

— Establecer medidas y protocolos de actuación para los ensayos clí-
nicos teniendo en cuenta la baja prevalencia de las ER.

— Incrementar la colaboración a nivel europeo mediante la creación
y financiación de un foro público-privado sobre ER que favorezca
que surjan proyectos multicéntricos que cuenten con la experien-
cia y la financiación necesarias. 

— Estudiar la posible designación de los productos de terapia avanza-
da como medicamentos huérfanos de manera que puedan benefi-
ciarse de los mismos incentivos fiscales y del período de exclusivi-
dad de mercado.

— Incorporar las terapias avanzadas en los protocolos de diagnóstico
y tratamiento de los centros de referencia, en su caso, una vez estos
hayan sido designados como tales.

— Fomentar la creación de comités multidisciplinares de personas ex-
pertas para la elaboración de normas de utilización de los medica-
mentos de terapias avanzadas, su seguimiento y adecuado control.

— Promover la creación de unidades hospitalarias de terapias avan-
zadas que estimulen su desarrollo, aseguren su calidad y proporcio-
nen asesoramiento y formación continuada en este campo.

2.4.3.  Rehabilitación
2.4.3.1.  Antecedentes
Más allá del abordaje farmacológico, el tratamiento de muchas ER requiere
la aplicación de servicios de atención temprana, rehabilitación y logopedia
que precisan continuar desarrollándose en el sistema sanitario.

Ante la falta de tratamientos farmacológicos alternativos y eficaces, la
atención temprana y la rehabilitación permiten a las personas con ER opti-
mizar sus capacidades, previniendo complicaciones y mejorando las habili-
dades personales y sociales.

La rehabilitación motora y la logopedia se traducen en mejoras fun-
cionales y neurológicas, prolongando la autonomía de los pacientes e incre-
mentando, por tanto, su calidad de vida. Según estadísticas, el 68% de los
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enfermos con tratamiento rehabilitador mejoran sus capacidades físicas y
coordinadoras, como el inicio del desplazamiento visual, la coordinación de
los miembros superiores, etc., y por lo tanto su calidad de vida.

Asimismo los principios relativos a la rehabilitación, al igual que suce-
de con el resto de terapias, han de estar basados en la mejor evidencia cien-
tífica disponible en lo que respecta a la recuperación o mejora de la calidad
de vida del paciente y el coste-efectividad de la misma.

La Ley 13/1982, de Integración Social de Minusválidos (LISMI), así
como la Ley 51/2003 de 2 de diciembre, de Igualdad de Oportunidades, No
Discriminación y Accesibilidad Universal de las personas con discapacidad
(LIONDAU) y la Ley 39/2006 de Promoción de la Autonomía Personal y
Atención a las Personas en situación de Dependencia inciden en esta pro-
blemática. Siendo algunas de las enfermedades raras gravemente discapaci-
tantes y/o que generan un alto grado de dependencia, las personas afecta-
das están en el ámbito de aplicación de esta Ley que establece como
principios el de vida independiente, normalización y transversalidad de las
políticas en materia de discapacidad. 

La rehabilitación está contemplada en el Real Decreto 1030/2006, de
15 de septiembre, por el que se establece la cartera de servicios comunes del
Sistema Nacional de Salud y el procedimiento para su actualización (6). Sin
embargo, dentro del SNS, la fisioterapia está orientada principalmente a los
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(6) En el Anexo II, dentro de la cartera de servicios comunes de atención primaria se incluye:
«5. Rehabilitación básica. Comprende las actividades de educación, prevención y rehabilita-
ción que son susceptibles de realizarse en el ámbito de atención primaria, en régimen ambula-
torio, previa indicación médica y de acuerdo con los programas de cada servicio de salud, in-
cluyendo la asistencia domiciliaria si se considera necesaria por circunstancias clínicas o por
limitaciones en la accesibilidad.  Incluye:

5.1. Prevención del desarrollo o de la progresión de trastornos musculoesqueléticos.
5.2. Tratamientos fisioterapéuticos para el control de síntomas y mejora funcional en

procesos crónicos musculoesqueléticos.
5.3. Recuperación de procesos agudos musculoesqueléticos leves.
5.4. Tratamientos fisioterapéuticos en trastornos neurológicos. 
5.5. Fisioterapia respiratoria.
5.6. Orientación/formación sanitaria al paciente o cuidador/a, en su caso.»

Y en el Anexo III del citado real decreto, dentro de la cartera de servicios comunes de aten-
ción especializada se incluye:

«8. Rehabilitación en pacientes con déficit funcional recuperable. Comprende los proce-
dimientos de diagnóstico, evaluación, prevención y tratamiento de pacientes con déficit funcio-
nal, encaminados a facilitar, mantener o devolver el mayor grado de capacidad funcional e in-
dependencia posible al paciente, con el fin de reintegrarlo en su medio habitual.   Se incluye la
rehabilitación de las afecciones del sistema musculoesquelético, del sistema nervioso, del siste-
ma cardiovascular y del sistema respiratorio, a través de fisioterapia, terapia ocupacional, logo-
pedia que tenga relación directa con un proceso patológico que esté siendo tratado en el Siste-
ma Nacional de Salud y métodos técnicos (ortoprótesis, reguladas en el anexo VI de cartera de
servicios comunes de prestación ortoprotésica).»
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enfermos agudos y en mucha menor medida a los enfermos crónicos que
suelen ser dados de alta tras un breve periodo de rehabilitación.

No en todas las Comunidades se presenta la misma situación. Así, en la
Comunidad Autónoma de Castilla-La Mancha se ha consensuado con la
Consejería de Sanidad que los enfermos de ataxia puedan recibir rehabilita-
ción intensiva en el Centro Nacional de Parapléjicos y/o acceder a centros de
salud dotados de sala de rehabilitación y fisioterapeutas durante todo el año.

En la Generalitat de Catalunya se ha elaborado el Plan Director So-
ciosanitario, para las personas con enfermedades neurológicas que pueden
cursar con discapacidad, que contempla dentro de su despliegue la rehabili-
tación en los dispositivos específicos, como son los hospitales de día o los
centros sociosanitarios para mayor intensidad de rehabilitación. 

Otro ejemplo concreto de desarrollo de la atención sociosanitaria en
distintos ámbitos es el Plan Integral de Atención Sociosanitaria al Deterio-
ro Cognitivo en Extremadura (PIDEX), que atiende a personas con de-
mencias degenerativas, daño cerebral adquirido y síndromes deficitarios del
desarrollo, y contempla la estimulación cognitiva, la prestación de servicios
sociales y el apoyo psicosocial a cuidadores y familiares.

2.4.3.2.  Objetivo general

Facilitar el acceso a servicios de atención temprana, rehabilitación y logope-
dia a las personas afectadas por una ER de manera continuada, al objeto de
mantener y mejorar la autonomía personal, así como una mejor calidad de
vida para dichos enfermos. 

2.4.3.3.  Objetivos específicos y recomendaciones

Objetivo 1

Potenciar la rehabilitación integral (física, sensorial y cognitiva) para las
personas afectadas por una ER de manera continuada, con el fin de optimi-
zar, conservar y/o asegurar sus capacidades residuales.

Recomendaciones

— Promover que los principio relativos a la rehabilitación estén basa-
dos en la mejor evidencia científica disponible, en lo que respecta a
la recuperación o mejora de la calidad de vida del paciente y el cos-
te-efectividad de la misma.

— Promover el acceso de la población infantil con ER a servicios de
atención temprana, próximos al entorno de residencia, así como la
continuidad de la atención en servicios de rehabilitación o habilita-
ción funcional en las áreas específicas del desarrollo que precisen
(fisioterapia, logopedia, psicomotricidad, etc.).
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— Fomentar que la rehabilitación para las personas afectadas de ER,
incluida en la Cartera de Servicios Comunes del SNS, sea propor-
cionada de forma continuada.

— Potenciar la labor de equipos de asistencia paliativa a domicilio,
que satisfagan las necesidades de las personas afectadas por una
ER durante fases avanzadas de la enfermedad.

— Promover los tratamientos de logopedia en aquellas ER que cur-
san con trastornos del habla.

— Elaborar guías de rehabilitación sensorial, cognitiva, física y trata-
miento integral adaptadas a las peculiaridades de las enfermedades
raras.

2.5.  Atención sociosanitaria 

2.5.1.  Antecedentes

La mayoría de las enfermedades raras son entidades complejas y de curso
crónico que generan una gran morbilidad y un alto grado de discapacidad
y/o dependencia y precisan de cuidados prolongados e intervenciones mul-
tidisciplinares. Asimismo, ocasionan un deterioro significativo de la calidad
de vida de las personas afectadas y sus familias, no sólo en lo que concierne
al plano estrictamente sanitario sino también en el ámbito psíquico, social,
de inclusión en el medio escolar o laboral, de necesidades familiares y eco-
nómicas, etc.

Pero además, dado el carácter de enfermedad rara, se le suman otra
serie de circunstancias que agravan las condiciones de vida de quienes las
padecen y sus familias. De la falta de información y formación que sobre
ellas existen se derivan una serie de problemas a los que deben enfrentarse
y que provocan al paciente y sus familias una situación de aislamiento social
que ha de ser estudiada en su integridad para su superación.

Como en otras enfermedades crónicas o discapacitantes, la atención
integral de las personas con enfermedades raras precisa de la utilización de
un mayor número de servicios para atender sus necesidades, implicando
distintos sistemas de atención y agentes proveedores de salud y demandan-
do una mayor facilidad de acceso a servicios sanitarios, sociales y de otra ín-
dole (educativos, laborales, de dispensación farmacéutica, etc.). La Ley
16/2003 de Cohesión y Calidad del Sistema Nacional de Salud precisa de la
coordinación de varios sectores con el objetivo de garantizar la provisión de
un sistema integral de cuidados y de una continuidad en la atención que
permitan mejorar el nivel de salud y la calidad de vida de las personas afec-
tadas y de sus familiares o personas cuidadoras.
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Desde un enfoque intersectorial, la atención socio-sanitaria puede ac-
tuar como eje vertebrador básico del conjunto necesario de prestaciones sa-
nitarias, sociales y cuidados no profesionales, a efectos de garantizar la con-
tinuidad y coherencia de los múltiples cuidados requeridos por las personas
con enfermedades raras y sus familias.

La atención sociosanitaria, tal y como recoge el artículo 14 de la Ley
16/2003, de Cohesión y Calidad del Sistema Nacional de Salud, comprende
el conjunto de cuidados destinados a aquellas personas enfermas, general-
mente con carácter crónico, y personas con discapacidad que por sus espe-
ciales características pueden beneficiarse de la actuación simultánea y si-
nérgica de los servicios sanitarios y sociales para aumentar su autonomía,
paliar sus limitaciones o sufrimientos y facilitar su reinserción social.

Además la atención sociosanitaria se llevará a cabo en los niveles de
atención que cada Comunidad Autónoma determine y en cualquier caso
comprenderá:

a. Los cuidados sanitarios de larga duración.
b. La atención sanitaria a la convalecencia.
c. La rehabilitación en pacientes con déficit funcional recuperable.

Desde los servicios sociales, la Ley 39/2006, de Promoción de la Autonomía
Personal y Atención a las Personas en situación de Dependencia, reserva a
las Comunidades Autónomas el «Establecer los procedimientos de coordi-
nación sociosanitaria, creando, en su caso, los órganos de coordinación que
procedan para garantizar una efectiva atención».

En sentido extenso, el ámbito de lo social constituye la puerta de acce-
so a los múltiples recursos existentes y precisa la calificación de las personas
con enfermedades raras como «personas con discapacidad» o como «perso-
nas en situación de dependencia». Esto ocurre, en concreto, para el acceso a
los servicios y  prestaciones económicas de servicios sociales, seguridad so-
cial no contributiva, fomento de empleo y beneficios fiscales.

Actualmente, tanto la valoración de la discapacidad como la valora-
ción de las situaciones de dependencia corresponden a órganos especializa-
dos de las Comunidades Autónomas. Existen, no obstante, sendos Decretos
que unifican a nivel estatal los procedimientos y los baremos de valoración
de estas situaciones.

La atención a las diversas necesidades que tienen las personas con
discapacidad ha dado lugar en los últimos treinta años a la creación, bajo
un enfoque basado en los derechos humanos, de un complejo sistema de
equiparación de oportunidades integrado, sobre todo, por medidas de «ac-
ción positiva» (tratos más favorables y apoyos complementarios) y en me-
nor grado por medidas contra las discriminaciones, tanto directas como
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indirectas, que obstaculizan o dificultan la participación en igualdad 
de condiciones y con parecidas oportunidades de las personas con disca-
pacidad.

Este conjunto de medidas está fundamentado en una serie de leyes de
carácter básico y alcance intersectorial, que se complementan con normati-
vas sectoriales de ámbito estatal o autonómico (7). 

El Sistema Público de Equiparación de Oportunidades para las Perso-
nas con Discapacidad  contempla medidas de distinta naturaleza, cuya ges-
tión corresponde a los departamentos (niveles estatal, autonómico y local)
competentes en dichas materias. A continuación se presenta un resumen de
las medidas que incluye este sistema:

Prestaciones económicas. Las principales ayudas económicas de que
pueden disponer las personas con discapacidad o sus familias son: presta-
ciones de seguridad social (pensión de invalidez, prestación por hijo a cargo
y subsidios), prestaciones de asistencia social (prestaciones económicas de
dependencia, ayudas individuales para cuidados, rehabilitación y tecnologí-
as de apoyo, subvenciones y conciertos de servicios a ONG) y beneficios fis-
cales (IRPF, Impuesto sobre Sucesiones y Donaciones, IVA, Impuesto so-
bre vehículos de tracción mecánica, etc.).

Servicios Sociales. El Sistema de Servicios Sociales, además de las pres-
taciones económicas de asistencia social, dispone de recursos generales de
atención primaria (información, orientación, derivación…) y servicios espe-
cializados para personas con discapacidad (ayuda a domicilio, teleasisten-
cia, centros de día y centros ocupacionales, servicios de rehabilitación pro-
fesional y centros de atención residencial). 

En el marco de Servicios Sociales, se ha creado recientemente el Siste-
ma para la Autonomía y Atención de la Dependencia (SAAD) que garanti-
za, mediante derecho, el acceso de las personas en situación de dependencia
a la cartera de servicios y a las prestaciones económicas que establece la
Ley 39/2006 de Promoción de la Autonomía y Atención a la Dependencia.

En este ámbito, existen en la actualidad Planes de Actuación que im-
pulsan las políticas para las personas con discapacidad y que, por tanto, son
de utilidad en muchos casos para las personas con Enfermedades Raras, ta-
les como el Plan de Acción del Consejo de Europa, Plan Nacional de Acce-
sibilidad, el Plan de Acción para las Mujeres con Discapacidad y el Acuerdo
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(7) Las leyes generales que fundamentan las políticas integrales para las personas con disca-
pacidad son: Ley 13/1982, de Integración Social de los Minusválidos (LISMI), Ley 51/2003, de
Igualdad de Oportunidades, No Discriminación y Accesibilidad Universal de las personas con
discapacidad (LIONDAU) y Ley 39/2006, de Promoción de la Autonomía Personal y Atención
a las Personas en situación de Dependencia.
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sobre criterios comunes y condiciones mínimas de los Planes de Atención
Integral a Menores de tres años (pendiente de aprobación por el Consejo
Territorial del SAAD).

Inserción laboral. La legislación laboral española dispone, tanto de
normas específicas como de medidas especiales incluidas en normas gene-
rales, para la promoción y apoyo a la inserción laboral de las personas tra-
bajadoras con discapacidad (8). 

El impulso de las políticas de fomento de empleo de las personas tra-
bajadoras  con discapacidad está contenido en la Estrategia Global de Ac-
ción para el Empleo de Personas con Discapacidad 2008-2012. Dicha Estra-
tegia tiene como objetivos aumentar las tasas de actividad y de ocupación,
así como la inserción laboral de las personas con discapacidad en edad labo-
ral y mejorar la calidad del empleo y dignificar las condiciones de trabajo,
combatiendo activamente su discriminación. 

Apoyo  informal. Una red de recursos a tener en cuenta siempre que
hablamos de atención sociosanitaria es el apoyo informal. En este contexto
se entiende por apoyo informal los cuidados prestados por las ONG de per-
sonas discapacitadas, por las familias cuidadoras y por el voluntariado. Las
ONG desarrollan en el sector de la discapacidad un papel muy importante,
tanto de representación como de prestadores de servicios, sobre todo en los
ámbitos de la información-orientación, educación, empleo y atención a las
personas más gravemente discapacitadas. Las familias cuidadoras son hoy
por hoy un soporte de la atención fundamental para las personas con disca-
pacidad, son un recurso inestimable que a la vez precisa de apoyos propios.
Por otra parte, el voluntariado está muy implantado en programas de ocio y
de atención a estos colectivos y el apoyo subsidiario que ofrecen es digno de
tener en cuenta.

En la actualidad en España no existe un modelo uniforme de presta-
ción ni de coordinación de servicios sanitarios y servicios sociales, aunque
se viene trabajando en ello desde hace años. Del debate para dar respuesta
a esta necesidad de coordinación entre los diferentes sistemas de provisión
de servicios  surgen iniciativas tales como; Comisión de Análisis y Evalua-
ción del SNS, Acuerdo Marco Interministerial (Ministerio de Sanidad y Mi-
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(8) Servicios de formación y de rehabilitación profesional (cursos de garantía social, talleres
de empleo, centros de recuperación…), servicios de intermediación laboral (orientación profe-
sional, servicios de ajuste personal y social, servicios de colocación y apoyo…), centros de em-
pleo protegido (centros ocupacionales, empleo selectivo, centros especiales de empleo…), pro-
gramas de transición empleo protegido-empleo ordinario (enclaves laborales, empleo con
apoyo…) y medidas de fomento del empleo ordinario (empleo en empresas, empleo público y
empleo autónomo).
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nisterio de Asuntos Sociales) y Acuerdo del Congreso de los Diputados
para la consolidación y modernización  del SNS.

Actualmente la coordinación entre Atención Primaria del Sistema Na-
cional de Salud y Servicios Sociales suele producirse a través del servicio de
trabajo social del Centro de Salud. Son bastantes las CC.AA. que han crea-
do órganos de gestión de las prestaciones sociosanitarias encargados de co-
ordinar las actuaciones de los Servicios de Sanidad y los Servicios Sociales.
En general, las competencias se encuentran repartidas entre las Consejerías
de Sanidad y las de Servicios Sociales, con redes sanitarias y sociales inde-
pendientes.

La coordinación entre los dispositivos asistenciales sanitarios y socia-
les es uno de los problemas que tradicionalmente se pone de manifiesto
cuando se analiza el modo como se organiza la prestación sociosanitaria. 

En el Libro Blanco de Atención a las Personas en situación de Depen-
dencia (2004), de donde se ha extractado la descripción de la situación ge-
neral de la coordinación sociosanitaria, se recogen una serie de propuestas
que en su mayor parte son las que en su día (2001) elaboró la Comisión
Mixta encargada de redactar  las «Bases para un modelo de atención socio-
sanitaria».

En este contexto, el Centro de Referencia Estatal de Enfermedades
Raras y sus familias (CRE) de Burgos, por la naturaleza de sus funciones y
por su privilegiada pertenencia actual al Ministerio Sanidad y Política So-
cial, ha de impulsar la coordinación sociosanitaria, está llamado a  ejercer
un papel impulsor de la cooperación entre los diferentes servicios o unida-
des que tienen responsabilidades en la atención de las necesidades de las
personas con enfermedades raras y sus familias y también entre el sector
público y el movimiento asociativo. 

Su papel principal consiste en acercar el Sistema Nacional de Salud y
el Sistema de Servicios Sociales e integrar en una estrategia única las pres-
taciones que contempla el sistema de equiparación de oportunidades para
las personas con discapacidad, poniendo al servicio de esta misión las fun-
ciones que ejercerá en materia de gestión de la información y publicaciones,
formación de especialistas, así como de impulso de acciones de innovación y
desarrollo y servicios de asistencia técnica.

2.5.2.  Objetivo general

Mejorar la atención sociosanitaria proporcionando un sistema integral de
cuidados y una continuidad asistencial a las personas afectadas por Enfer-
medades Raras.
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2.5.3.  Objetivos específicos y recomendaciones

Objetivo 1

Promover la coordinación de los distintos organismos e instituciones invo-
lucradas en la atención integral de las personas afectadas por enfermedades
raras.

Recomendaciones

— Fomentar la cooperación y la corresponsabilidad de los agentes in-
volucrados en la atención integral a las ER.

— Promover una adecuada planificación y gestión de los recursos sa-
nitarios y sociales existentes destinados a la atención de las perso-
nas con enfermedades raras y sus familiares, de manera que pueda
garantizar la provisión de un sistema integral de cuidados y una
continuidad asistencial. 

— Potenciar el desarrollo de marcos de servicios y responsabilidades
que han de coordinarse en el espacio socio-sanitario dentro de
cada CC.AA., en relación con las personas con ER.

— Impulsar la creación de una Comisión de Coordinación Interde-
partamental entre las Consejerías de Sanidad, Servicios Sociales,
Educación, que integre las políticas en ER y asesore en la elabora-
ción del Plan de ER autonómico en línea y coordinación con la Es-
trategia Nacional de ER.

— Impulsar la colaboración de los CSUR del Sistema Nacional de Sa-
lud en ER, una vez hayan sido designados como tales, con el Cen-
tro de Referencia Estatal del Sistema de Servicios Sociales, de
Atención a Personas con Enfermedades Raras y sus familias
(CRE) de Burgos. 

— Impulsar, desde el Sistema para la Autonomía y Atención a la De-
pendencia (SAAD), el establecimiento de un marco general que
determine la implicación y el papel de la «Ley de Promoción de la
Autonomía Personal y Atención a las Personas con Situación de
Dependencia» en las personas con ER.

— Promover el diseño, implantación y evaluación de modelos de co-
ordinación entre servicios sanitarios y servicios sociales que ayu-
den a garantizar la continuidad de los cuidados de pacientes con
ER.

— En caso de concertación y/o compra de servicios, establecer crite-
rios de calidad y evaluación de los mismos, similares a los exigibles
a las estructuras organizativas de atención a las ER de la propia
Comunidad Autónoma.
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— Desarrollar  protocolos y modelos asistenciales complejos que es-
pecifiquen los procesos de atención y derivación, así como los ser-
vicios que intervienen, tanto sanitarios como sociales.

— Favorecer tanto en sistema sanitario como en el social la figura del
«gestor de casos» para supervisar el seguimiento, la aplicación y
continuidad de las medidas.

Objetivo 2

Colaborar e informar  desde el ámbito sanitario y en la medida de lo posi-
ble, para que las necesidades socio-económicas, laborales, educativas y téc-
nicas, tanto de las personas afectadas de ER como de la persona cuidadora,
sean conocidas por los agentes de servicios sociales para ser adecuadamen-
te atendidas.

Recomendaciones

— Orientar sobre los derechos de la persona enferma y la persona
que se encarga de su cuidado, así como de su familia. 

— Asesorarles sobre puntos o centros de información dónde dirigirse
para obtener información sobre las ayudas de la Administración,
los recursos de asociaciones u organizaciones específicas y servi-
cios sanitarios que existen en su CC.AA. y que podrán apoyarles
para mejorar su calidad de vida.

— Informar a la persona enferma y su familia sobre el proceso admi-
nistrativo de tramitación de prestaciones sanitarias y sociales  para
poder cuidar adecuadamente a la persona enferma.

— Facilitar información sobre dónde se encuentran los servicios de
orientación y asesoramiento laboral, así como sobre los servicios
de valoración y asesoramiento para personas con discapacidad.

— Promover la reinserción y continuidad laboral del familiar que cui-
da al paciente.

— Colaborar, desde los servicios sanitarios, en la elaboración de in-
formes y guías laborales destinadas a la adaptación de los puestos
de trabajo a la discapacidad.

— Promover en colaboración con el sector educativo, el acceso a las
aulas hospitalarias para los escolares con ER y otras medidas de
apoyo escolar que faciliten el desarrollo intelectual de la población
infantil afectada.

— Velar porque se garantice la asistencia sanitaria adecuada en los
centros educativos correspondientes que así lo precisen. 

— Participar en la elaboración y difusión de guías educativas destina-
das al personal docente, indicando qué atenciones requerirá la po-
blación infantil y adolescente en determinadas situaciones puntua-
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les (momento de crisis, etc.) recogiendo ciertas pautas que faciliten
la inclusión educativa. 

— Colaborar con el sector educativo en materia de información sani-
taria básica para trabajar con población infantil afectada por ER.

Objetivo 3

Promocionar el acceso adecuado a servicios de salud mental a las personas
afectadas de ER y sus familiares.

Recomendaciones

— Ofrecer atención psicológica, apoyo y asesoramiento durante el
proceso de la enfermedad así como en el momento del diagnóstico
y durante el consejo genético. 

— Fomentar y promover recursos que mejoren la calidad de vida de
las personas afectadas y que faciliten el mantenimiento de las per-
sonas en su entorno (servicios de ayuda a domicilio, servicios de
hospitalización a domicilio, centros de día o centros de estancias
temporales, etc.).

— Potenciar y desarrollar herramientas para la capacitación en cuida-
dos sanitarios, apoyo emocional y fomento de la autoayuda de las
personas cuidadoras de pacientes con ER.

— Sensibilizar a los profesionales de la salud y dotarles de instru-
mentos para la detección, valoración, seguimiento y derivación ade-
cuados. 

Objetivo 4

Potenciar, desde el ámbito sociosanitario, la adopción de medidas para me-
jorar la calidad de vida de las personas afectadas por ER y sus familiares.

Recomendaciones

— Promover la adaptación, en el ámbito de las CC.AA. y de las Ad-
ministraciones locales, de las normas y procedimientos internos
para fomentar la integración de las personas con ER.

— Facilitar la integración social con actividades de ocio y tiempo libre
que contemplen condiciones de discapacidad, edad y género.

— Estimular actividades físicas y deportivas promoviendo medidas
de adaptación de centros deportivos.

— Fomentar estructuras o centros que contemplen las necesidades de
respiro de personas que tienen a su cargo a personas afectadas por
ER (centros residenciales, pisos tutelados, ingresos temporales
para respiro del familiar).
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— Impulsar, a través del CRE de Burgos, la cooperación en el desa-
rrollo de las medidas contempladas en esta Estrategia, así como las
medidas que se deriven de la puesta en marcha del Sistema para la
Autonomía y Atención a la Dependencia.

Objetivo 5

Fomentar las campañas de sensibilización a profesionales de la salud y ciu-
dadanía en general hacia las enfermedades raras, contribuir a generar visi-
bilidad y aumentar su reconocimiento.

Recomendaciones

— Promover la convocatoria de conferencias/jornadas sobre ER para
sensibilizar a los profesionales de la salud y al público en general.

— Fomentar las realización de campañas de sensibilización, concien-
ciación y educación sanitaria mediante charlas, folletos, pósters y
demás medios de comunicación para llegar a la población general,
desde el Ministerio de Sanidad y Política Social, Consejerías de Sa-
nidad y Asuntos Sociales y sociedades científicas y profesionales,
así como desde  cualquiera de las demás entidades interesadas.

— Apoyar la organización del Día Mundial de las Enfermedades Ra-
ras (28 de febrero ó 29 en caso de que sea año bisiesto).

— Colaborar con las sociedades científicas y profesionales para que
divulguen, desde sus publicaciones, información relativa a las ER.

Objetivo 6

Potenciar el apoyo al asociacionismo y voluntariado.

Recomendaciones

— Reconocer la importancia del apoyo no profesional, de las asocia-
ciones de pacientes y del voluntariado como actores sociales y de
la salud.

— Promover el desarrollo de asociaciones, impulsar su participación y
apoyar su colaboración en el desarrollo de actividades y progra-
mas.

— Promover la participación de las organizaciones de voluntariado
en programas y actividades sociosanitarias para personas con en-
fermedades raras y sus familias.

— Ayudar a las asociaciones de personas enfermas a superar las ba-
rreras sociales y sanitarias que se plantean ante el escaso número
de pacientes por cada enfermedad y la dispersión geográfica que
dificulta su labor. 
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— Fomentar actividades del ámbito sanitario desarrolladas por las
asociaciones de pacientes a distintos niveles: intercambio de infor-
mación y mejores prácticas, campañas de concienciación, educa-
ción, formación e investigación.

— Contribuir a la realización de actividades de difusión y sensibiliza-
ción, que sirvan para fomentar la sensibilización, informar a la so-
ciedad y apoyar el asociacionismo.

— Cooperar con el CRE de Burgos en el desarrollo del Programa de
apoyo a familias, cuidadores y ONG sobre información, asesora-
miento y entrenamiento en cuidados y servicios de respiro.

Objetivo 7

Apoyar e impulsar el Acuerdo sobre criterios comunes, recomendaciones y
condiciones mínimas en la Atención Integral a menores de tres años, una
vez sea aprobado por el Consejo Territorial del Sistema para la Autonomía
y Atención a la Dependencia.

Recomendaciones

— Garantizar la atención temprana, como derecho subjetivo de los
menores de tres años con ER en situación de dependencia o en
riesgo de padecerla.

— Informar y sensibilizar a la sociedad para que la inclusión de las
personas con ER en situación de dependencia, o en riego de pade-
cerlas, desde las edades más tempranas, sea una realidad.

— Posibilitar el acceso a la información sobre recursos y servicios de
Atención Temprana a menores de tres años en cada una de las
CC.AA., sobre desarrollo infantil, alteraciones de desarrollo y me-
nores con ER en situación de dependencia o en riesgo de padecerla.

— Mejorar la prevención de factores de riesgo y la detección precoz
de los menores de 0-3 años con ER, tanto de carácter congénito
como adquirido, que puedan afectar el normal desarrollo del me-
nor con ER.

— Garantizar la inmediata derivación, tras la detección, hacia una in-
tervención temprana orientada a potenciar su capacidad de desa-
rrollo y bienestar, que posibilite su integración en el medio fami-
liar, escolar y social, así como su autonomía personal de la forma
más normalizada posible.

— Garantizar el acceso a la intervención social por parte del menor y
de sus familias y tutores.

— Establecer la coordinación entre los profesionales de los diferentes
sistemas y servicios involucrados en la atención temprana de los
menores de tres años con ER en situación de dependencia, o en
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riego de padecerla, facilitando el intercambio de información que
garantice dicha atención.

— Facilitar apoyo y asesoramiento técnico entre los profesionales  de
los diferentes sistemas implicados, para poder asegurar el cumpli-
miento de la cartera de servicios de cada uno de ellos.

2.6.  Investigación

2.6.1.  Antecedentes 

La política de financiación para la investigación en enfermedades raras de
la Unión Europea se caracteriza, en líneas generales, por su carácter limita-
do frente a la inversión masiva en otros trastornos más frecuentes así como
por una falta de estrategia general y coordinación. 

En septiembre de 2007, se presentaron las líneas generales de Plan
Nacional de I+D+i. Según previsiones del Ministerio de Educación y Cien-
cia, la Administración General del Estado (Gobierno y autonomías) au-
mentará sus inversiones a un ritmo del 16% al año, desde 2008 y hasta al-
canzar un gasto total del 2,2% del PIB en 2011, en línea con el que hoy se
realiza en la Unión Europea. En esa estimación se incluye al sector empre-
sarial, que financiaría el 55% de la inversión total.

En nuestro país, la primera iniciativa tomada con el fin de fomentar la
investigación en enfermedades raras la encontramos en el Real Decreto
375/2001, por el que se aprobó el Estatuto del Instituto de Salud Carlos III,
y cuyo artículo 21 determinaba que la ejecución de las actividades de carác-
ter investigador, científico, técnico y docente encomendadas al Instituto de
Salud Carlos III se realizarían a través de centros o institutos cuyo nivel or-
gánico sea inferior al de Subdirección General.

La Orden de 27 de diciembre de 2001 creó entonces diversos centros
en el Instituto de Salud Carlos III, entre ellos el Centro de Investigación so-
bre el Síndrome del Aceite Tóxico y Enfermedades Raras (CISATER).

Desde esta fecha se fue poniendo de manifiesto la necesidad de refor-
zar la línea de actuación en el campo de las enfermedades raras así como la
de realizar un esfuerzo adicional en materia de investigación e información
dentro del marco técnico-asistencial, identificando unidades de referencia y
estableciendo una coordinación con los servicios de salud de las Comunida-
des Autónomas para asegurar una adecuada asistencia sanitaria.

A este respecto, en 2003 se procedió a la creación del Instituto de In-
vestigación de Enfermedades Raras (IIER) en el seno del ISCIII, fijándose
como objetivo del mismo el fomento y ejecución de la investigación clínica
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y básica, formación y apoyo a la referencia sanitaria e innovación en la
atención de la salud en enfermedades raras. 

Otro gran impulso dado por el Ministerio de Sanidad y Consumo a las
enfermedades raras fue la creación de las Redes Temáticas de Investigación
Cooperativa Sanitaria (RETICS), en las que intervenían grupos de investi-
gadores y centros de todo el Sistema Nacional de Salud. 

Las doce Redes específicas de ER se crearon en respuesta a las priori-
dades fijadas en el Plan Nacional de Investigación Científica, Desarrollo e
Innovación Tecnológica 2000-2003 en el ámbito sanitario y se financiaron a
través del Instituto de Salud Carlos III, con el Fondo de Investigación pre-
visto en el acuerdo suscrito entre el Ministerio de Sanidad y Consumo y
Farmaindustria, tras superar un proceso de selección, en régimen de publici-
dad, objetividad y concurrencia competitiva. Su presupuesto ascendió a 20
millones de euros para tres años.

Estas redes pretendían optimizar el uso de recursos humanos y técnicos
para asegurar un rápido trasvase de las investigaciones al ámbito hospitalario
y biofarmacéutico. Sin embargo, en contraste con la calidad de los grupos y
centros de investigación, no existe todavía en nuestro país una plataforma es-
table que permita la existencia de un buen sistema nacional de almacena-
miento, catalogación y suministro de muestras, carecemos todavía de un desa-
rrollo óptimo de un sistema de registro poblacional de enfermedades raras y
estamos muy por detrás de otros países en iniciativas clínicas y traslacionales
como el desarrollo de nuevas vías terapéuticas y métodos diagnósticos.

En noviembre de 2006, se constituyó en España el Centro de Investi-
gación Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), uno de los
nueve consorcios establecidos por iniciativa del Instituto de Salud Carlos
III con el fin de coordinar y potenciar la investigación sobre las enfermeda-
des raras en España. Sus orígenes se encuentran en las Redes de Investiga-
ción de centros y grupos del ISCIII cuya temática se relacionaba con enfer-
medades raras. En este caso, la inversión canalizada hacia la investigación
ha sido de 12 millones de euros en 2 años (similar a RETICS, 20 en 3 años).
El CIBERER ofrece una aproximación integradora y dinamizadora de la
investigación en el campo de las ER.

En las convocatorias de los últimos años de proyectos de investigación
del Fondo de Investigación Sanitaria y en la Acción Estratégica en Salud
(AES) de los años 2008 y 2009, las ER se han contemplado de una manera
explícita como una de las áreas de promoción. De hecho, la AES, en el mar-
co del Plan Nacional de I+D+i 2008-2011, hace referencia a las enfermeda-
des raras como Línea de Investigación Prioritaria. Las enfermedades raras
se tienen en cuenta además en la ‘‘Línea de actuaciones complementarias
de refuerzo’’ contemplándose tanto la investigación básica, como los ensa-
yos clínicos o el desarrollo de medicamentos huérfanos. 
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Otras iniciativas en investigación en medicamentos huérfanos incluyen
aquellas de la Plataforma Tecnológica de Medicamentos Innovadores de Far-
maindustria y la Iniciativa Europea de Medicamentos Innovadores (IMI).

A nivel europeo, el 5.º Programa Marco intentó promover la coop-
eración, la colaboración y el aumento de conocimientos en el campo de las
enfermedades raras. Con estos fines, financió un total de 47 proyectos de in-
vestigación con un presupuesto global de 64 millones de euros. Posterior-
mente, el 6.º Programa Marco continuó potenciando el desarrollo de
conocimientos técnicos y científicos, lo que se tradujo en dos prioridades
temáticas: traducir los datos del genoma en aplicaciones prácticas para la
mejora de la salud humana y respaldar la formulación y puesta en práctica
de políticas comunitarias. 

En cuanto a la participación española en proyectos europeos del 5PM
y 6PM, se dio en 31 de ellos si bien sólo puntualmente los proyectos fueron
liderados por un grupo español.

El proyecto ERA-Net, dedicado a enfermedades raras y financiado
por la Comisión Europea dentro del 6PM, fomentó las actividades conjun-
tas y transnacionales. Dentro del mismo, E-Rare es una Red constituida por
nueve Estados Miembros incluyendo instituciones públicas, Ministerios y
organizaciones gestoras de investigación, responsables del desarrollo y ges-
tión de programas de investigación nacionales o regionales en Enfermeda-
des Raras. Se prevé que siente las bases para la cooperación continua y du-
radera entre socios de los Estados Miembros de forma que se logre superar
la fragmentación de la investigación sobre enfermedades raras y se potencie
el carácter multidisciplinar de la misma. La participación española en los
proyectos que obtuvieron financiación en la última convocatoria de 
E-Rare, tuvo lugar en seis de ellos. 

En el actual Programa Marco (7PM), se pretende continuar promo-
viendo la cooperación transnacional haciendo hincapié en la investigación
traslacional, el desarrollo y validación de nuevas terapias, el fomento de la
salud y la prevención primaria, así como en la adopción de políticas nacio-
nales y elaboración de planes integrales de atención a las personas afecta-
das. En concreto, la investigación se centra en la evolución natural y fisiopa-
tología de las enfermedades y en el desarrollo de estrategias de prevención,
medios diagnósticos y terapéuticos.

2.6.2.  Objetivo general

Fomentar la transferencia de resultados de investigación en ER a la
práctica clínica, al diagnóstico y al desarrollo de nuevas alternativas
terapéuticas.
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2.6.3.  Objetivos específicos y recomendaciones

Objetivo 1 

Apoyar las iniciativas en la investigación epidemiológica, clínica, básica y
traslacional sobre enfermedades raras.

Recomendaciones 

— Impulsar los futuros Planes Nacionales de I+D+i en el marco de la
Acción Estratégica en Salud (AES), en el área de las ER. Pueden
para ello tenerse en cuenta alguna de las acciones que se presentan
a continuación:
• Aumentar la eficiencia de los recursos disponibles promoviendo

su uso compartido en el SNS.
• Promover la captación de nuevos recursos públicos, privados  y

de sistemas de difusión de las ayudas públicas a la investiga-
ción. 

— Mantener un capital humano adecuado, promoviendo el desarrollo
de la investigación entre el personal sanitario e incrementando la
masa crítica  investigadora, pudiendo apoyarse para ello en algunas
de las acciones que se presentan a continuación:
• Continuar apoyando y desarrollando, a nivel central y autonó-

mico, los programas enmarcados dentro de la Acción Estratégi-
ca en Salud.

• Impulsar el desarrollo de las unidades de apoyo a la investiga-
ción, clínico-experimentales o de diagnóstico avanzado.

• Apoyar el desarrollo de los Consorcios Asociados de Investiga-
ción Biomédica en Red (CAIBER) y la acreditación de los Insti-
tutos de Investigación Sanitaria.

— Mantener un apoyo estructural adecuado pudiendo valorarse para
ello algunas de las acciones que se presentan a continuación:
• Potenciar el desarrollo del CIBERER en relación estrecha con

el Sistema Nacional de Salud.
• Analizar la viabilidad y utilidad de crear centros mixtos de in-

vestigación entre instituciones sanitarias públicas con un enfo-
que trasnacional, así como de sistemas de aprovechamiento
compartido de infraestructuras y el desarrollo de plataformas de
servicios y unidades de apoyo a la investigación (biobancos, ani-
malarios y otros).

• Fomentar la cooperación científica entre las instituciones públi-
cas (hospitales, universidades, CSIC y otros OPIs), centros tec-
nológicos y empresas.
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Objetivo 2

Promover la priorización de los proyectos de investigación sobre ER y favo-
recer la solicitud de proyectos conjuntos de ámbito nacional e internacional.

Recomendaciones

— Promover el mantenimiento de la línea de investigación prioritaria
en enfermedades raras dentro del Plan Nacional de I+D+i.

— Fomentar el apoyo institucional al desarrollo de nuevas tecnolo -
gías, como biotecnología y nanotecnología, y la incorporación de
las mismas al sector biomédico. 

— Impulsar las líneas de actuación complementarias de refuerzo para
la investigación clínica con medicamentos, dentro del Subprogra-
ma de Investigación clínica no comercial con medicamentos de uso
humano del Plan Nacional de I+D+i.

— Apoyar, dentro del subprograma CAIBER, las siguientes áreas es-
pecíficas: terapias avanzadas en medicina regenerativa, genética
humana, enfermedades raras y medicamentos huérfanos.  

— Fomentar la igualdad de género en el ámbito de la participación en es-
tudios de investigación y ensayos clínicos evitando sesgos de género.

— En cuanto a líneas de investigación a potenciar en ER, se propone te-
ner en cuenta las prioridades del séptimo Programa Marco de la UE:
• Epidemiología descriptiva y analítica en el área de la historia na-

tural de la enfermedad y de la nosología clínica: desarrollo de re-
des multidisciplinares, desarrollo de los instrumentos necesarios
para disponer de bases de datos compartidas, registros y estudios
de cohortes.

• Caracterización de los mecanismos hereditarios, genes implica-
dos y bases metabólicas y celulares de las enfermedades raras.

• Fisiopatología: desarrollo de infraestructuras para el uso y análi-
sis funcional de animales transgénicos, apoyo al análisis de los
datos obtenidos mediante transcriptómica y proteómica, identi-
ficación de marcadores biológicos y perfiles metabólicos para
ser utilizados con fines diagnósticos y de evaluación del progre-
so de la enfermedad, desarrollo de modelos celulares y desarro-
llo de modelos animales distintos al ratón.

• Desarrollo de pruebas diagnósticas: apoyo a proyectos con la in-
dustria para el desarrollo conjunto de métodos diagnósticos y
apoyo a proyectos de evaluación de nuevos métodos diagnósticos.

• Investigación terapéutica: determinación de nuevas dianas tera-
péuticas, como base a terapias farmacológicas y desarrollo de la
terapia génica y celular.
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• Estudios de calidad de vida.
• Estudios sobre servicios sanitarios y sociales que permitan eva-

luar la adecuación y eficiencia de los procesos de atención y cui-
dados.

Objetivo 3

Mantener y mejorar las estructuras y los instrumentos necesarios para el
desarrollo de la investigación en enfermedades raras.

Recomendaciones

— Promover que las redes de centros y/o grupos de excelencia en in-
vestigación  sobre ER trabajen de manera coordinada.

— Potenciar y dar continuidad a las acciones que realicen cualquiera
de las estructuras estables de investigación en relación a las ER.

— Promover una política comprometida de investigación, especial-
mente en el área de los ensayos clínicos en poblaciones específicas
(pediatría), diagnóstico y tratamiento de las ER.

— Estimular la participación en las actividades de investigación sobre
ER financiadas por la Unión Europea, apoyándola desde las Ofici-
nas de Proyectos Europeos (OPE).

— Fomentar la investigación traslacional en ER, teniendo en cuenta
para ello algunas de las medidas que se presentan a continuación:
• Impulsar la formación de grupos de investigación mixtos me-

diante convocatorias específicas (grupos de investigación clíni-
cos de hospitales y básicos universitarios).

• Difundir los resultados de investigación en clínica a la práctica
clínica.

• Promover la incorporación de profesionales sanitarios asisten-
ciales a espacios de investigación para el desarrollo de proyectos
concretos.

• Incentivar el desarrollo de spin-off por parte de las instituciones
científicas sobre proyectos de enfoque traslacional.

• Promover la implementación de herramientas de gestión del co-
nocimiento.

2.7.  Formación

2.7.1.  Antecedentes

La carencia de formación específica en el terreno de las Enfermedades
Raras y su elevado número, junto con la presión asistencial de las consul-

ESTRATEGIA ENF. RARAS:ESTRATEGIA  26/8/09  07:26  Página 98



tas en Atención Primaria/Especializada complica la difícil situación de las
mismas. 

Como se ha señalado en apartados anteriores, el abordaje de las enfer-
medades raras requiere de una serie de conocimientos y habilidades de
todo tipo por parte de los profesionales. Más allá de la formación pregrado
y postgrado, es imprescindible desarrollar una formación continuada de to-
dos aquellos profesionales que intervienen durante el proceso de la enfer-
medad de las personas afectadas por enfermedades raras.

Es necesario resaltar la importancia del abordaje de las ER en el pro-
ceso formativo de los profesionales sanitarios, tanto de Atención Primaria
como Especializada, siendo quizás la AP el ámbito en el que se precisa ha-
cer un mayor énfasis, ya que como se ha comentado a lo largo del documen-
to constituye la principal vía de acceso al sistema sanitario de pacientes con
ER. La formación debe dirigirse a los profesionales de equipo multidiscipli-
nar (enfermería, medicina general, pediatría, etc.) que atienden tanto a la
población adulta como a la población infantil y juvenil.

La situación actual indica que es necesario intensificar formación y
sensibilización respecto al problema de las ER, debido tanto a las deficien-
cias de los planes docentes de pregrado y postgrado como a la escasez de
iniciativas en formación continuada en materia de ER.

En relación al nivel de pre-grado, el problema radica en que se prima
el conocimiento de la enfermedad sobre el conocimiento acerca de la perso-
na enferma. Así, salvo excepciones, la ausencia de la Atención Primaria en
la Universidad es la causa de la falta de visión humanista, amplia e integra-
da con otros profesionales (medicina, enfermería, fisioterapia, logopedia,
psicología, trabajo social…) que caracteriza a la Atención Primaria.

El proceso de formación especializada (formación post-grado) pro-
fundiza en el conocimiento y manejo de las enfermedades, incluidas las ra-
ras. Sin embargo, adolece de las mismas carencias señaladas en el caso de la
formación pregrado, al priorizar la enfermedad frente al enfermo.

Recientemente, el programa de la especialidad de medicina familiar y
comunitaria ha sufrido importantes transformaciones que han permitido
adaptar la formación de los residentes de medicina familiar y comunitaria a
las nuevas necesidades que desde la Atención Primaria vienen demandando
profesionales sanitarios y pacientes. Si bien en los últimos años las enferme-
dades raras están cobrando una especial relevancia en el panorama sanitario
de nuestro país, esta reforma de la especialidad no incluye nada al respecto. 

Por último, en relación a la formación continuada, en general ésta vie-
ne condicionada por los prestadores de la misma, priorizando por un crite-
rio de prevalencia de las enfermedades.

Con el fin de paliar esta situación, en el curso de la Ponencia en el Se-
nado (febrero de 2007) encargada de analizar la especial situación de pa-
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cientes con enfermedades raras, se recogieron algunas propuestas. En la
misma se definieron 10 ejes estratégicos para el abordaje de las ER, siendo
uno de ellos el de formación de los profesionales de la salud para identificar
mejor las enfermedades raras.

Los objetivos planteados fueron: actualizar los conocimientos de los
profesionales sanitarios sobre estas enfermedades, localizar recursos e infor-
mación y adaptar la formación inicial y continuada de los profesionales. Se
consideró imprescindible tanto la creación de una especialidad médica en ge-
nética, como la inclusión de genética humana como asignatura troncal en las
facultades de medicina. Se resaltó además la «importancia de la formación,
con el objetivo, no de formar especialistas en enfermedades raras, lo cual es
difícil en procesos poco frecuentes, sino de proporcionar la disciplina mental
en el manejo de la situación que plantean estas enfermedades».

Así, desde las Administraciones debe impulsarse la introducción pro-
gresiva de esta formación en los planes de estudios de los diferentes niveles:
pregrado, postgrado y formación continuada, así como respecto a la infor-
mación y sensibilización de los profesionales sanitarios.

Recientemente, han surgido grupos de trabajo dedicados a la forma-
ción en ER en el seno de varias sociedades científicas como SEMFyC, 
SEMERGEN, SEMI o SEN con la finalidad de sensibilizar y formar al co-
lectivo sanitario. Las actividades de estos grupos incluyen hasta el momento
la organización y realización de cursos de «Formador de Formadores» y de
doctorado relacionados con las ER, mesas redondas sobre la problemática
de las ER en los congresos nacionales correspondientes y publicación de ar-
tículos sobre las ER en las revistas de las diferentes sociedades científicas.

2.7.2.  Objetivo general

Desarrollar una estrategia formativa que comprenda la formación de pre-
grado, postgrado y continuada con contenidos específicos de enfermedades
raras y que contemple medidas que tengan como fin potenciar la sensibili-
zación y el interés hacia el problema de las mismas. 

2.7.3.  Objetivos específicos y recomendaciones

Objetivo 1

Incidir sobre la problemática de las enfermedades raras en la formación pre-
grado de las carreras de ciencias de la salud con el fin de aumentar el conoci-
miento sobre las mismas y favorecer la sensibilización hacia el problema.
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Recomendaciones

— Proponer al Consejo de Coordinación Universitaria la inclusión
curricular del cuerpo de conocimientos de las ER, adaptando la
formación inicial en los programas de los estudios de ciencias de la
salud y sensibilizando a los alumnos de pregrado en la particulari-
dad de las ER.

— Llevar a cabo talleres eminentemente prácticos en las diferentes
disciplinas clínicas que enseñen a los alumnos de pregrado aquellas
habilidades que les permitan sospechar la enfermedad, tratar con
el enfermo y su entorno y facilitarle todo lo necesario para paliarla
(tratamientos farmacológicos y no farmacológicos, rehabilitación,
apoyo socio sanitario, etc.).

— Impulsar la inclusión de un apartado referido a las Enfermedades
Raras como un tema a tratar en los programas formativos.

Objetivo 2

Profundizar en la noción y manejo de las ER en la formación postgrado,
priorizando el conocimiento acerca de la persona enferma frente al de la
enfermedad.

Recomendaciones

— Analizar la viabilidad y pertinencia de los posibles modelos de for-
mación de especialistas en genética.

— Incluir cursos monográficos sobre las ER y asesoramiento genético
en los programas de master y doctorado, según la normativa Bolonia.

— Proponer un master en ER dentro de la oferta formativa de la Es-
cuela Nacional de Sanidad del ISCIII.

— Proponer al Consejo Nacional de Especialidades la ampliación en
el conocimiento de las ER en las distintas especialidades.

— Fomentar, en el marco de los Programas Docentes de los centros
sanitarios (hospitales y centros de salud, fundamentalmente), acti-
vidades como la organización de sesiones bibliográficas, sesiones
clínicas y seminarios específicos sobre las ER.

— Mantener y fomentar los programas propuestos en el marco del
Plan Nacional de I+D+i.

— Ofertar una formación universitaria complementaria y optativa
para profesionales sanitarios, enfocada a la sensibilización y a la
adquisición de habilidades para el manejo de las personas afecta-
das por ER.

— Promover la realización de documentos de consenso de enferme-
dades raras.
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Objetivo 3

Fomentar las iniciativas de formación continuada relacionadas con las ER
en la Atención Primaria y Atención Especializada teniendo en cuenta las
necesidades poblacionales, institucionales e individuales, e incluyendo, en la
medida de lo posible, las siguientes recomendaciones en los planes estraté-
gicos de formación continuada.

Recomendaciones

— Elaborar módulos de formación continuada encaminados a la
atención integral de las personas afectadas por ER.

— Promover la rotación de profesionales de medicina, psicología, en-
fermería... en los CSUR de ER, una vez designados como tales.

— Fomentar en la medida de lo posible la toma de contacto de los es-
tudiantes con pacientes con ER durante su periodo de formación.

— Fomentar el contacto y la cooperación de los profesionales sanita-
rios con las asociaciones de personas afectadas por ER en las acti-
vidades formativas.

— Proponer periodos de rotación de los residentes de medicina fami-
liar y comunitaria y otras especialidades clínicas (pediatría, medici-
na interna…) en las consultas de consejo genético con el fin de que
se formen en asesoramiento genético preconcepcional, diagnóstico
prenatal, teratología, seguimiento clínico de pacientes con enfer-
medades genéticas o pruebas diagnósticas, entre otros aspectos. 

— Proponer en los diferentes mecanismos de evaluación de los médi-
cos residentes (libro del residente, portfolio, memoria anual...) una
sección dedicada a las ER o en la que éstas se contemplen.

— Proponer a las sociedades científicas la creación de una «Sección
de Enfermedades Raras» o similar, según las conclusiones de la Po-
nencia al Senado.

— Promover la oferta de cursos de formación continuada en ER a ni-
vel autonómico y estatal.

— Promover reuniones conjuntas enfocadas en las ER entre profesio-
nales de Atención Primaria, profesionales de la Atención Especia-
lizada y personas expertas procedentes de los CSUR, una vez cons-
tituidos, con el fin de fomentar la comunicación entre dichos
colectivos, el intercambio de estándares, procedimientos armoniza-
dos y guías de buenas prácticas, entre otras.

Objetivo 4

Impulsar tanto en el SNS como en Servicios Sociales la formación de las fa-
milias de personas con ER, cuidadores principales y voluntariado, así como
de asociaciones de pacientes.
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Recomendaciones

— Incluir programas y actividades formativas para el apoyo no profe-
sional en el Plan Anual de Formación Especializada en Servicios
Sociales del IMSERSO  y en el Programa de Formación del Centro
de Referencia Estatal (CRE) de Burgos.

— Desarrollar un programa de encuentros de familias que tengan a
su cargo personas con ER.

— Impulsar la creación en el CRE de Burgos de una Escuela de for-
mación para personas cuidadoras y facilitarles un entrenamiento
práctico en el cuidado y atención de personas con ER.

— Informar y asesorar a las ONG del sector sobre cuidados a perso-
nas con ER.

— Asesorar a las asociaciones de pacientes y familias de personas con
ER sobre las tecnologías de apoyo y medidas de accesibilidad, a
través del Centro Estatal de Autonomía Personal y Ayudas Técni-
cas (CEAPAT) del IMSERSO.
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3.  Proceso de seguimiento 
y evaluación de la Estrategia

3.1.  Planificación de la difusión,
implantación y seguimiento 

Una vez aprobada la Estrategia en Enfermedades Raras por el CISNS, la
Secretaría Técnica de la misma se ubicará en el seno de la Oficina de Plani-
ficación Sanitaria y Calidad de la Dirección General de la Agencia de Cali-
dad del SNS. Dicha Secretaría funcionará como estructura de coordinación.

El proceso de evaluación y seguimiento de la Estrategia en Enferme-
dades Raras del SNS comenzará con la constitución del denominado Comi-
té de Seguimiento y Evaluación (CSE) de la Estrategia. El CSE estará for-
mado por los miembros del Comité Institucional y los del Técnico, que
establecerán el diseño del sistema de evaluación y seguimiento del grado de
avance de la Estrategia, así como el calendario de trabajo del proceso.

El Comité Técnico se encargará de la actualización, según la evidencia
científica disponible, de los contenidos del documento de la Estrategia y los
representantes de las Comunidades Autónomas (Comité Institucional) esta-
blecerán la metodología de recogida de la información y de los datos que de-
ben constar en el  informe de seguimiento y de evaluación de la Estrategia.

El CSE se reunirá al menos en dos ocasiones al año. Y la revisión, ac-
tualización y evaluación de los contenidos de la Estrategia se realizará a los
dos años de su aprobación y posteriormente cada cuatro años.

Dentro de las medidas  establecidas para fomentar la implementación
de la estrategia se plantean a priori las siguientes:

3.1.1.  Difusión y comunicación de la Estrategia

— Edición, publicación y difusión de los documentos de la Estrate-
gia en Enfermedades Raras del SNS. Disponibilidad de los docu-
mentos en formato electrónico.

— Jornada de Presentación de la Estrategia en Enfermedades Ra-
ras del SNS tras su aprobación por el CISNS, con la participa-
ción de todos lo agentes implicados.

— Presentación de la Estrategia en congresos nacionales e inter-
nacionales.

— Participación de la Estrategia en proyectos e iniciativas nacio-
nales e internacionales.
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3.1.2.  Implantación de la Estrategia 

— Transferencia de fondos a las CC.AA. para financiar proyectos
relacionados con la implementación de las Estrategias en Sa-
lud, en concreto de la Estrategia de Enfermedades Raras. Es
decir, financiación de actividades tales como: diseño/im -
plantación de proyectos de gestión de enfermedades y gestión
de procesos en ER (continuidad de asistencia entre niveles asis-
tenciales), campañas de comunicación a la población sobre fac-
tores de riesgo (prevención y detección precoz) y contenidos de
la estrategia, intervenciones específicas en materia de ER, pro-
yectos formativos, desarrollo de sistemas de información y re-
gistros, acciones de interautonómicas, etc.

— Colaboración y coordinación con el «Centro de Referencia Es-
tatal de Enfermedades Raras y sus familias» de Burgos.

3.1.3.  Seguimiento de la Estrategia en ER

— Celebración de una Jornada Técnica al año de la aprobación de
la Estrategia por el CISNS. 

— Definición de «Buenas Prácticas en Enfermedades Raras», re-
copilación y valoración de las mismas para su posterior difusión
e inclusión en la revisión de la Estrategia.

— Estudio de las propuestas de clasificación de ER existentes.
— Elaboración de una propuesta de listado de grupos de ER por  pa-

tologías, así como una relación de subgrupos de ER prioritarias en
cada uno de los grupos para ser abordadas desde los CSUR.

— Realización de informes de situación al respecto de los siguien-
tes temas:
• «Recomendación del Consejo de Europa en el ámbito de las

Enfermedades Raras».
• Implantación de Planes y/o Programas en ER de las CC.AA.
• Estado en el proceso de designación de los CSUR de ER.
• Actividades de investigación relacionadas con las ER:

•• Convocatorias de la Acción Estratégica en Salud (FIS y
ETES) en relación con las ER.

•• Actividad de cualquiera de los centros y estructuras esta-
bles de investigación en relación a las ER (CIBERER,
IIER, RETICS, etc.).

• Seguimiento de las actividades de formación sobre ER.
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3.2.  Metodología de evaluación 

La evaluación de una Estrategia del Sistema Nacional de Salud consiste en de-
terminar el mérito o el valor de dicha estrategia, con la finalidad de identificar
sus posibles espacios de mejora. Además, y en la medida en que se trata de una
práctica analítica de carácter retrospectivo y reflexivo, debe ser planificada con
antelación.

En este sentido, el primer paso para la planificación de la evaluación
va a ser determinar las cuestiones sobre las cuales, en el futuro, se va a emi-
tir un juicio de valor. 

3.2.1.  Planificación de la evaluación
En primer lugar, se procede a identificar las «necesidades informativas» re-
levantes para hacer de la evaluación un proceso orientado a la mejora:
«¿qué queremos descubrir con la evaluación?»

En segundo lugar, se formulan esas necesidades como las «preguntas
de evaluación» a las que, en el futuro, habrá que dar respuesta para hacer
emerger conclusiones concretas.

Y en tercer lugar, a la luz de dichas preguntas, se procede a identificar
«qué información será necesario generar y registrar (indicadores)» a lo lar-
go del período de implementación, para responderlas.

A continuación se ilustra la lógica que se desprende de la planificación
de la evaluación de la Estrategia:
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Planificación de la Evaluación

OBJETO DE EVALUACIÓN

Estrategia en ER

¿Se han realizado
las actuaciones?
¿Se han conseguido
los objetivos?

¿Qué circunstancias han 
facilitado o dificultado,
la realización
de las actuaciones
y la consecución
de los objetivos?

LÍNEAS ESTRATÉGICAS:
1. Información sobre ER...
2. Prevención y detección...
...

RECOMENDACIONES:
1.1.1. Formentar la generación...
...
2.1.1. Fomentar la difusión...
...

OBJETIVOS:
1.1. Mejorar la información...
1.2. Analizar los registros...
...
2.1. Adoptar medidas que...
2.2. Mejorar el diagnóstico
...

¿Qué ES NECESARIO
anticipar?

INDICADORES
DE EFICACIA

INDICADORES
DE OTROS
CRITERIOS

INTERMEDIOS

¿Qué QUEREMOS DESCUBRIR
con la EVALUACIÓN?
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Criterios de evaluación

Las preguntas de evaluación, que se van a considerar, se relacionan con dos
criterios:

a) Criterio de eficacia: Preguntas (e indicadores) relacionadas con la
consecución de los objetivos y la realización de las recomendaciones pro-
puestas por la Estrategia.

Contribución: La construcción de preguntas e indicadores estará
orientada hacia: a) la «búsqueda» de los indicadores más explicativos de
cada línea, y b) la «búsqueda» de los aspectos comunes y «significativos»
para las Comunidades Autónomas o para el SNS si así se propone.

b) Otros criterios intermedios: Construcción de preguntas (e indicado-
res) relacionadas con las circunstancias que han facilitado o dificultado la
realización de las recomendaciones propuestas por la Estrategia.

Contribución: La construcción de preguntas e indicadores se relaciona
con la «teoría del cambio» de la Estrategia (9), y la «búsqueda» de las cir-
cunstancias distintivas relacionadas con la relevancia de las propuestas
(pertinencia, significación y validez) sobre las que articular la cohesión te-
rritorial.

Fuentes y herramientas

Para construir las preguntas de evaluación utilizamos las siguientes fuentes
y herramientas:

Criterio de eficacia: Estas preguntas se construyen a partir de los obje-
tivos y las recomendaciones descritos en la Estrategia. El cumplimiento de
los estándares propuestos a partir de los indicadores nos dan cuenta de si
«vamos, o no, en la buena dirección».

Otros criterios intermedios: Estas preguntas se construyen en base a
las respuestas de un cuestionario en línea, cumplimentado por el Comité
Técnico y el Comité Institucional, orientado anticipar las distintas circuns-
tancias que pueden facilitar o dificultar la consecución de los objetivos y las
recomendaciones. 
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(9) La Teoría del cambio nos remite a un método de evaluación que se ha consolidado como
estrategia para la evaluación de programas sociales complejos (Coote, 2004; Barnes, 2003). El
método propone la representación de cómo «unas actividades» van a promover la consecución
de «unos objetivos» y, en base a esa representación, facilitar la reflexión alrededor de las cir-
cunstancias necesarias para que, efectivamente eso se cumpla.
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A continuación se ilustra el proceso de construcción de indicadores:

3.2.2.  Preguntas e indicadores de eficacia

A continuación quedan recogidas las preguntas y los indicadores que guar-
dan relación con la consecución de los objetivos y la realización de las reco-
mendaciones propuestas por la Estrategia.

La selección de indicadores vinculados a la eficacia se ha realizado, en
todo momento, tratando de encontrar el equilibrio entre la simplicidad y la
relevancia. Para ello, se ha analizado detenidamente el cuerpo textual de la
estrategia, y se han considerado distintos criterios para obtener indicadores
y métricas claras en su formulación.

DIMENSIÓN L1. INFORMACIÓN SOBRE ENFERMEDADES
RARAS
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Planificación de la Evaluación

¿Qué ES NECESARIO
anticipar?

INDICADORES
DE EFICACIA

INDICADORES
DE OTROS
CRITERIOS

INTERMEDIOS

Los OBJETIVOS
y las RECOMENDA-
CIONES
de la Estrategia en
Enfermedades Raras
del SNS

Una consulta a agentes
clave:

¿Qué premisas deben
darse para que
las recomendaciones
puedan realizarse,
y contribuyan
a alcanzar el objetivo?

HERRAMIENTA

Punto de partida para
la CONSTRUCCIÓN
de INDICADORES

Análisis documental
y diseño de indicadores
explicativos, referidos
a aspectos comunes

y «significativos»
para las CCAA.

Cuestionario en línea:

Comité Técnico
Comité Institucional
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¿Se han coordinado
MSPS (10) y CC.AA.
para crear un conjun-
to de mínimos
comunes de 
información

¿Se han definido
criterios básicos
comunes de calidad,
utilidad, eficiencia y
compatibilidad de los
registros?

¿Son la edad y el
sexo variables
consideradas de
manera desagregada
en los registros?

¿Se ha creado en el
seno de la Estrategia
un grupo de trabajo
para la codificación y
clasificación de ER?

SÍ/NO
Tipos de acciones: 
– Reuniones 

organizativas para
realizar análisis de
situación

– Inventariado y
clasificación de
directorios, soportes 
y  herramientas
existentes que dan
información sobre
ER

SÍ/NO
Tipos de acciones:
– Creación de grupo

de trabajo para
realizar análisis de
situación

– Inventariado y
clasificación de los
registros existentes 

SÍ/NO
– Definición de

criterios básicos
comunes

– Análisis de registros
existentes respecto
a dichos criterios

Nº de registros que
recogen los datos
epidemiológicos
desagregados por
edad y por sexo/
Nº de registros
existentes

SÍ/NO

MSPS/CC.AA./
Sociedades
científicas y
profesionales/
Asociaciones
de pacientes/
ISCIII 

MSPS/CC.AA./
Sociedades
científicas y
profesionales/
Asociaciones
de pacientes/
ISCIII 

MSPS/CC.AA./
Sociedades
científicas y
profesionales/
Asociaciones
de pacientes/
ISCIII 

MSPS/CC.AA./
Sociedades
científicas y
profesionales/
Asociaciones
de pacientes/
ISCIII 

MSPS/CC.AA./
Sociedades
científicas y
profesionales/
Asociaciones
de pacientes/
ISCIII 

Existencia y tipo de 
acciones de coordinación
entre administraciones 
para mejorar la calidad 
de la información sobre ER 
y recursos existentes 
para su atención

Existencia y tipo de
acciones de coordinación
para trabajar sobre la
compatibilidad de los
registros existentes

Existencia de una definición
de criterios básicos
comunes de calidad,
utilidad, eficiencia y
compatibilidad de los
registros

Existencia de registros de
datos epidemiológicos
desagregados por edad y
por sexo

Existencia de un grupo de
trabajo para la codificación
y clasificación de ER

DIMENSIÓN L1. INFORMACIÓN SOBRE ENFERMEDADES RARAS

Preguntas Indicadores Fuentes
de evaluación

Eficacia Indicador Opciones de respuesta

(10) MSPS = Ministerio de Sanidad y Política Social.
CC.AA. = Comunidades Autónomas.
ISCIII = Instituto de Salud Carlos III (Ministerio de Ciencia e Innovación).
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Participación en grupos de
trabajo internacional de
codificación y clasificación
de ER a los que se apoya o
en los que se participa

¿Se está participando
en grupos de trabajo
de codificación y cla-
sificación que traba-
jen en este ámbito a
nivel internacional?

– Número total de
grupos en los que se
participa

– Tipo de participación
(técnica, institucional)

– Institución que
ampara al grupo 
internacional en el 
que se participa

MSPS/CC.AA./
Sociedades
científicas y
profesionales/
Asociaciones
de pacientes/
ISCIII 

DIMENSIÓN L1. INFORMACIÓN SOBRE ENFERMEDADES RARAS (Continuación)

Preguntas Indicadores Fuentes
de evaluación

Eficacia indicador Opciones de respuesta

Acciones 
de sensibilización 
realizadas

– Acciones de
sensibilización realizadas

– Formación en signos y
síntomas clínicos de
alarma

– Programas de
prevención primaria
implementados

Existencia de un borrador
de directorio o mapa de
laboratorios para este tipo
de pruebas de detección
precoz de ER

Inventario de servicios 
y pruebas  
de asesoramiento 
genético multidisciplinar
(AGM)

¿Se han realizado
acciones de
sensibilización a
profesionales y
población diana sobre
la necesidad de
concertar consultas
preconcepcionales?

¿Se han realizado
acciones de
sensibilización y
formación a
profesionales de AP
para potenciar su
papel en el
diagnóstico de
sospecha de ER?

¿Se ha realizado un
análisis, inventariado
o mapa de los
laboratorios
existentes para las
pruebas de detección
precoz de ER?

Nº y tipos de acciones
de sensibilización
realizadas

Nº y tipo

SÍ/NO

Borrador de directorio
o mapa de laboratorios
y pruebas que realiza

N° y tipos

MSPS/CC.AA.

MSPS/CC.AA.

CC.AA.

CC.AA.

DIMENSIÓN L2. PREVENCIÓN Y DETECCIÓN PECOZ

Preguntas Indicadores Fuentes
de evaluación

Eficacia Indicador Opciones de respuesta

¿Se conocen los
servicios y pruebas
que éstos realizan
destinadas al
diagnóstico y
detección precoz de
las ER?
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Inventario de servicios 
y pruebas del diagnóstico
genético preimplantatorio
(DGP)

Inventario de servicios 
y pruebas de diagnóstico
prenatal

Inventario de pruebas
diagnósticas de cribado
neonatal

¿Se conocen los
servicios y pruebas
que éstos realizan
destinadas al
diagnóstico y
detección precoz de
las ER?

Nº y tipos 

Nº y tipos

Nº y tipos

CC.AA.

CC.AA.

CC.AA.

DIMENSIÓN L2. PREVENCIÓN Y DETECCIÓN PECOZ (Continuación) 

Preguntas Indicadores Fuentes
de evaluación

Eficacia Indicador Opciones de respuesta

Acciones de coordinación
realizadas

Existencia de un listado 
de grupos de ER priorizado
por patologías, 
para ser abordados 
por CSUR

¿Ha mejorado la
coordinación entre
AP, AE y unidades
afines que atienden
ER?

¿Se han logrado
consensuar los
criterios de
agrupación de ER
para su consideración
en la propuesta de
creación de CSUR?

Nº y tipo de acciones
realizadas

SÍ/NO/ En elaboración
de un listado 
de grupos 
de patologías 
por CSUR

MSPS/CC.AA./
Asociaciones
de pacientes

MSPS/CC.AA./
Sociedades
científicas y
profesionales/
Asociaciones
de pacientes/
ISCIII

DIMENSIÓN L3. ASISTENCIA SANITARIA

Preguntas Indicadores Fuentes
de evaluación

Eficacia Indicador Opciones de respuesta

Nº de medicamentos
huérfanos:

– solicitados
– autorizados
– comercializados

¿Ha mejorado el
acceso a
medicamentos
huérfanos?

Nº

Tiempo transcurrido
entre fases

MSPS

DIMENSIÓN L4. TERAPIAS

Preguntas Indicadores Fuentes
de evaluación

Eficacia Indicador Opciones de respuesta
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Nº de tratamientos de uso
compasivo o  con
medicamentos extranjeros:                       
– solicitados  
– autorizados

Número de terapias
avanzadas autorizadas

Existencia de un análisis de
necesidades 
de productos sanitarios,
coadyuvantes, materiales
de cura y dispositivos
médicos necesarios 
para el tratamiento 
de las ER

Inventario de servicios 
de atención temprana,
rehabilitación y logopedia
para ER

¿Ha mejorado 
el  acceso 
a tratamientos de uso
compasivo 
o  con medicamentos
extranjeros?

¿Ha mejorado el
acceso a terapias
avanzadas
autorizadas?

¿Se ha realizado un
análisis de
necesidades de
productos sanitarios,
coadyuvantes,
materiales de cura 
y dispositivos
médicos necesarios
para el tratamiento 
de las ER?

¿Se conocen los
servicios de atención
temprana,
rehabilitación y
logopedia para ER?

Nº

Tiempo transcurrido
entre fases

Nº

Denominación 
y características

SÍ/NO
En elaboración

Nº y tipos de servicios

MSPS/CC.AA.

MSPS/CC.AA.

MSPS/CC.AA.

MSPS/CC.AA./
Sociedades
científicas y
profesionales/
Asociaciones
de pacientes/
ISCIII

DIMENSIÓN L4. TERAPIAS (Continuación)

Preguntas Indicadores Fuentes
de evaluación

Eficacia Indicador Opciones de respuesta

Registro de actividades 
de coordinación

Inventario de recursos
sociales y educativos 
para las personas 
con ER

¿Se ha impulsado 
el diseño,
implementación y
evaluación de modelos
de coordinación entre
servicios sanitarios 
y servicios sociales 
que promuevan 
la continuidad
asistencial?

¿Se conocen los
recursos sociales y
educativos para las
personas con ER?

SÍ/NO

Nº, tipos de acciones 
y modelos  
de coordinación

Nº y tipo de oferta 
de servicios

MSPS/CC.AA.

MSPS/CC.AA./
Asociaciones
de pacientes

DIMENSIÓN L5. ATENCIÓN SOCIOSANITARIA

Preguntas Indicadores Fuentes
de evaluación

Eficacia Indicador Opciones de respuesta
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Inventario de servicios y
acciones de soporte
psicológico para personas
con ER que se llevan a
cabo y organismo/entidad
que las realiza

Actividades 
de integración 
en la comunidad

Actividades 
de sensibilización 
y tipo

Acciones para promover 
el asociacionismo 
y voluntariado

Inventario de asociaciones/
federaciones, perfil 
y actividades

¿Se conocen los
servicios y acciones
de soporte
psicológico que se
realizan para
personas con ER?

¿Se ha facilitado la
integración social con
actividades de ocio 
y tiempo libre que
contemplen
condiciones de
discapacidad, género
y clase social?

¿Se han promovido
actividades 
de sensibilización
sobre ER a
profesionales 
y ciudadanía?

¿Se han realizado
acciones de
promoción 
del asociacionismo 
y voluntariado?

¿Se conoce el
número de
asociaciones, el perfil
y sus actividades?

Nº y tipo de servicios 
y acciones 
por organismo

Nº y tipos 
de actividades

Nº y tipos 
de actividades

Nº y tipos 
de acciones

Nº y tipo 
de asociaciones/
federaciones, perfil 
y actividades

MSPS/CC.AA./
Asociaciones
de pacientes

MSPS/CC.AA./
Asociaciones
de pacientes

MSPS/CC.AA./
Asociaciones
de pacientes

MSPS/CC.AA./
Asociaciones
de pacientes

MSPS/CC.AA./
Sociedades
científicas y
profesionale/
Asociaciones
de pacientes

DIMENSIÓN L5. ATENCIÓN SOCIOSANITARIA (Continuación)

Preguntas Indicadores Fuentes
de evaluación

Eficacia Indicador Opciones de respuesta
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Inventario de centros 
y grupos de investigación
en ER

Nº de proyectos 
de investigación en ER

Nº proyectos conjuntos:
– de ámbito nacional
– de ámbito internacional

¿Se conocen 
los centros y grupos
de investigación
epidemiológica,
clínica, básica y
trasnacional en ER?

¿Se han realizado
iniciativas para
mantener las ER
como línea de
investigación
prioritaria en el Plan
Nacional de I+D+i?

Nº y tipo

Nº y líneas
de investigación

MSPS/CC.AA./
Asociaciones
de pacientes/
ISCIII

MSPS/CC.AA./
ISCIII

DIMENSIÓN L6. INVESTIGACIÓN

Preguntas Indicadores Fuentes
de evaluación

Eficacia Indicador Opciones de respuesta
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Acciones realizadas en
cada ámbito:  
– pregrado
– postgrado
– formación continuada

Acciones realizadas

¿Se han realizado
acciones para
proponer la inclusión
de la formación sobre
ER en: 
– pregrado
– postgrado
– formación

continuada?

¿Se han realizado
acciones para 
la formación 
de pacientes con ER,
sus familias y
voluntariado?

En cada ámbito:
Nº y tipo
– Institución 

u organismo 
promotor

Nº y tipo
– Institución 

u organismo
promotor

MSPS/CC.AA./
Sociedades
científicas y
profesionales/
ISCIII

MSPS/CC.AA./
Sociedades
científicas y
profesionales/
Asociaciones
de pacientes/
ISCIII

DIMENSIÓN L7. FORMACIÓN

Preguntas Indicadores Fuentes
de evaluación

Eficacia Indicador Opciones de respuesta
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AES: Acción Estratégica en Salud.
AETS: Agencia Española de Evaluación de Tecnologías Sanitarias.
AECNE: Asociación Española de Cribado Neonatal.
AECOM: Asociación Española de Errores Congénitos del Metabolismo.
AEGH: Asociación Española de Genética Humana.
AEP: Asociación Española de Pediatría.
AEPap: Asociación Española de Pediatría de Atención Primaria.
AE: Atención Especializada.
AP: Atención Primaria.
ATU: Autorización Temporal de Uso.
BNLC: Banco Nacional de Líneas Celulares.
CAIBER: Consorcios Asociados de Investigación Biomédica en Red.
CAT: Comité de Terapias Avanzadas.
CAPV. Comunidad Autónoma del País Vasco.
CC.AA.: Comunidades Autónomas.
CE: Comunidad Europea.
CEAPAT: Centro Estatal de Autonomía Personal y Ayudas Técnicas.
CEAS: Centros de Acción Social.
CERMI: Comité Español de Representantes de Minusválidos.
CI: Comité Institucional de la Estrategia.
CIAC: Centro de Investigación sobre Anomalías Congénitas.
CIBER: Centro de Investigación Biomédica en Red.
CIBERER: Centro de Investigación Biomédica en Red de Enfermedades Raras.
CIE: Clasificación Internacional de Enfermedades.
CIF: Clasificación Internacional del Funcionamiento y la Discapacidad.
CISAT: Centro de Investigación sobre el Síndrome del Aceite Tóxico.
CISATER: Centro de Investigación del Síndrome del Aceite Tóxico y Enfermedades Raras.
CISNS: Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud.
CMBD: Conjunto Mínimo Básico de Datos.
COMP Comité de Medicamentos Huérfanos.
CRE: Centro de Referencia Estatal de Enfermedades Raras y sus familias.
CSE: Comité de Seguimiento y Evaluación de la Estrategia.
CSIC: Centro Superior de Investigaciones Científicas.
CSUR: Centros: Servicios y Unidades de Referencia.
CT: Comité Técnico de la Estrategia.
DGP: Diagnóstico genético preimplantatorio.
DG-SANCO: Dirección General de Salud Pública y Protección del Consumidor.
DP: Diagnóstico prenatal.
EAP: Equipos de Atención Primaria.
ECB: Equipos de Coordinación de Base.
ECEMC Estudio Colaborativo Español de Malformaciones Congénitas.
EDDS: Encuesta sobre Discapacidades: Deficiencia y Estado de Salud.
EM: Enfermedades metabólicas.
EMEA: Agencia Europea del Medicamento.
ENCYT: Estrategia Nacional de Ciencia y Tecnología.
ENERCA: European Network for Rare and Congenital Anemias.
ER: Enfermedades Raras.
ESM: Equipos de Salud Mental.
FAECAP: Federación de Asociaciones de Enfermería Comunitaria y AP.
FDA: U.S.A. Food and Drug Administration.
FEDER: Federación Española de Enfermedades Raras.
FIS: Fondo de Investigación Sanitaria.
GITER: Grupo de Investigación Terapéutica sobre Enfermedades Raras.
IIER: Instituto de Investigación de Enfermedades Raras.
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IVE: Interrupción Voluntaria del Embarazo.
IMSERSO: Instituto de Migraciones y Servicios Sociales.
INERGEN: Instituto de Investigación de Enfermedades Raras de Base Genética.
IPTS: Institute for Prospective Technological Studies.
ISCIII: Instituto de Salud Carlos III.
LIONDAU: Ley de Igualdad de Oportunidades: No Discriminación y Accesibilidad Universal de las
personas con discapacidad.
LISMI: Ley de Integración Social de Minusválidos.
MBE: Medicina Basada en la Evidencia.
MH: Medicamentos huérfanos.
MSC: Ministerio de Sanidad y Consumo.
MSPS: Ministerio de Sanidad y Política Social.
OM: Orden Ministerial.
OMS: Organización Mundial de la Salud.
ONCE: Organización Nacional de Ciegos.
ONG: Organización No Gubernamental.
OPE: Oficinas de Proyectos Europeos.
OPI: Organismo Público de Investigación.
OTM: Otros trastornos del metabolismo.
OTRI: Oficina de Transferencia de Resultados de Investigación.
PCN: Programas de Cribado Neonatal.
PDSS: Plan Director Sociosanitario.
PIER: Plan Integral de Enfermedades Raras en Extremadura.
PIDEX: Plan Integral de Atención Sociosanitaria al Deterioro Cognitivo en Extremadura.
PIB: Producto Interior Bruto.
PM: Programa Marco.
PYME: Pequeña y Mediana Empresa.
RD: Real Decreto.
RDTF-WG: Rare Diseases Task Force-Working Group.
RECGEN: Red de Centros de Genética Clínica y Molecular.
REDEMETH: Red de Enfermedades Metabólicas Hereditarias.
REGPER: Registro de Pacientes de ER.
REpIER: Red Epidemiológica de Investigación en Enfermedades Raras.
RETICS: Redes Temáticas de Investigación Cooperativa Sanitaria.
RN: Recién nacido.
SAAD:  Sistema para la Autonomía y Atención de la Dependencia.
SEGO: S.E. de Ginecología y Obstetricia.
SEI: S.E. Inmunología.
SEMERGEN: S.E. Médicos de Atención Primaria.
SEMFYC: S.E. Medicina Familiar y Comunitaria.
SEMG: S.E. Medicina General.
SEMI: S.E. Medicina Interna.
SEN: S.E. Neurología.
SEQC: S.E. de Bioquímica Clínica y Patología Molecular.
SIERE: Sistema de Información de ER en Español.
SID: Servicio de Información sobre Discapacidad.
SITE: Servicio de Información Telefónica para la Embarazada.
SITTE: Servicio de Información Telefónica sobre Teratógenos en Español.
SNS: Sistema Nacional de Salud.
SP: Salud Pública.
TA: Terapias Avanzadas.
TERCEL: Red de Terapia Celular .
UCG: Unidades de Consejo Genético.
UE: Unión Europa.
UESCE: Unión Española de Sociedades Científicas de Enfermería.
VTA: Valor Terapéutico Añadido.
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