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Enfermedades Poco frecuentes
Pero Importantes

>Las enfermedades raras no son tan raras

»Estimacion: 6-7% de la poblacion
»CAPV: 125-150.000 personas ?
»Ninos (0-14) 17.0007?

> Problema de Salud Puablica:

> Prioridad

> Avances recientes

»Exitos terapéuticos

»Quedan muchos retos y dificultades



ER- Heterogeneas

> Baja prevalencia (UE <5 casos/10.000 habit)
» Agrupa 6.000- 8.000 E
> Heterogeneidad: “Enfermedades de todo tipo”

> Gran variabilidad clinica

» Forma de presentacion, edad, gravedad, pronostico

» Gran complejidad

Para todas y cada una de las ER




Muchas ER son genéticas

»>80% de ER son genéticas

»Mayoria son monogénicas

»>Patron de herencia definida
>»Dominantes, recesivas, ligadas al cromosoma X materno

»Poblacion sana portadora: Riesgo transmision

Pacientes y familias




Muchas ER son créonicas e invalidantes

»Alto grado de Dependencia

»Carga Social
Sanitaria
EconOmica
Educativa

Gran impacto social




Dificultades diagnosticas: Retrasos




Escasas opciones de tratamiento

Terapias Poco Efectivas o Ausentes

»Mayor disponibilidad:

»Medicamentos Huérfanos
 Mayor numero de ensayos clinicos en ER

* Algunos éxitos importantes



Limitaciones de la Medicina

» Falta de diagnostico exacto
 Pocas herramientas diagnosticas: Genoma ???

* Retrasos diagnosticos
e “Peregrinar” durante anos

e Incertidumbre en el pronostico y evolucion

« Afecta a calidad de vida del paciente y
cuidadores



Programa europeo de Salud Publica

EUROPLAN

European Project for Rare Diseases National Plans Development

Burgos,
Noviembre 2010




Situacion estrategias europeas

e 1. Francia (2005-2008)
e 2. Bulgaria

3. Portugal (*)

* 4. Grecia

e5.Espana 2009 (*)
* 6. Republica Checa 2010
e 7. Bélgica 2011

e 8. Reino Unido 2012

e 9. Alemania 2012

o ?7?? 2013




Estrategia en Enfermedades ER i i

del Sistema Nacional
de Salud

»Aprobada por Consejo Interterritorial 6/
»Comision de Evaluacion y Seguimiento

»Lineas estratégicas de actuacion
% Informacion sobre ER
<  Prevencion y deteccion precoz wsoron

% Atencion sanitaria

% Terapias Informe de Seguimiento

de la Estrategia en

Enfermedades Raras

% Investigaciéon del Sistema Nacional
de Salud

% Formacion Resumen ejecutivo

< Atencion socio-sanitaria



Iniciativas para mejorar la atencion
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Apoyo Institucional:
Estrategia de la cronicidad (2009)

El 30% de la poblacion vasca es crénica

Estrategia

para afrontar
el reto de la
cronicidad en Distribucion de la poblacién en funcién del nimero de enfermedades cronic
" | Euskadi
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Enfermos crénicos y complejos

Cada vez tenemos més enfermos cronicos y mas complejos A medida que aumentan las enfermedades crénicas el coste par:

el sistema sanitario aumenta

Consume 47 veces
mas que un paciente

no crénico
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N2 patologias crénicas. Poblacién mayor de 14
afigz g eddd N2 Enfermedades Crénicas

Fuente: Base de Datos Estratificacion. Osakidetza 2011
Fuente: Base de Datos Estratificacién. Osakidetza 2011
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Nuevos modelos de gestion

Proyectos que configuran la Estrategia de Cronicidad

HISTORIA FINANCIACION ¥
ABAJO CLINICA - RECETA
0- CONTRATACION ELECTRONICA
INTERVENCIONES i SAREAN UNIFICADA
AR s ESTRATIFICACION
PREVENCION/
PROMOCION BOTTOM UP

ROLES DE
ENFERMERIA CUIDADOS

EMPODERAMIENTO INTEGRADOS
DEL PACIENTE HOSPITALES

COORDINACION SUBAGUDOS
SOCIO-SANITARIA

DE ABAJO A
ARRIBA

INNOVACION LOCAL
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Bizkaia

Gipuzkoa

Ian de accion de |
Estrategia en Enfe
Ra n la CAV

Estrategia en
Enfermedades Raras
del Sistema Nacional
de Salud

PLAN PARA EL DESARROLLO DE LA GENETICA
EN LA COMUNIDAD AUTONOMA DEL PAiS VASCO

SANIDAD, 1009
MIMISTERID DE SANIDAD ¥ POLITICA SOCIAL

Noviembre 2012
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PLAN DE ACCION DE LA ESTRATEGIA DE
ENFERMEDADES RARAS EN LA
COMUNIDAD AUTONOMA DEL PAIS VASCO




PLAN DE ACCION DE LA ESTRATEGIA DE ENFERMEDADES RARAS EN LA
COMUNIDAD AUTONOMA DEL PAIS VASCO

1.- Registro de EERR

2.-Aprobar y Desarrollar el Plan de Genética

3.-Colaborar con el sistema de CSUR del SNS

4.-Modelo organizativo asistencial para la CAPV

5.-Ampliacion de los programas de prevencion, diagndstico precoz y cribado
6.-Mejora del acceso a los medicamentos y PS que resulten coste-efectivos .
7.-Formacion a los profesionales.

8.-Investigacion.

9.-Asociaciones de Pacientes.

10-Estudio de las necesidades sociosanitarias de estos pacientes




1.- Mejorar la codificacion y registro

e Conocer la situacion en la CAV
 Colaborar a nivel internacional

« Convenio con el Registro IIER

 Historia electronica comun AP-AE

- REGISTRO EPIDEMIOLOGICO DEL PROGRAMA DE
Ip%q o cenvca INVESTIGACION DE ENFERMEDADES RARAS (REPIER)

E NNOVACION i

%% INSTITUTO DE INVESTIGACION DE ENFERMEDADES RARAS (IIER) | %)

Registro de Anomalias congénitas

de Salud
Carloslll




Creacion del Registro de ER en Euskadi

BOLETIN OFICIAL DEL PAIS VASCO Ne1l

viernes 17 de enero de 2014

DISPOSICIONES GENERALES

DEPARTAMENTO DE SALUD

DECRETO 473/2013, de 30 de diciembre, de creacién y funcionamiento del Registro de Enferme-
dades Raras de la Comunidad Autonoma de Euskady.

Las fuentes principales de informacion para la identificacion de casos son los registros hos-
pitalarios de los hospitales publicos y privados y otros registros sanitarios gestionados por el
departamento competente en materia de salud. La identificacion de casos puede provenir tambien
de consultas especializadas que atienden a los pacientes de enfermedades raras o de los que
esten participando en ensayos clinicos o en otro tipo de proyectos de investigacion clinica. Por
otro lado, las diferentes asociaciones de pacientes también pueden constituir una buena fuente de
informacion para la identificacion de casos de este tipo de enfermedades.



Definicion de caso registrable y variables

BOLETIN OFICIAL DEL PAIS VASCO N2174
lunes 15 de septiembre de 2014

DISPOSICIONES GENERALES

ORDEN de 23 de julio de 2014, del Consejero de Salud, por la que se establece la definicion de
caso registrable y las variables que deben constar en la declaracion de casos al Registro de
Enfermedades Raras de la Comunidad Auténoma de Euskadi.

-Trabajo del Departamento de Salud (Epidemiologia) y

los profesionales sanitarios

— Seleccion inicial de ER: Carga de enfermedad



2.- Desarrollar el plan de geneéetica

> Mejorar el diagnéstico PLAN PARA EL DESARROLLO DE LA GENETICA

EN LA COMUNIDAD AUTONOMA DEL PAIS VASCO

 Asesoramiento genético

e Nuevas terapias




Servicio de Genetica HU Cruces (2012)
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Genética del HUC aspira a ser el centro de referencia
mas especlallzadu en asistencia y formacion en Genética Médica de la CAV.
» 1 Jefatura de Servicio
» 2 Médicos adjuntos (Asuncion Lopez-Ariztegui, Isabel Llano)
» 4 Bidlogos adjuntos (M.lsabel Tejada, Cristina Martinez Bouzas,Hiart Maortua, Laura
Garcia)

El servicio dispone de las siguientes dreas o unidades asistenciales:
1. Genética Clinica. Consulta externa e interconsultas hospitalarias.
2 Asesoramiento Genético. Consulta externa.
3. Citogenética. Laboratorio de Citogenética convencional y molecular.
4 Genética Molecular. Laboratorio de Genética Molecular.



3.- Colaborar con el sistema de CSUR del SNS

El objetivo es promover y colaborar con el sistema de Comité de
Designacion de Centros, Servicios y Unidades de Referencia del
Sistema Nacional de Salud para facilitar la derivacion de los
pacientes.

Participacion en los procesos para la acreditacion de los CSUR
sobre EPF.
*» Trasplante renal pediatrico, cirugia de las cardiopatias
congénitas
% Grupo de expertos de enfermedades metabolicas
congénitas y Grupo de Enfermedades Neurologicas Raras,
con representantes de la CAV.

Impulsar la acreditacion en otras enfermedades

Elaboracion de mapas de experiencia de ER (junio 2013)



4.- Mejorar el modelo asistencial

El paciente es el centro de todo el sistema sanitario
Sociedad Dpto. de
Salud y
x / Osakidetza
PA'TE
Hospitales

P <

Asociaciones FED _R

n Espaniola de Enfermedades




BASES GENERALES

---- Seguridad y fiabilidad diagndstica

---- Eficiencia en el proceso diagndstico

---- Flujos de derivacion sencillos y transparentes
---- Facilitar derecho 2° opinion

---- Acceso a terapias innovadoras y seguras

---- Continuidad asistencial

---- Atencion integral, multidisciplinar

---- Potenciar papel pediatras e internistas

---- Aprovechar Unidades CSUR

---- Facilitar diagnostico genético

---- Organizar trabajo en red

---- Gestionar derivacion a Unidades de referencia
---- Formacion continuada

---- Promover investigacion



Mejorar el modelo asistencial

Adaptado a las necesidades cada ER

OAtencion especializada
« Un organo afectado- Un especialidad
e Varios organos- Multiples especialistas
oPluripatologicos- Atencion multidisciplinar

OAtencion primaria

Trabajo en red: Acceso a expertos

oMapas de experiencia de cada patologia
ORedes bien conectadas de profesionales
oAmbito local e internacional



Propuesta Organizativa

1. Aprovechar infraestructura actual para dar mejor
respuesta a las necesidades asistenciales
1. Atencion Primaria
2. Atencion Especializada
3. Atencion Socio — Sanitaria y Educativa

2. Desarrollar Estructura organizativa Intrahospitalaria en
los 4 H Universitarios y trabajar en red (sobre todo en ER
Multiorganicas)

Pediatria

Medicina Interna

Genética Clinica

- 22 e

Todos los especialistas

3. Accesibilidad y coordinacion para utilizacion de
Medicamentos Huérfanos



Atencion Primaria

ePediatras:
* Programas de deteccion precoz ER
e Programas para malformaciones congénitas RACAV-EUROCAT
e Atencion integral desde RN hasta los 14 anos para todos los nifos
* Nuestro modelo es diferente al de la mayoria de los paises

*Médicos de familia

*Primer lugar de consulta
eReconocimiento de los primeros sintomas
*Orientacion diagnostica y del tratamiento

eDecision sobre derivacion o no a otros especialistas
*Escasa formacion especifica en ER




PRIMARIA

»Facilitar accesibilidad Clara entre Centros de Primaria y
Centros Coordinadores

»Favorecer Contacto con Especialistas (CNP) para
seguimiento conjunto

»Acceso a fuentes de informacion como ORPHANET,
OMIN,..

»Favorecer uso herramientas de apoyo como DICE-APER

»Cursos de concienciacion y de formacion

>»Promover comunicacion fluida entre niveles




Atencion especializada

* Hospitales

* Organizacion actual en especialidades y servicios
» Desarrollo de las subespecialidades

* Formacion especifica de cada especialidad

* Problemas en patologias complejas, varios 6rganos

e Dificil coordinacion y atencion multidisciplinar

* Necesario aprender y tener experiencia: Concentrar
e Dificultades diagnosticas
e Escasas opciones terapéuticas

* Largo peregrinar



ESPECIALIZADA

»Organizar Grupos de trabajo coordinado de ER maés infrecuentes

»Replantearse las diferentes Unidades de Atencion Multidisciplinar

Revisar consultas conjuntas, protocolos asistenciales

» Visibilizar y facilitar la actividad de los Grupos de Trabajo existentes

»Difusion de cuél es la “ventana de comunicacion” de

este tipo de patologias

»Difusion de actividades, protocolos, proyectos de investigacion..




Unidades de referencia CSUR

* Sistema Nacional de Salud

*RD 1302/2006 para ciertas patologias
 Elevado nivel de especializacion

e Alta tecnologia

e Apoyo para confirmacion diagnéstica, estrategias
terapéuticas y de seguimiento

* “Consultor” para las unidades clinicas que atienden
habitualmente a los pacientes

e Desde 2007: 53 patologias



SOCIO SANITARIA

»Crear grupos de trabajo conjuntos Servicios Sociales,

Educacion y Sanidad

»Potenciar trabajo de grupos existentes como Equipo de

Valoracion en Atencion Temprana (EVAT) y ampliar a

edades mayores

»Facilitar intercambio de informacion entre diferentes

areas
»Participacion bidireccional en la Formacion

»Apoyar la participacion de las Asociaciones de

pacientes para dar visibilidad, concienciacion social....




Atencion sanitaria y educativa

* EM que generan discapacidad: Necesidades
especificas a nivel educativo en los ninos

* Informe Painne 2013

e Escasa coordinacion Educacion/Sanidad

* EVAT (Equipo valoracion atencion temprana 0-6)
e Multidisciplinar: A sociales, sanitarios, educativos

e Programas con Salud Mental (TGD, TEA)

e Cursos de formacion de los maestros



4.- Atencion integral y coordinada

Atencion Primaria

®
:—, Paciente

[
Urgencias 9, Consultas
® externas
K%
Areas de
hospitalizacién Hospital de
dia

Medicina Hospitalaria
1 |

1



(CONTINUIIDAIND ASISTENCIA)D

Atencion pediatrica
e Garantizar la atencion integral de los ninos

e Pediatra de referencia: coordina la salud del nifo
e A. Primaria
e Hospital

* Asegurar la continuidad asistencial
e Compartimos misma historia informatica
e 2013: Interconsultas no presenciales

e Facilitar la coordinacion entre los especialistas
* Trabajo en red con los “mejores expertos”
e Favorecer la integracion escolar de los ninos



Transicion de la Atencion
Pediatrica a la edad adulta

e Reflexion actual en muchas ER

e Asegurada la continuidad asistencial y buena
coordinacion en algunos grupos de enfermedades

* Colaboracion de los “expertos pediatricos”

e Especialistas y “expertos” de los problemas de adultos



Atencion en la edad adulta

* Expertos de las diferentes especialidades

e Evitar la atencion “fragmentada” en los pacientes
con problemas en varios organos

e Asegurar la atencion integral: “ Internistas”
* Consultas especificas para EM en Medicina Interna

e Importancia del trabajo en red y acceso a expertos



I Presencial

(Viceconsejero, Directora Planificacion, DAS...) No

Asistencial

Apoyo Coordinacion Intercentros de ER Apoyo Diagnéstico Coordinacién y apoyo a
Intersectorial - y Tratamiento la Gestion y Evaluacién
Sociosanitario

Asociaciones

Comité Director

Presencial

Expertos

Banco de
I Genética aiida
At. Hospitalaria Rehabilitacion
“ evaluacidn

Departament
Gobierno

Asociaciones
Educacién

Psicoldgico

Integracion
Social

Equipo OSI multidisciplinar de Atencion Integral de Entermedades

ﬁ Raras

Radiologia

A. Patoldgica

Unidades Medicina — Pediatria — Esp. Quirurgicas

T .

Ayuntamiento
Diputacion

ﬁ - S Mental

Medicina Familia

— 1 1

Pacientes y Familiares con E.R.




Radiologia

Traumatologia

/

Cirugia
Ginecologia )
<
Farmacia /
Ayuda Social

-

Equipo OSI multidisciplinar de Atencion

Integral de EERR
Internista
Pediatra

Salud Mental

Neumologia

— /

Apoyo Psicoldgico

Investigacion

Y NN

ftalmologia

Atencién Primaria

Medico de Familia
Pediatra

Oftalmologia

A. Patoldgica

Genética

Endocrino

Rehabilitacion

Asociaciones

Educacion

Fundaciones




@i Trabajo en Red




HOSPITALES UNIVERSITARIOS

»Desarrollar Red de Profesionales que trabajen de forma
coordinada. Fundamentalmente en patologias multiorganicas

»Equipo de profesionales (NODO) organizado en el entorno de
profesionales de M Interna, Pediatria, Genética, Otros
(idiosincrasia de cada centro)

**Unidad Funcional para EPF en Pediatria
**Unidad Funcional para EPF en M. Interna



UNIDAD FUNCIONAL HU Cruces

EQUIPO: Pediatras + Internistas + Otros especialistas +
Genetistas

Unwersﬂano
Cruces




UNIDAD FUNCIONAL HU Araba

EQUIPO: Pediatras + Internistas + Otros especialistas




UNIDAD FUNCIONAL HU Basurto

EQUIPO: Genetista + Internista + Pediatras +
Otros especialistas




UNIDAD FUNCIONAL HU Donostia

EQUIPO: Medicina Interna (Equipo pluripatologicos)
+ Pediatras+ Otros especialistas
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UNIDAD FUNCIONAL
HU Cruces- HU Araba

»Elaborar Proyecto Organizativo Asistencial

»Registro de ER atendidas

»Elaborar Cartera de Servicios y Ofertarla

»ldentificar los Profesionales dedicados a las ER

»Difusion de los Equipos y sus Funciones

» Disenar Modelo Asistencial con HUA

»Disenar Circuitos internos Multidisciplinares
»Transicion edad pediatrica a adulta

»Alianzas con Asociaciones de pacientes



UNIDAD FUNCIONAL
HU Cruces- HU Araba

»Disenar Modelo Asistencial con HUA
»Disenar Circuitos internos Multidisciplinares

> Elaboracion Guias de Practica Clinica basada en la

evidencia

»Difusion del Conocimiento a profesionales,

sociedades cientificas y asociaciones

»Trabajo en Red



ESPECIALISTAS

: ASOCIACIONES *

CONSULTA
ER Iy <
PEDIATRIA
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ER en el Plan de Salud 2013-2010

9

Osasuna,
Pertsonen Eskubidea,
Guztion Ardura

Politicas de Salud para Euskadi 2013- 2020

Diciembre de 2013
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ER en el Plan de Salud 2013-2010

AREA PRIORITARIA 2:
PERSONAS CON
ENFERMEDAD

INTERVENIR S0BRE LAS PERSONAS CON ENFERMEDAD PARA DISMINUIR
LA MORBIMORTALIDAD Y LA DISCAPACIDAD DE LAS ENFERMEDADES

Esta segunda Arma incluye ks objotreos v las accio-
nes curativas, rehabiliadoras v paliatives dinigidas 3 las
parscnas con las siguiontes paiologlas: cdncer, enferme-
daces cardanasculams, diabeies mellitus, enfermedaces
rEspEaiorias crinicas, brastornes mentales, enfurmeda-
des frarsmisibles, antre alias |35 oo fransmisiin sexual,
erfermedacas mmE onfermedades neurnoogenerativas y
enfermedaces cstesarticulanres y meumatoldgicas. Se tieng

asiienciass ¥ tenandd & 3 persara erferma coma oie de
la atencidn. Los chietives v acciones de esta Area resaltan
s ¢lemarntos $iEl.-IIIJI'I1E“-E' & la ruta ssistencial Como con-
Croclion ofl pInCEsD asistencial convisidn irdegracara; o ia
COordmackn de nvrles asistenciass fara ol buen sercig
4 la persona y of los procesas de rehabilitacidn personali-
rados ¥ &n &l enicemo habitual do las perscnas enfermas
Cuanga 5ea posibln



ER en el Plan de Salud 2013-2010

OBJETIVOD 2.12.

OTRAS ENFERMEDADES
RELEVANTES

Wajorar |3 abeEncidn a personas con paivloglas de impac-
to relevants @n su calidag de wida vy &n la Salud Phblica;
nfecgiones, ireuficiencia renal crénica, enfermadades m-
ras a4 poca frecuentes, enfermecades reurodegenerativas,
enfermedades osteo-articulares w reumataldgcas

ACCIONES

2.12.1. Desarrollar la vigilancia, dagndstico precoz y tra-  2.12.5. Definir & implantar un modelo sociosanitaria de

tamienlo de & infecciones cam impacio relevamte sobre  stencidn psicogerialrica s parsonas alectadas de damendcia.

& Salud POblica. Desarrollar programas de pelitica anti-

micrabiana. 2.12.6. Diz=fiar e implantar gulas de pedetica clinica scbre
&l dalar cramica, Tavorasiendo | cotedinssidn & inbapnasidn

2.12.2. Pramower acciones coordinadas entre nieles ases- afine fivales agighancales,

tenciales para ol diagndstico ¥ tratamienin precoz de la
nsuficiencia renal créniza

2123 Impulsar la declaracidn positiva ce drganas an los
documerntos die waluntades anticipadas

2.12.4. Establecer ks criterics comunes de usoe de medi-
camentos hdsrfanos ¥ no hdefanas o de otros productos
ncluicas en la prestacion farmacéuiica en €l fratamienic ¥
cuitado de anfermadades 3536

Criterios comunes de uso de medicamentos huérfanos y no huérfanos o de
otros productos incluidos en la prestacion farmaceéutica en tto y cuidado de ER



OBJETIVOS Y ACCIONES

OBJETIVO 4.1.

SALUD INFANTIL

Promover la Salud Infantil mediante intervenciones in-
egrales, apoyando a las familias en 2l proceso de crianza,
COMD |spacio y tiempo iddneo para |35 actividades de pro-
mocidn de la vida saludable y prevencidn de las conductas
de riesgn.

ACCIONES

4.1.1. Corsgladar @l programa de Cribade Prenatal®™ y al
programa de Cribado Meanatal de Enfermedades Congéni-
tas"', incluida la sordera dentro de este (itima,

4.1.2. Promocionas, proteger v apovar &l mantenimiento y la
duracidn de la lactancia matema por sus beneficios para la
salid tanto flsica como emocional, respetando la waluntad
de a madre,

4.1.3. Incrementar gl poroeniaje de nifinsas que utilizan
cada afip 6l Programa de Asstencia Dental Infantil (PADA),
y potenciar €l accesa y Su uS0 en los grupos sociales més
desfavorecidos.

4.1.4, Promowver la oderta ce asescramientn genético a per-
sanas afectadas por enfermedades Weas oe ongen genétion,

Promover la oferta de Asesoramiento
genético a personas afectadas por ER

de origen genético

4.1.5. Vigilar los riesgos de malnubrician inlamtil v desaro-
llar messanismos de prevencidn v abordaje en coordinacion
oon 1% Sarviciod sociales v educativas.

4,16, Dessarrallar los mMecanismas para la prevencitn, abar-
dape y seguimasnta de la desproteccidn infantil (regligencia
del cuidada, mallrato ¥ abamdomo, y consecuencias de la
vinlencia de géner),

4.1.7. Mejorar ks coondinacidn socio-sanitars y &l apoyo &
las Tarnilias en la abencidn & la enlermedsd mental en infan-
cia y acolescencia, sin olvicar la coordinacidn con el dmbita
eoucatve,



5.- Ampliacion de los programas de
prevencion, deteccion precoz y cribado

* Programas de cribado neonatal: 11 enferm
e Reflexion actual: Europa, Estatal, CAV

 Ampliacion progresiva:
e 2010 Fibrosis Quistica, 2011 Drepanocitosis

2013 Homocistinuria, Academia Isovalérica (IVA),
Academia Isoglutarica tipo 1 (GA1), Jarabe de Arce
(MSUD) y Deficiencia de Acil CoA de cadena larga

(LCHADD) V



Reconocimiento Buenas Practicas SNS 2013

ANEXO |
FICHA DE RECOGIDA DE BUENAS PRACTICAS EN
ENFERMEDADES RARAS EN EL SISTEMA NACIONAL DE SALUD

TITULO ¥ NOMBRE DEL PROYECTO PRESENTADO A BEFF

Incorporacion de las Recomendaciones Internacionales al Programa de Cribado Neonatal de
Enfermedades Congénitas (Metabolopatias) de la Comunidad Autdnoma del Pals Vasco
Enlace a sitio web (si procede): http:/iwww.osakidetza euskadi.net

DATOS DE LA ENTIDAD RESPONSABLE

¢ Nombre de la entidad y de |a persona de contacto: Direccidn de Salud Publica y Adicciones
{Departamento de Salud/Gobiernos Vasco/Miren Dorronsoro

* Domicilio social (incluido Codigo Postal.): Calle Donostia n®1, Vitoria o1010

e CCAA: Pais Vasco

» Datos de contacto de |a persona responsable del proyecto;
Nombre y apellidos: e-mail: Teléfono: Mercedes Espada/metabobi-san@ej-gv.esfg44031518



6.- Mejora en acceso a medicamentos
y productos sanitarios

»Favorecer el desarrollo e investigacion de
Medicamentos huérfanos

»Participacion ensayos clinicos internacionales

»Garantizar el acceso a las terapias efectivas y
la seguridad de los pacientes

»Uso racional de los medicamentos. Coste-
efectividad



7.- Formacion a los profesionales

»Herramientas informaticas: Orphanet, Osanet...

»Iniciativas de sociedades cientificas, asociaciones...

> Pensar en EERR”

» Buscar diagnostico y terapia correcta de cada persona
»Dedicacion, estudio, interés
»Competencias profesionales, Trato, respeto,...

> "Pensar en las personas con enfermedades no

diagnosticadas”
» Limitaciones de la Medicina



Formacion a los profesionales

Saber + Pensar +Comunicar Trabajo en red + Contactos

Universidad Euskal Herriko Osakidetza
del Pais Vasco  Unibertsitatea Servicio vasco de salud



8. Investigacion

e Convocatorias: EERR como lineas prioritarias
e Participar en estudios internacionales
e Favorecer la dedicacion a la investigacion de los clinicos

biodonostia BioCruces

D+0
eusko fundazioa

Fundacion Vasca de Innovacion




Atencion sanitaria de calidad

* Necesidad de apoyo institucional

* Adaptacion de los modelos organizativos a las
peculiaridades de cada una de las ER

e Implicacion de los profesionales sanitarios
* Dedicacion, formacion e investigacion

» Colaboracion con las asociaciones de pacientes



Asociaciones de pacientes/ ER

i’ EURORDIS *
(-

Rare Diseases Europe La Voz de los Pacientes con Enfermedades Raras en Europa «

Acerca de Enfermedades Politicade la UE Medicamentos Vivir con una Servicios a los Recursos de Noticias y

EURORDIS Raras Huérfanos enfermedad rara Pacientes formacion Eventos

Pdgina de inicio Idiomas EM|FR|DE|ES|IT|PT|RU

Qué buscas:

Los Medicamentos Huerfanos

=
h\;&
“Los medicamentos huérfanos™ son productos medicinales que sirven para diagnosticar, prevenir o tratar
enfermedades o desordenes que amenazan lavida o que son muy Serias y que son raros. A estos

medicamentos se les llaman “huérfano” porque la industria farmacéutica tiene poco interés, bajo las
condiciones normales del mercado, para desarrollary poner en el mercado productos dirigidos solamente

auna pequefa cantidad de pacientes que sufren de condiciones muy raras. & Descubre las litimas noticias de la
comunidad de enfermedades raras!
Correo:
c‘,QLIé es un medicamento Promover el desarrollo de Designacic’m de un i
huérfano? un medicamento huérfano Medicamento Huérfano Suscribete
Productos medicinales destinados al El creciente nimero de enfermedades El primer paso en el degarrollo de
diagndstico, prevencion o tratamiento raras que esperan tratamiento s un cualguier medicamento huérfano es

de enfermedades gue ponen en riesgo importante asunto de salud plblica. obtener la designacion de Medicamento
la vida, 0 muy graves o enfermedades Huérfano.
gue 0N raras.
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EURORDIS Initiatives 3 EVYRORDIS  gareconnect: *r Rare Disease Day =) 8)( g )
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FEDER

Federacién Espanola
de Enfermedades Raras
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Federacion ]:f:panl:rla de Enfermedades Raras

Dclcga cion Pais Vasco



Facilitar la calidad de vida

e Salud

e Familia

* Amigos

e Escuela

* Inclusion social

o ../...



MUCHAS GRACIAS
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