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Resumen.

Los nifios con enfermedades minoritarias (EM) presentan problemas cronicos de salud que
generan discapacidad y precisan una atencion coordinada e integral para responder a sus
necesidades especificas a nivel sanitario, social y educativo. El abordaje médico es complejo
debido a las dificultades de conocer este grupo tan heterogéneo de patologias y a la gran
variabilidad de las formas de presentacion clinica. La formacién especifica de los profesionales
y la investigacién son fundamentales para avanzar en su conocimiento, conseguir mejores
herramientas diagnosticas y terapias mas efectivas. EI modelo asistencial actual debe
adaptarse para garantizar una mayor continuidad y coordinacién. Los grandes retos son
conseguir un diagnéstico mas precoz, un manejo multidisciplicar con un trabajo mejor en red
entre los profesionales y facilitar el acceso a los mejores expertos y a los medicamentos
huérfanos, con una atencién mas integral que facilite la calidad de vida de estos nifios y sus
familias. Las asociaciones de pacientes y familiares son un elemento clave para la visibilidad y
concienciacion social de este colectivo y para consequir el apoyo institucional e investigador
que necesitan.

Palabras claves: Enfermedades minoritarias. Enfermedades raras. Medicamentos huérfanos.
Atencion sanitaria. Atencion sociosanitaria

Abstract.

Children with rare diseases often present with chronic health problems that cause disabilities
and require coordinated care in order to respond to their specific health, social and educational
needs. The medical approach is complex given the difficulties in understanding this
heterogenous group of pathologies and the great variability in their clinical
presentation. Further professional education and research are fundamental to advance
knowledge of these diseases, discover better diagnostic tools and more effective
treatments. The health care model should guarantee continuity and coordination of care. The
biggest challenges are achieving an early diagnosis, multidisciplinary management through an
enhanced provider network, and improving access to the best specialists and orphan drugs,
with integrated care that enhances the quality of life for these children and their families. The
patient and family resources are a key element that promote the visibility and social awareness
of this group of patients and help them receive the institutional support and continued
investigations that they need.

Key words: Rare diseases, orphan medicines, healthcare, psychosocial care
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1.-Introduccion.

Las enfermedades minoritarias (EM) representan un problema importante de
Salud Publica porque afectan a un amplio colectivo de personas, si sumamos
las 6.000-8.000 enfermedades que se incluyen en este grupo. (Palau, 2010;
Schieppati eta al. 2008) Las personas con Enfermedades Poco Frecuentes
NO SON RARAS. El nombre que se ha utilizado de “enfermedad rara” es
poco apropiado, porque supone un cierto estigma de aislamiento y orfandad
que se debe evitar para facilitar la integracion social y evitar la discriminacion
de todas estas personas (Baxter, 2012; Posada eta al., 2008).

El concepto de EM varia de unos paises a otros (Posada eta al., 2008). En
diciembre de 1999 el Parlamento Europeo establecio la definicién de
enfermedad rara e incluy6 2 conceptos, frecuencia baja y cronicidad. Asi, en
Europa las enfermedades raras se definen por su baja prevalencia, es decir
afectan a menos de 5 personas por cada 10.000 habitantes, y ademéas son
enfermedades crénicas que generan discapacidad (Baxter, 2012). Se estima
que cerca de 30 millones de europeos y unos 3 millones de espafioles sufren
este problema Se incluyen alrededor de 6.000- 7.000 enfermedades, pero no
es un ndmero fijo porque continuamente se van conociendo nuevas
entidades (Groft y Posada, 2010; Posada eta al, 2008).

Sabemos que la mayoria de estas enfermedades (80%) son genéticas y
afectan tanto a los propios enfermos como a sus familias (Palau, 2010). Su
conocimiento es importante para conseguir un diagnéstico y tratamiento
correcto a los pacientes y ofrecer un buen asesoramiento genético a las
familias afectadas. Sin embargo, la gran diversidad y heterogeneidad de este
grupo de enfermedades dificulta mucho su atenciéon sanitaria y la
investigacion (Azie y Vincent, 2012; Palau, 2010).

La mayoria de las EM se manifiestan en los primeros afios de la vida, por lo
que los nifios son los principales afectados (Gonzélez-Lamufio y Fuentes,
2008). En el &mbito escolar representan un colectivo importante, en el que la
labor de inclusion pedagégica y la adaptacion del sistema educativo a las
necesidades especificas de cada nifio son muy importantes, para facilitar el
mejor desarrollo personal y evitar el acoso que pueden sufrir algunos de los
nifios afectados. Para conseguir una buena inclusion de los alumnos con EM
es fundamental la coordinacién entre el mundo sanitario y educativo. Tanto
los maestros como los pediatras tenemos una gran responsabilidad para
intentar mejorar su salud y calidad de vida.
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2.-Caracteristicas de las enfermedades minoritarias.

El interés sanitario y social por las EM se ha desarrollado en los ultimos 30
afos. La contribucién de las asociaciones de pacientes ha sido crucial para
exigir a los responsables politicos el disefio de planes especificos de apoyo a
este tipo de enfermedades (Aymé eta al. 2008). En el afio 1983 se constituy6
en Estados Unidos la NORD (Nacional Organization for Rare Diseases),
acufidndose el concepto en inglés de Rare Disease. Posteriormente se
constituyé EURORDIS (European Rare Disease Organisation), que es una
federacién de organizaciones de pacientes y personas activas en este campo
a nivel europeo. La Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER)
estd compuesta por mas de 200 asociaciones que trabajan de forma integral
con las familias, para mejorar su calidad de vida a corto, medio y largo plazo.
La traduccion del término Rare Disease ha generado un intenso debate entre
las sociedades cientificas, sanitarios y afectados (Budych eta al., 2012). En
Espafia, inicialmente se consensud la denominacion de Enfermedades Raras
(ER), aunque también se plantearon otros términos como enfermedades
poco frecuentes, infrecuentes, minoritarias, de baja prevalencia o huérfanas.
La controversia aln continia (EURORDIS, FEDER, Palau, 2010). Como
ejemplo destaca la denominacion de Estrategia en Enfermedades Raras al
documento de consenso elaborado por el Ministerio de Sanidad, Politicas
Sociales e Igualdad en 2009 (Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema
Nacional de Salud) y el cambio a Enfermedades Minoritarias en los Ultimos
documentos de la Comision de Seguimiento de esta Estrategia.

Las EM representan un grupo heterogéneo de trastornos que pueden afectar
a cualquier drgano o sistema del organismo. Algunas EM afectan a un dnico
érgano como pueden ser las sorderas congénitas que afectan
exclusivamente al oido o cegueras por problemas en la retina o
enfermedades de la piel, mientras que otras se llaman multisistémicas porque
afectan a varios 6rganos al mismo tiempo (corazén, rifion, cerebro etc.) como
ocurre en muchas enfermedades metabodlicas o autoinmunes (lzquierdo
Martinez y Avellaneda Fernandez, 2003).

Todavia existen pocos datos fiables sobre la epidemiologia de las EM (Groft
y Posada, 2010; Posada et al., 2008). Hay multiples iniciativas a nivel
europeo y espafiol para disponer de registros que indiquen la carga de
enfermedad a nivel poblacional y conocer qué suponen en su conjunto y cada
una de ellas. En Espafia destaca el Instituto de Investigacién en
Enfermedades Raras (/IER) que pertenece al Instituto de Salud Carlos Il 'y
en la mayoria de las Comunidades Auténomas se estan desarrollando
registros de EM. El problema es que todavia muchos enfermos no tienen un
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diagnéstico exacto, porque es dificil reconocer todas las EM que tienen una
gran variabilidad en sus presentaciones clinicas (Palau, 2010; Plaza, 2009).
La heterogeneidad se manifiesta a todos los niveles. Existen multiples
causas, pueden aparecer a cualquier edad, la expresién clinica y el grado de
afectacion es muy variable de una enfermedad a ofra y de un paciente a otro.
La mayoria tienen una causa genética y se presentan en los primeros afos
de la vida, pero incluso una misma enfermedad puede tener un perfil clinico
diferente dentro de una familia, algunos casos pueden ser casi asintomaticos
y otros son muy graves, aunque compartan la misma alteracion genética
(Palau, 2010). En general, existen muchas dificultades para el diagnostico y
escasas opciones terapéuticas.

Es fundamental que los profesionales sanitarios tengan un buen
conocimiento de todas las EM para conseguir un diagndstico y tratamiento
correcto de los pacientes, asi como ofrecer un asesoramiento genético
adecuado a las familias afectadas. El gran reto del abordaje médico de las
EM es considerar todas y cada una, investigar en cada enfermedad e incluso
en cada grupo de personas afectadas (Palau, 2010; Plaza, 2009).

3.-Dificultades para el diagnéstico de las EM.

El abordaje médico de este grupo de enfermedades es complejo. La gran
diversidad y heterogeneidad de las manifestaciones clinicas dificultan mucho
su reconocimiento. Ademas, en muchos casos los sintomas van apareciendo
de forma progresiva y en los estadios iniciales las manifestaciones pueden
ser bastante inespecificas y dificiles de diferenciar de la “normalidad” del
desarrollo de los nifios (Gonzalez-Lamufio y Garcia Fuentes, 2008). Cuando
las EM afectan a un Unico 6rgano como puede ser la piel, los ojos, el
corazon, los especialistas (dermatologos, oftalmologos, cardiologos) pueden
reconocerlas o no, pero en general el diagnostico es méas sencillo. Sin
embargo, cuando las EM afectan a varios érganos, es mas dificil asociar los
diferentes problemas y encontrar la causa que provoca todos ellos. Los
médicos tenemos que reconocer que “Solo diagnosticamos lo que
conocemos, lo que pensamos en ello” y para ello tenemos que formarnos
continuamente para evitar retrasos en el diagndstico que puedan empeorar la
calidad de vida y el pronostico de las personas afectadas. La Medicina tiene
también muchas limitaciones y todavia no se conocen bien muchas
enfermedades (Plaza, 2009; Soler et al, 2007; Wastfelt et al., 2006).

El diagnéstico de las EM puede realizarse a cualquier edad (lzquierdo
Martinez y Avellaneda Fernandez, 2003; Palau, 2010). En algunos casos, se
realiza un diagnostico prenatal como ocurre en ciertas malformaciones
congénitas que se detectan en los controles ecograficos o cromosomopatias
que se descubren en las amniocentesis o biopsias de vellosidades coriales
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que se practican a las mujeres embarazadas. En el momento del nacimiento
se diagnostican también EM como algunos sindromes que dan lugar a la
asociacion de varias malformaciones que se reconocen por una cara peculiar
u otros estigmas externos, o problemas que pueden afectar a la piel como la
epidermdlisis bullosa (“piel de mariposa”) o a los huesos como la
osteogénesis imperfecta (“huesos de cristal”). Muchas EM se manifiestan en
los primeros afios de la vida y su diagnéstico correcto depende de la
capacidad de los pediatras de reconocer los sintomas y pedir las pruebas
diagnésticas que permiten confirmar o no el tipo de EM (Gonzélez-Lamufio y
Garcia Fuentes, 2008). En ofras EM, los primeros sintomas aparecen durante
la edad adulta y el diagndstico depende de los especialistas de adultos:
médicos de familia, internistas, neurélogos, hematologos etc.

Las herramientas que disponemos actualmente para el diagnéstico de las EM
son multiples. En algunas EM, los datos clinicos son suficientes para
reconocerlas, pero en la mayoria hace falta recurrir a estudios analiticos que
se realizan en los laboratorios, pruebas de imagen como radiografias,
ecografias, tomografias computarizadas o resonancias o estudios de
anatomia patologica de muestras de tejidos, obtenidas mediante biopsias.
Dado que alrededor del 80% de las EM son genéticas y que
mayoritariamente son monogénicas (un Unico gen afectado) y tienen
patrones de herencia mendeliana, las pruebas genéticas (cariotipos, pruebas
moleculares, microarrays) tienen especial importancia para confirmar los
diagnésticos. Aunque se ha avanzado mucho en el conocimiento del genoma
humano, pero todavia falta descubrir muchos de los genes responsables de
estas EM (Palau, 2010; Plaza, 2009).

Muchas familias sufren la incertidumbre de la normalidad de las pruebas
realizadas a sus hijos enfermos y retrasos en el diagnéstico definitivo. En
algunos casos puede deberse al desconocimiento del médico de ciertas EM,
pero en otros casos se debe a las propias limitaciones de las pruebas
diagnésticas actuales. Hay muchas enfermedades genéticas, como la
neurofibromatosis tipo 1 en la que los nifios desarrollan las manifestaciones
tipicas en la piel (manchas café con leche, pecas) que son faciles de
reconocer y que asocian otros problemas tipicos como problemas visuales
por tumores de vias Opticas, pero que tienen estudios genéticos normales,
probablemente porque todavia no se conocen ofros genes responsables
(Johnson et al., 2013).

La formacién de los profesionales sanitarios, especialmente de los pediatras
y de los médicos de familia es fundamental para detectar més precozmente
estas enfermedades (Avellaneda Ferndndez eta al., 2012; Garcia-Ribes et
al., 2006; lIzquierdo Martinez y Avellaneda Fernandez, 2003; Plaza, 2009).
Muchos pacientes sufren largos periodos de incertidumbre y demoras en el
diagnéstico (Budych et al., 2012), por lo que debemos buscar nuevas
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formulas para mejorar el conocimiento de estas enfermedades en todos los
ambitos. Tanto en la atencidn primaria como en los hospitales es necesario
desarrollar herramientas que faciliten el acceso de los enfermos a los
especialistas que mejor conozcan sus problemas de salud. Tenemos que
crear redes de profesionales y facilitar el acceso de los enfermos a los
mejores especialistas (Izquierdo Martinez y Avellaneda Fernandez, 2003). A
nivel europeo se han desarrollado iniciativas importantes para favorecer
estas redes del conocimiento sobre EM, entre las que destaca Orphanet que
es un portal muy Util de informacion sobre mas de 5.000 enfermedades raras,
con documentacién en castellano y con mucha informacion de calidad para
los profesionales y todo el publico.

Muchas sociedades cientificas y asociaciones de pacientes realizan un gran
esfuerzo para ofrecer informacion actualizada sobre los métodos
diagndsticos, a través de internet. Destacan iniciativas interesantes con el
protocolo on-line DICE-APER de la Sociedad de Medicina Familiar vy
Comunitaria que ha desarrollado una herramienta informatica en
colaboracion con el Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras (IIER
del ISCIII) para facilitar el reconocimiento de estas EM y su atencion en el
ambito de atencion primaria (Garcia-Ribes, 2006).

El reconocimiento y diagnéstico precoz de algunas EM va a tener un impacto
importante en el prondstico de estos pacientes. Por el contrario, el
diagnéstico correcto de algunas EM no va a tener ningun beneficio concreto
para el propio paciente, por la ausencia de tratamientos efectivos, aunque
ayudara a reducir la angustia derivada de la incertidumbre que genera la falta
de un diagnostico. La identificacién de las alteraciones genéticas va a ser
importante para ofrecer a los familiares un adecuado asesoramiento
genético, para que puedan tomar sus propias decisiones en el caso de
descendencia futura o medidas preventivas en el caso de identificacién de
portadores o afectados en fase asintomética (lzquierdo Martinez vy
Avellaneda Fernandez, 2003; Palau, 2010).

Los programas de cribado neonatal tratan de identificar algunas EM en todos
los recién nacidos. Si estas EM no se reconocen pronto, pueden dar lugar a
complicaciones importantes para la salud de estos nifios. Los primeros
programas incluyeron EM (fenilcetonuria e hipotiroidismo congénito) que
originaban retraso mental, si los recién nacidos no recibian un tratamiento
muy precoz. Por ello, representan una medida de salud publica muy
importante para la identificacién precoz de estas EM y la prevencién de la
discapacidad intelectual. Estos programas se han ido ampliando de manera
desigual entre las diferentes CCAA y paises y existe una cierta controversia
sobre los beneficios del screening ampliado y la equidad en el acceso a este
tipo de programas (Cornel eta al., 2014; Gonzélez de Dios et al., 2013).
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4.-Limitaciones en el acceso a terapias efectivas.

Muchas de las EM no tienen todavia tratamientos efectivos para combatir las
manifestaciones clinicas que asocian. En muchos casos se produce un
deterioro progresivo de los 6rganos afectados que genera discapacidad
progresiva y representan una gran carga social, sanitaria y econdmica.
Fomentar la transferencia de resultados de la investigacién a la clinica y
descubrir medicamentos especialmente dirigidos a estas EM, se considera
una prioridad en la lucha contra estas EM y puede tener un importante
impacto social con un gran beneficio para los afectados (Schieppati et al.,
2008; Wastfelt et al., 2006).

Dado que cada una de estas EM afecta a pocos pacientes, el interés de la
industria farmacéutica para desarrollar terapias efectivas para estos
pacientes ha sido tradicionalmente muy escasa. Las presiones de los
colectivos de afectados y de las asociaciones de pacientes han sido
necesarias para conseguir la implicaciéon de los responsables politicos para
poner en marcha algunas iniciativas interesantes (Aymé et al., 2008). Se
defini6 el término de medicamento huérfano para designar a aquellos
destinados a la prevencion, diagndstico o tratamiento de las enfermedades
raras o graves poco comunes (Haffner, 2006).

En 1982, el Congreso de Estados Unidos establecié la primera accién para
favorecer el desarrollo de farmacos disponibles para enfermedades raras y
supuso un estimulo importante (10 medicamentos nuevos en los 10 afios
anteriores a su aprobacion, mas de 350 farmacos disponibles en el mercado
después de la legislacién y mas de 2100 compuestos con el status de
huérfanos) (Haffner, 2006). En el afio 2000, la Unién Europea establecio una
politica de Medicamentos Huérfanos y un sistema de incentivos para
investigacion e inversion de las compafias farmacéuticas (Drummond y
Towse, 2014). Estas medidas han favorecido la investigacion en
Enfermedades Raras, la concienciacion publica y cientifica y la accesibilidad
de los enfermos a los medicamentos huérfanos (Schieppati et al., 2008;
Wastfelt et al., 2006). También en Espafia, en 2006 la Ley de Garantias y
Uso Racional de los Medicamentos y Productos Sanitarios hace mencion a
estos Medicamentos Huérfanos.

En la mayoria de los paises existen incentivos importantes para facilitar el
desarrollo de nuevos farmacos, pero el coste de la mayoria de ellos suele ser
realmente elevado (Wastfelt et al., 2006). Algunas compafiias farmacéuticas
han considerado los beneficios de las medidas disefiadas como la exencion
de impuestos, otros beneficios fiscales, exclusividad de mercado durante
muchos afos, ayudas para el desarrollo de productos, financiacion para el
desarrollo de proyectos de investigacién etc. En la actualidad existe una

20



Revista nacional e internacional de educacion inclusiva
ISSN (impreso): 1889-4208. Volumen 7, Nimero 3, Noviembre 2014

cierta controversia sobre estas politicas de apoyo, ya que han supuesto unos
beneficios econémicos enormes para algunas compafias (Drummond y
Towse, 2014; Haffner et al., 2008). Ademas, se considera que muchos de los
medicamentos huérfanos se utilizan en condiciones diferentes a las de los
ensayos clinicos realizados y se ejerce una gran presion, a través del
colectivo de afectados con expectativas poco reales. Los estudios de
seguimiento y seguridad de los nuevos medicamentos huérfanos son
escasos (Hansson et al., 2012).

A pesar de estos avances y a la incorporacion creciente de Medicamentos
Huérfanos para mejorar el tratamiento de estos enfermos, todavia quedan
retos importantes (Haffner, 2006; Haffner et al., 2008; Hyry et al., 2013;
Thorat et al., 2012). La “rareza” y la dispersion geografica de los enfermos,
dificulta mucho la realizacion de ensayos clinicos y es muy complicado
conseguir el numero necesario de pacientes para sacar conclusiones
cientificas adecuadas (Augustine et al., 2013; Hansson et al., 2012). Las
opciones terapéuticas son, en general, escasas y poco eficaces. El desarrollo
de nuevos tratamientos requiere grandes esfuerzos personales y estimulos
institucionales. El principal desafio es conseguir evidencia suficiente sobre la
efectividad y seguridad de los farmacos. De los nuevos medicamentos
huérfanos comercializados, la mayoria estan destinados al cancer y a
problemas de endocrinologia/metabolismo. Pero quedan todavia muchos
grupos de enfermedades en los que no se ha investigado y no se ha
producido ningun avance, las denominadas neglected diseases 0
enfermedades desatendidas (Grau y Cardellach, 2010; Hansson et al., 2012;
Thorat et al., 2012).

También preocupa el impacto econémico y elevado precio de algunos nuevos
tratamientos, cuya efectividad clinica y seguridad pueden ser incluso
dudosas. De acuerdo con la necesidad de utilizar los recursos sanitarios de
forma eficiente y la importancia de garantizar la equidad y acceso en la
sanidad publica, se considera que la utilizacion correcta de estos
medicamentos huérfanos es un deber social y una responsabilidad de todas
las personas implicadas en la atencion de estos pacientes (Haffner, 2006;
Haffner, 2008; Hyry et al., 2013; Thorat eta al., 2012).

5.-Apoyo institucional y empoderamiento de los pacientes expertos y
las asociaciones de afectados.

En los ultimos afios en la Unién Europea se ha promovido la elaboracién de
planes de actuacion para mejorar la atencién a estos enfermos y cada pais
ha iniciado diferentes programas (Schieppati, 2008). EI Consejo de Europa
establecié una recomendacion para que los 27 estados miembros de la Union
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Europea adopten una Estrategia Nacional de Enfermedades Raras antes de
2013. La iniciativa contintia dentro del EUROPLAN 2012-2015.

El primer pais que desarrollé una Estrategia de EM fue Francia en 2005.
Espafia fue el quinto pais en aprobarla, después de Bulgaria, Portugal y
Grecia. Otros paises fueron posteriores como Republica Checa (2010),
Bélgica (2011), Reino Unido y Alemania (2012). Algunos estados miembros
todavia no han cumplido la recomendacion del Consejo de Europa.

En Espafia, la Estrategia en Enfermedades Raras (ER) del Sistema Nacional
de Salud™ fue aprobada por el Consejo Interterritorial en junio 2009 y se
establecieron diferentes lineas de actuacion y objetivos para mejorar la
atencién sanitaria, la salud y la calidad de vida de las personas afectadas.
Las 7 lineas estratégicas son: 1. Informacion sobre ER, 2. Prevencion y
deteccion precoz, 3. Atencion sanitaria, 4.  Terapias, 5. Atencion
sociosanitaria, 6. Formacion, 7. Investigacion. En cada linea estratégica se
definen objetivos generales, especificos y recomendaciones. Este documento
es revisado de forma periddica por la Comision de Seguimiento que valora su
desarrollo y actualiza sus objetivos.

También a nivel estatal, desde el Ministerio de Sanidad se ha impulsado el
Registro del Instituto de Salud Carlos Ill (Posada et al., 2008), elaborado un
documento de consenso sobre el cribado neonatal y los mapas de
experiencia de ciertas enfermedades y apoyado la investigacion. Las CCAA
son las responsables de la asistencia sanitaria y se han desarrollado algunas
iniciativas para crear registros, nombrar consejos asesores, reflexionar sobre
el modelo asistencial, facilitar el acceso a los medicamentos huérfanos y
potenciar la investigacion en este campo, con elaboracién de planes
especificos de apoyo a las EM en algunas CCAA.

El papel de las Asociaciones de Pacientes ha sido clave para impulsar la
elaboracién de las estrategias europeas (Aymé, 2008). En Espafia, la
Federacion Espariola de Enfermedades Raras (FEDER) realiza una labor de
coordinacion de mas de 200 asociaciones y tiene un papel muy activo en la
elaboracién y seguimiento de la Estrategia y Planes de Accion en las CCAA.
Tanto EURORDIS como FEDER realizan un gran trabajo de apoyo personal
y social y desarrollan campafias de sensibilizacion de los ciudadanos como el
Dia Mundial que se celebra el dia 28 o0 29 de febrero cada afio. Contribuyen a
la visibilidad de las personas con EM con lemas interesantes como “Sabemos
lo que queremos: Las Enfermedades Raras una prioridad social y sanitaria”
en 2010, “Por la igualdad de oportunidades para las personas con las
enfermedades poco frecuentes” en 2011, “La solidaridad con las familias” en
2012 o "Enfermedades raras, més frecuentes de lo que imaginas" en 2013 o
“Unete para mantener encendida la llama de la esperanza” en 2014.

Junto con las iniciativas europeas y estatales, el papel de los enfermos y las
asociaciones es cada vez mas importante. Se va incrementando su
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capacidad para elegir y transformar y se ha acufiado el término de
“empoderamiento”. La idea del “paciente experto” de su enfermedad, que
hace del enfermo un usuario reflexivo que toma decisiones activas sobre su
presente y su futuro, forma parte de este “empoderamiento” (Aymé, 2008;
Palau, 2010). Los padres y las familias de los nifios afectados se convierten
en verdaderos expertos de la enfermedad de su hijo y promueven iniciativas
para presionar y conseguir apoyo institucional y fondos para la investigacion.
Las organizaciones de pacientes y los grupos de apoyo inciden en todos los
niveles, desde la financiacién de proyectos de investigacion a aspectos de
regulacion de los mercados de los medicamentos huérfanos (incluyendo
formacion y difusién para los propios pacientes y el publico en general), y en
el disefio de las politicas publicas (Aymé Set al., 2008; Palau, 2010).

6.-Necesidad de adaptar el modelo sanitario.

La atencion sanitaria debe adaptarse a las necesidades personales de cada
paciente y colectivas del grupo de afectados e integrar los factores sociales.
De forma progresiva se va produciendo un cambio en el perfil del médico que
necesita la sociedad (Cardellach y Vilardell, 2006). Desde una asistencia
generalista hace afios, se ha pasado a una asistencia actual muy
especializada, en la que a menudo los pacientes son atendidos por varios
especialistas con escaso contacto entre si y la asistencia sanitaria se ha
encarecido significativamente. Actualmente se considera que “todo aquello
que es técnicamente posible, puede no ser éticamente razonable ni
econoémicamente asumible”. En definitiva, se ha llegado a una medicina de
gran calidad asistencial a nivel individual, pero globalmente cara y en muchos
casos poco eficiente(Cardellach y Vilardell, 2006).

Pero ¢qué podemos hacer en el dia a dia para la mayoria de los enfermos
con EM? Es muy dificil encontrar una solucién Unica, aplicable para las 6.000
y 7.000 enfermedades. ¢ Tiene sentido que todos los enfermos se traten en
una unidad que podemos llamar de referencia de EM? Probablemente, no.
Parece razonable tratar de que los pacientes tengan una atencién sanitaria
de la mejor calidad, con acceso a las recomendaciones de los mejores
expertos en el entorno en el que el paciente se sienta mejor, “cerca de su
hogar siempre que sea posible”. En el momento actual, el desarrollo de las
herramientas informéticas facilitan el acceso a la informacién mas reciente
sobre los avances en estas EM y los trabajadores sanitarios tenemos el reto
de trabajar de forma coordinada creando una auténtica red bien coordinada y
que establezca contactos con los mejores expertos en cada tipo de EM
(Izquierdo Martinez y Avellaneda Fernandez, 2003; Wastfelt et al., 2006).

En algunas EM, el Ministerio de Sanidad y las CCAA han impulsado el
reconocimiento de Centros, Servicios y Unidades de Referencia (CSUR)
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dentro del Sistema Nacional de Salud (Palau, 2010; Posada et al., 2008).El
objetivo es promover y colaborar con el sistema de Comité de Designacion
de CSUR para facilitar la derivacién de los pacientes. Los expertos han
definido una serie de enfermedades y de procedimientos asi como los
criterios para acceder a esta acreditacién y se han seleccionado los CSUR de
cada una de ellas. Desde julio 2007 se han seleccionado 53 patologias o
procedimientos. A nivel pediatrico destaca el reconocimiento de los CSUR
para varios tipos de trasplante, la cirugia de las cardiopatias congénitas,
neurocirugia y ortopedia infantil asi como enfermedades metabdlicas
congénitas, neuroldgicas, oculares etc.

En otras EM, desde el Ministerio de Sanidad se ha impulsado la elaboracién
de mapas de experiencia. Se trata de una iniciativa reciente de 2013 en la
que se ha recogido informacién sobre el nimero de pacientes atendidos en
los diferentes centros sanitarios de un grupo de EM. Aunque atender a un
numero mayor de pacientes no implica que la calidad asistencial sea mejor,
esta informacion puede ayudar a los afectados a reconocer los centros en los
que puede haber una mayor experiencia en el manejo de este tipo de
patologias. Aunque en Espafia todavia hay poco tradicion de disponer de
datos comparativos entre las instituciones sanitarias, probablemente a corto
plazo los pacientes y las familias tendran mas datos para poder elegir el
mejor centro, en base a criterios de calidad asistencial.

El modelo de atencion sanitaria actual favorece cada mas la coordinacion
entre los diferentes niveles de atencion primaria y hospitalaria. En muchas
CCAA, se comparte una misma historia clinica electrénica de cada paciente,
lo que permite que todos los médicos y las enfermeras que les atienden
puedan acceder a toda la informacion clinica. El papel de los pediatras de
atencién primaria para los nifios y de los médicos de familia para los adultos
con EM es clave para facilitar la atenciéon continuada de los enfermos
diagnosticados y para reconocer precozmente los nuevos casos de EM
(Avellaneda Fernandez, 2012; Garcia-Ribes et al., 2006; Garcia-Ribes, 2013;
Izquierdo Martinez y Avellaneda Fernandez, 2003. Su formacion especifica
en EM es muy importante para facilitar el diagnéstico temprano, pero la
percepcion de los médicos de atencién primeria indica que hay deficiencias
en esta area (Avellaneda Fernandez et al., 2012).

Muchos pacientes que padecen EM presentan problemas cronicos vy
complejos que deben controlarse a nivel hospitalario (Budych et al., 2012). La
organizacién actual de especialidades médicas y quirurgicas esta orientada a
la especializacion en un 6rgano o sistema. Asi las EM que afectan a un unico
drgano (piel, ojo, oido, corazdn, pulmon, sistema nervioso, rifién, etc.) son
mas facilmente reconocidas por los especialistas que se dedican a cada uno
de estos organos. En muchos centros de primaria y hospitales hay
dermatélogos, oftalmélogos, otorrinos, cardidlogos, neumélogos, neurdlogos,
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nefrélogos que conocen las EM de su especialidad y son capaces de
diagnosticarlas sin retrasos y de tratarlas correctamente cuando existen
terapias efectivas. Ademas, muchos de estos especialistas conocen los
expertos de algunas de estas patologias poco frecuentes y pueden trabajar
en red con otros especialistas de su area Izquierdo.

Los principales problemas que refieren algunos pacientes con EM dependen
de que muchas EM pueden afectar a varios 6rganos o sistemas (Budych,
2012). En estos casos los pacientes suelen padecer un largo peregrinar de
un especialista a otro, sin encontrar a nadie que realmente sea capaz de
integrar todos los problemas clinicos y buscar una causa comun, identificar la
enfermedad que pueda ser responsable de todas las manifestaciones clinicas
(Anderson et al., 2013). En muchos casos es dificil diagnosticar estas
enfermedades y el seguimiento exige la implicacion de multiples especialistas
(Izquierdo Martinez y Avellaneda Fernandez, 2003).Actualmente existen
reflexiones interesantes que insisten en la importancia de que cada uno de
estos pacientes pluripatolégicos tengan un médico de referencia, que realice
la labor de coordinacién de todos los especialistas implicados y que sea
capaz de “orquestar”, “llevar la batuta” en la atencion integral que precisan
estas personas. En la edad pediatrica, hasta los 14 o 18 afios, los pediatras
hospitalarios suelen realizar esta labor de coordinacion asistencial en las
patologias complejas y los pediatras de atencion primaria en los casos
menos graves (Haggerty, 1995). Cuando los nifios pasan a la adolescencia y
edad adulta, es importante mantener este mismo tipo de atencién coordinada
y evitar que la atencion a cada persona se fragmente demasiado (Gonzalez-
Lamufio y Garcia Fuentes, 2008). Los médicos internistas pueden realizar
bien esta labor integradora y son una pieza clave en los nuevos modelos
asistenciales centrados en los pacientes con EM (Grau y Cardellach,
2010)22.

Por tanto, en el modelo asistencial para mejorar la atencion sanitaria a las
EM debemos innovar, pero podemos aprovechar gran parte de la
organizacion sanitaria que tenemos centrada en la Pediatria, Medicina de
Familia, Medicina Interna y otras especialidades. El gran reto es buscar un
nuevo modelo para las enfermedades que tienen afectaciéon de varios
drganos o que precisan la participacion de varios especialistas. Para atender
mejor a los pacientes con ER es necesario cambiar ciertos modelos
organizativos, favorecer el trabajo en red y el establecimiento de buenas
conexiones entre los profesionales, fomentar el papel del paciente como
centro de nuestro sistema y coordinar a los diferentes colectivos implicados.
La atencidn integral de los pacientes, la colaboracién entre los profesionales
sanitarios y la coordinacion con responsables del &mbito social y educativo
son elementos claves para mejorar su atencion. Los sistemas integrados
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pueden proporcionar una mejor atencién a los afectados y a costes menores
(Haffner et al., 2008).

7.-lmportancia de investigar en EM.

La investigacion es clave para avanzar en el conocimiento de las ER y en la
busqueda de soluciones a los problemas de diagndstico y tratamiento que
sufren estos pacientes. En Espafia hay muchos equipos investigadores
dedicados a las enfermedades raras y destaca la labor realizada en los
ultimos afios por el Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades (CIBERER) que agrupa a muchas instituciones y que dispone
de muchos millones de euros (Palau, 2010) También el Plan Nacional de [+D.
a través del Fondo de Investigaciones Sanitarias para la Accién Estratégica
en Salud, ha destinado muchos millones de euros a proyectos de EM que se
consideran dentro de las lineas prioritarias.

A nivel europeo se ha impulsado mucho la investigacién en EM en los ultimos
afios con apoyo dentro de los Programas Marco y convocatorias especificas
para este grupo de patologias. Destaca la creacién de alianzas nacionales e
internacionales, como el consorcio E-rare, creado en 2006, como una red
Europea de Investigacion (ERA-NET) entre paises de la UE. Uno de los
principales objetivos del E-rare es promover la cooperacion entre
organizaciones europeas de investigacion (directamente) y los investigadores
(indirectamente, mediante acciones conjuntas con el consorcio E-rare), y de
esta manera generar nuevos conocimientos. También en un futuro préximo,
dentro de la iniciativa global Horizon 2020, se mantiene las EM entre los
grupos de enfermedades prioritarias.

Ademas del apoyo institucional que existe para financiar proyectos de
investigacion en EM, las asociaciones de pacientes han impulsado mucho
otras iniciativas con gran participacion y concienciacion ciudadana (Haggerty,
1995). Hay multiples ejemplos que muestran la implicacion de los medios de
comunicacion. Destaca el telemaraton que se realiza anualmente en la
television francesa y que recauda muchos fondos para las EM. También en
Espafia ha habido experiencias interesantes como el Telemaratén de la
Television Vasca en 2007, el 182 Marat6 TV3 catalana en 2009 o el
Telemaratén de TVE celebrado en el primer trimestre de 2014 con el lema:
"Todos somos raros, todos somos Unicos" del Afo Espafiol de las
Enfermedades Raras.

La investigacion en EM tiene algunas dificultades afiadidas debido a que
suele ser problematico conseguir un numero suficiente de participantes para
los estudios, lo que disminuye la robustez de los resultados estadisticos
(Augustine, 2013). Ademas suelen ser mas costosos por la dispersion
geografica de los participantes y mas complejos de realizar porque suelen ser
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multicéntricos e internacionales. Se desarrollan estudios para conocer las
causas Y la patogenia de estas enfermedades y se impulsa la investigacion
aplicada para descubrir nuevas herramientas diagnésticas y nuevas terapias.
Algunos descubrimientos en el campo de EM han sido muy Utiles para otras
enfermedades mas prevalentes y algunos de los medicamentos descubiertos
como medicamentos han demostrado su eficacia en otras patologias
(Izquierdo Martinez y Avellaneda Fernandez, 2003; Wastfelt et al., 2006).

La falta de terapias efectivas para muchas EM supone un gran sufrimiento
para los pacientes y sus familias (Anderson et al., 2013). Los avances de la
investigacidn suelen ser muy lentos y los descubrimientos preliminares que
parecen efectivos en los modelos experimentales no siempre demuestran su
beneficio en las personas afectadas, ni tienen perfiles de seguridad
adecuados que permitan su empleo sin efectos téxicos (Augustine et al.,
2013). Muchas familias buscan de forma desesperada la curacién o la
mejoria de los nifios afectados y con frecuencia recurren a campafias
mediaticas para recaudar fondos y poder acceder a estudios prometedores.
Esta angustia e impaciencia se intensifica en algunas enfermedades que
cursan con un deterioro progresivo, especialmente en los nifios en los que se
afecta al desarrollo psicomotor (Anderson et al., 2013).

8.-Atencién integral que incluya las necesidades sanitarias, sociales y
educativas de los nifios.

Para facilitar la calidad de vida de los nifios con EM, no es suficiente con
mejorar los aspectos médicos y la salud fisica de estos pacientes (Avellaneda
et al., 2008; Izquierdo Martinez y Avellaneda Fernandez, 2003). De acuerdo
con la definicién de la OMS, la salud es un estado de completo bienestar
fisico, mental y social, y no solamente la ausencia de afecciones o
enfermedades. Por ello, tenemos que conseguir una atencion integral tanto a
nivel sanitario como social y buscar férmulas de coordinacién entre los
profesionales. Para la infancia es crucial incorporar el ambito educativo. Los
maestros, pedagogos, pediatras tratamos de buscar el mejor bienestar para
los nifios y para ello debemos trabajar juntos y colaborar mas. La importancia
de esta coordinacién socio-sanitaria-educativa ha sido incluida tanto en los
planes europeos, como en la Estrategia en ER del Ministerio o en los Planes
de Accién de las Comunidades Autonomas. Se considera fundamental para
mejorar la calidad de vida de los afectados y su inclusién social,
disminuyendo su aislamiento y sufrimiento (ESTUDIO ENSERIo;
Schieppati et al., 2008).

La busqueda de nuevas formas de coordinacién entre los pediatras y los
maestros es fundamental y es un reto todavia pendiente de resolver para la
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mayoria de los nifios con necesidades especiales, tanto EM como ofras
enfermedades, En el ambito escolar, para los profesores seria muy Uil
conocer mejor los problemas de salud y las necesidades de cuidados
especificos que necesitan los nifios; por ello, deben establecerse nuevos
canales de comunicacion directa entre los profesionales sanitarios vy
educativos. En el ambito sanitario, también es importante conocer cémo se
comportan los niflos en la escuela, qué dificultades pueden tener de
aprendizaje o integracion social y para ello, se precisa una comunicacion mas
fluida y directa. La situacion actual es deficitaria tanto para los nifios con EM
como para los afectados por otras enfermedades que pueden ser
potencialmente generadoras de dependencia, discapacidad, exclusion social
o cuidados especiales (Anderson et al., 2013).

En la atencion a los nifios con EM es importante tener una vision social y
poblacional, considerando al nifio enfermo como un ser Unico pero
incorporado a un grupo de individuos con los que comparte problemas y
necesidades comunes, tanto en el plano sanitario como escolar, laboral y
social (Avellaneda et al., 2008; Palau, 2010). Por ello, las necesidades
especificas de los nifios con EM son similares a las de otras personas
también afectadas de enfermedades crénicas que generan discapacidad. Los
estudios sobre estas necesidades especificas y la informacién a las familias
sobre los recursos disponibles para estos problemas son muy importantes
para ofrecer una buena atencion integral a los nifios enfermos y sus familias
(ESTUDIO ENSERIio; PAINNE).

9.-Comentarios finales.

Las caracteristicas de la mayoria de las EM como su baja frecuencia,
presentacion en los primeros afos de la vida, origen genético, curso crénico y
con discapacidad suponen un gran suffimiento para los nifios afectados y sus
familias. A pesar de los avances en los Ultimos afios, todavia el diagnostico
es dificil en muchos casos y el acceso a terapias efectivas es muy limitado y
costoso. La adaptacién del modelo asistencial a las necesidades de este
colectivo, la formacion de los profesionales y la apuesta por la investigacién
de nuevos medicamentos huérfanos facilitara la calidad de vida de los nifios
afectados y de sus familias. La integracion de los agentes sanitarios, sociales
y educativos es la clave para mejorar realmente su salud como bienestar
fisico, mental y social.
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