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ENFERMEDADES RARAS Y DISCAPACIDAD. 
PROCEDIMIENTO DE EVALUACIÓN DE LA 

DISCAPACIDAD EN ENFERMEDADES RARAS



Enfermedades Raras
Conceptos generales



● Las ER como problema de Salud Pública

● Hasta el 6% de la población de la UE

● Mortalidad, impacto social, económico y en QoL

● Múltiples lagunas de conocimiento y carencia de recursos



● Las ER como problema de Salud Pública

● Hasta el 7% de la población de la UE

● Mortalidad, impacto social, económico y en QoL

● Múltiples lagunas de conocimiento y carencia de recursos



● Las ER como problema de Salud Pública

● Hasta el 7% de la población de la UE

● Mortalidad, impacto social, económico y en QoL

● Múltiples lagunas de conocimiento y carencia de recursos



Concepto de Enfermedad Rara (ER)

● Prevalencia < 5 / 10.000 (UE)

● Menos de 200.000 casos (USA)

● Prevalencia < 4 / 10.000 (Japón)

● Progresivamente debilitantes
● Reducción en la calidad y/o esperanza de vida



● Escasa frecuencia
● Diversidad etiológica y etiopatogénica
● Múltiples carencias

- Investigación
- Centros con experiencia
- Medicamentos específicos

● Progresivamente debilitantes
● Reducción en calidad/esperanza de vida
● DISCAPACIDAD



Discapacidad
Conceptos generales



● Discapacidad
● Deficiencia
● Dependencia
● Autonomía personal
● Calidad de vida relacionada con la salud

TERMINOLOGIA 



DISCAPACIDAD 

Término genérico que incluye déficits, 
limitaciones en la actividad y 
restricciones en la participación, que 
indica los aspectos negativos de la 
interacción entre un individuo (con una 
condición de salud) y sus factores 
contextuales (factores ambientales y 
personales)

Tesauro de la Discapacidad. Observatorio Estatal de la Discapacidad, Ministerio de Sanidad, Política Social e Igualdad. Olivenza, 2011



DEFICIENCIA 

“Toda pérdida o anormalidad de una 
estructura o función psicológica, 
fisiológica o anatómica“



DEPENDENCIA 

“El estado de carácter permanente en que se encuentran 
las personas que, por razones derivadas de la edad, la 
enfermedad o la discapacidad, y ligadas a la falta o a la 
pérdida de autonomía física, mental, intelectual o 
sensorial, precisan de la atención de otra u otras 
personas o ayudas importantes para realizar 
actividades básicas de la vida diaria o, en el caso de las 
personas con discapacidad intelectual o enfermedad 
mental, de otros apoyos para su autonomía personal”

LEY 39/2006, de 14 de diciembre, de Promoción de  la Autonomía Personal y Atención a  las personas en situación de dependencia. 
BOE 2006 (15 de diciembre de 2006); 299: 44142‐44156.



AUTONOMIA PERSONAL 

“La capacidad de controlar, afrontar y tomar, por propia 
iniciativa, decisiones personales acerca de cómo vivir de 
acuerdo con las normas y preferencias propias, así como 
de desarrollar las actividades básicas de la vida diaria 
(ABVD)”

LEY 39/2006, de 14 de diciembre, de Promoción de  la Autonomía Personal y Atención a  las personas en situación de dependencia. 
BOE 2006 (15 de diciembre de 2006); 299: 44142‐44156.



ACTIVIDADES BASICAS DE LA 
VIDA DIARIA (ABVD)

LEY 39/2006, de 14 de diciembre, de Promoción de  la Autonomía Personal y Atención a  las personas en situación de dependencia. 
BOE 2006 (15 de diciembre de 2006); 299: 44142‐44156.

“Las tareas más elementales de la persona, que le 
permiten desenvolverse con un mínimo de autonomía e 
independencia, tales como: el cuidado personal, las 
actividades domésticas básicas, la movilidad esencial, 
reconocer personas y objetos, orientarse, entender y 
ejecutar órdenes o tareas sencillas”



CALIDAD DE VIDA RELACIONADA 
CON LA SALUD

“Percepción subjetiva, influenciada por el 
estado de salud actual, de la capacidad 
para realizar aquellas actividades 
importantes para el individuo.”

Naughton MJ, Shumaker SA, Anderson RT, Czajkowski SM. Psychological Aspects of Health‐Related Quality of Life Measurement: Tests 
and Scales. In: Quality of Life and Pharmaco economics in Clinical Trials 1996;15:117‐131.



Aproximación a la CIF





Factores ambientales





Nivel individual

• ¿Cuál es el nivel de funcionamiento de la persona?
• ¿Qué tratamientos o intervenciones pueden maximizar 
ese funcionamiento?

• ¿Cuáles son los objetivos del tratamiento?, ¿Cómo de 
útiles fueron las intervenciones?

• Para comunicación entre médicos, enfermeras, 
fisioterapéutas, terapuetas ocupacionales y otros 
trabajadores del área de salud, servicios sociales y 
comunicación de agencias

• ¿Cómo podría yo aumentar mi capacidad en mobilidad 
o comunicación?



Nivel institucional

• Para propósitos de educación y formación
• ¿Que tipos de cuidados de salud y otros servicios 
serían necesarios?

• ¿Cómo podemos darles un buen servicio a 
nuestros clientes?, ¿Qué indicadores básicos de 
calidad son válidos y replicables?

• ¿Cómo de útiles son los servicios que estamos 
proporcionando?

• ¿Como de coste‐efectivos son esos servicios?, 
¿Cómo podríamos mejorar los servicios sin subir 
los costes?



Nivel social

• ¿Están los criterios de elegibilidad para proporcionar 
beneficios a la discapacidad basados enevidencias, 
apropiados a los objetivos sociales y justificables?

• ¿Garantizarán los derechos de mejora de la función a nivel 
social?, ¿Podemos medir esta mejora y ajustar nuestras 
políticas y leyes de acuerdo a estos objetivos?

• ¿Cuáles son las necesidades de las personas con varios 
niveles de discapacidad – deficiencias, limitaciones en la 
actividad y restricciones en la participación?

• ¿Cómo podemos hacer para que construir un entorno social 
, de manera que sea igual que el de las personas sin 
discapacidad?, ¿Podemos evaluar y medir esa mejora?



Tareas de la CIF* (investigación)

1. Promover el uso de la CIF en cada país para el desarrollo de bases de datos nacionales;

2. Establecer una base de datos internacional y un marco para la realización de comparaciones 
internacionales;

6. Desarrollo de definiciones operativas precisas de las categorías para propósitos de 
investigación;

7. Desarrollo de instrumentos de evaluación para la identificación y medida;

8. Proporcionar aplicaciones prácticas mediante el uso de tecnologías informáticas y la 
creación de formularios de registro de casos;

9. Establecer conexiones con conceptos de calidad de vida y con la medida del bienestar 
subjetivo;

10. Investigación sobre tratamientos e intervenciones;

11. Promover su utilización en estudios científicos para realizar comparaciones entre diferentes 
condiciones de salud;

14. Futuras investigaciones sobre los factores ambientales para proporcionar el nivel de detalle 
necesario para describir tanto el entorno estandarizado como el real.

* Organización Mundial de la Salud. Clasificación Internacional
del Funcionamiento, de la Discapacidad y del la Salud.
OMS, Instituto de Migraciones y Servicios Sociales (IMSERSO),
Madrid, España. 2001.



Tareas de la CIF* (clasificación)

3. Identificación de algoritmos para determinar los derechos 
para percibir pensiones y beneficios sociales;

4. Estudio sobre la discapacidad y el funcionamiento en los 
miembros de la familia (ej. estudio del efecto de la 
discapacidad en terceras personas);

5. Desarrollo del componente factores personales;

12. Desarrollo de materiales de entrenamiento sobre la 
utilización de la CIF;

13. Creación de centros de entrenamiento y referencia de la CIF 
a escala mundial;

* Organización Mundial de la Salud. Clasificación Internacional
del Funcionamiento, de la Discapacidad y del la Salud.
OMS, Instituto de Migraciones y Servicios Sociales (IMSERSO),
Madrid, España. 2001.



Discapacidad
y

Enfermedades Raras



LA DISCAPACIDAD ASOCIADA A LAS ER

● Afectación de diversos órganos, sistemas,  
regiones anatómicas o funciones

● Multidiscapacidad/Pluridiscapacidad
● Muchas ER carecen de medicamentos 

eficaces para modificar el curso clínico
● Posibles cambios cuando la enfermedad 

progresa, mejora su diagnóstico, o 
aparecen complicaciones





Tipo de Déficit                            % de enfermedades vinculadas
Déficit Intelectual 6,4 %
Afectación Psíquica y anomalías de comportamiento 48 %
Déficit de lenguaje 23 %
Déficit auditivo 24,1 %
Déficit visual 48,7 %
Déficit motor 43,8 %
Perjuicio estético 37,1 %
Déficit de funciones digestivas 2,9  %
Déficit de funciones hepáticas 17,1 %
Déficit de funciones renales y urinarias 18,6 %
Déficit de funciones metabólicas y enzimáticas 19,4 % 
Déficit de funciones inmuno‐hematológicas 38,0 %
Déficit que conllevan dolores crónicos                     21,6 %

Déficit que conllevan pérdida de sensibilidad                                12 %

Tipos de DTipos de Dééficit asociados a ficit asociados a 
las enfermedades raraslas enfermedades raras



Datos procedentes de informes



● Del total de las personas de edad 
entre 0 y 5 años con discapacidad, 
un 32,3% sufren una enfermedad 
crónica o malformación congénita.

● Entre las causas más frecuentes:  
malformaciones congénitas y las ER

ENFERMEDADES RARAS Y DISCAPACIDAD

http://www.observatoriodeladiscapacidad.es/informacion/documento/20110107/informe-
olivenza-2010



ENFERMEDADES RARAS Y DISCAPACIDAD



● Un  70,6%  de  las  personas    poseía  el 
certificado de discapacidad. El 18,9% no 
lo poseía ni  lo había  solicitado.  El  resto 
de  los  afectados  se  encontraba  en 
proceso  de  solicitarlo  o  le  había  sido 
denegado  por  considerar  que  su  ER  no 
era discapacitante (4,65%)



● De los afectados que poseen dicho certificado:

‐ 43,20% valorado con un grado entre 33 y 64%

‐ 28% con grado entre 65 y el 74%

‐ 27,8% con grado igual o mayor al 75%

● Predominan valoraciones de menor grado de discapacidad

●Más de la cuarta parte con grado máximo

● 35,1%  de  encuestados  con  valoración:    insatisfechos  con  el 
grado de reconocido



● La multiplicidad de  limitaciones y necesidades de apoyo que  se derivan de 
algunas  ER no  siempre  son  consideradas  en  las  valoraciones  de  discapacidad 
obtenidas,  que sólo reflejan un aspecto de sus enfermedades 

● Autocuidado

● Vida doméstica

● Transportes y desplazamientos

● Ocio y tiempo libre



● Sólo  uno  de  cada  cinco  afectados  poseía  el  reconocimiento  de  su 
situación  de  dependencia,  aunque  de  ellos  tan  sólo  uno  de  cada  tres 
había recibido la prestación

● Las  personas  que  padecen  discapacidad  psiquiátrica  se  han  visto 
especialmente afectadas por la demora diagnóstica y la prescripción de 
un tratamiento inadecuado

● Las personas  con discapacidad  visual,  intelectual,  y 
para la movilidad han sido los que más lejos han tenido 
que desplazarse para recibir tratamiento



● Cualquier  tipo  de  discapacidad  en  los  afectados  por  ER  supone  un 
obstáculo  para  el  acceso  al  mercado  laboral,  especialmente  la 
discapacidad intelectual

● La discapacidad de las personas afectas por ER también
ocasiona  pérdida  de  oportunidades  de  empleo  para  los 
cuidadores, (41,77% de los casos), especialmente:

‐ Enfermedades cardíacas y vasculares

‐ Síndromes dismórficos

‐ Discapacidades intelectivas o psíquicas



● La  discapacidad  se  asocia  a  un mayor  gasto  por  parte  de  la  unidad 
familiar, y mayor dificultad para obtener  ingresos, de  forma que, cuanto 
mayor  es  la  necesidad,  menores  los  ingresos  y  mayores  los  gastos
relacionados con la enfermedad

● Es por ello más fácil que  las familias se encuentren 
en una situación de exclusión social, menor bienestar 
emocional  y  mayor  percepción  de  haber 
experimentado discriminación.



Datos procedentes de la literatura



Las ER son la causa del 
26% de los casos de 
discapacidad severa de 
tipo mental, sensorial, o 
neuromuscular 

ENFERMEDADES RARAS Y DISCAPACIDAD

Guillem P, Cans C, Robert-Gnansia E, Ayme S, Jouk PS. Rare diseases in disabled 
children: an epidemiological survey. Arch Dis Child 2008;93:115–118. 



Discapacidad y supervivencia



TOTAL fallecidos España 1999‐2009

Todas las edades 

Total     4.132.455

Frecuencia Porcentaje
Porcentaje 
válido

Porcentaje 
acumulado

Válidos No ER 18809 64,3 64,3 64,3

ER 10450 35,7 35,7 100,0

Total 29259 100,0 100,0

Menores de 15 años

Total      29.259 (0,7% de la mortalidad en el periodo)

Total      29.259 

Según causa de defunción:

No ER    18.809 (64,3%)

ER          10.450 (35,7%)

MENORES 15 años fallecidos España 1999‐2009



Menores de 15 años fallecidos por ER
España 1999‐2009

EDAD
Total<1 año 1‐4 años 5‐9 años 10‐14 años

SEXO Varones Recuento 3380 911 727 802 5820
% dentro de 
SEX

58,1% 15,7% 12,5% 13,8% 100,0%

Mujeres Recuento 2767 757 529 577 4630
% dentro de 
SEX

59,8% 16,3% 11,4% 12,5% 100,0%

Total Recuento 6147 1668 1256 1379 10450
% dentro de 
SEX

58,8% 16,0% 12,0% 13,2% 100,0%



CAUSAS DE DEFUNCIÓN 
Menores de 15 años fallecidos por ER (España 1999‐2009)

<1 año 1‐4 años

5‐9 años 10‐14 años

Tumores Tumores

Anomalías
congénitas

Anomalías 
congénitas



Instrumentos



WHO Disability Assessment Schedule 
2.0 ‐WHODAS 2.0

• Cognición – Comprender y comunicarse
Mobilidad– Moverse y formas de trasladrse
Autocuidado– Higiene, vestirse, comer y vivir 
solo
Relaciones– Interacción con otras personas
Actividades de la vida– Responsabilidades 
domésticas, ocio, trabajo y escuela
Participación– Actividades comunitarias



Versiones del WHODAS 2.0



Acciones Europeas



www.europlanproject.eu





Resultados de costesResultados de costes

La categoría más importante fueron los cuidados informales (familiar u otra persona 
no pagada)

Otros recursos importantes: medicación, hospitalizaciones, visitas a especialistas.

www.burqol
-rd.com



Rare-Bestpractices



Acciones en España



Ponencia de Ponencia de 
Enfermedades Enfermedades 

RarasRaras
Senado de EspaSenado de Españñaa



Estrategia de Enfermedades Estrategia de Enfermedades 
RarasRaras

• Líneas estratégicas
– Información 
– Prevención y detección 

temprana
– Cuidados de salud
– Tratamientos
– Integración servicios de salud 

y sociales
– Investigación
– Formación



Estrategia Europea sobre Discapacidad 2010‐2020

Comisión Europea  (Noviembre 
2010)

Mejorar  la  situación  de  ~    80 M 
ciudadanos UE



Estrategia Española sobre Discapacidad 2012‐2020

MSPSI (Octubre 2011)

Suprimir  barreras  y  garantizar  la 
participación  de  personas  con 
discapacidad en todos los ámbitos: 
formación,  empleo,  protección 
social  y  participación  en  la  vida 
pública.



Acciones en Francia





Objetivos

• Aumentar cuantitativa y cualitativamente las 
competencias y recursos dirigidos a ER
– Identificar
– Evaluar
– Favorecer las capacidades

• Estructurar territorialmente tanto los expertos 
como los servicios socio‐sanitarios para ER
– Facilitar el recorrido de la vida de estas personas
– Desarrollar los acompañamientos y servicios 
adaptados a estas patologías



Papel de los servicios



Presupuesto



AAñño 2013 de las Enfermedades Raraso 2013 de las Enfermedades Raras

Congreso/jornada
Mapa de recursos
Registro
Clasificación CIF
Telemaratón TV
…



Aproximación al conocimiento

Registro Nacional de Enfermedades 
Raras



SpainRDR ‐ Spanish Rare Diseases Registries Research Network – https://spainrdr.isciii.es                    
An initiative of the International Rare Diseases Research Consortium‐IRDiRC

Desarrollar el Registro Nacional de ER en España

Objetivo

Registro de Pacientes

INVESTIGACIÓN

Registro de Base poblacional

PLANIFICACIÓN Y POLÍTICA SANITARIA
Historia natural de la 
enfermedad

Seguimiento

Ensayos Clínicos 
(reclutamiento)

Muestras biológicas

Prevalencia

Incidencia

Mortalidad

Historia natural de 
la enfermedad

REGISTRO NACIONAL DE 
ENFERMEDADES RARAS

IIER - ISCIII



SpainRDR ‐ Spanish Rare Diseases Registries Research Network – https://spainrdr.isciii.es                                      
An initiative of the International Rare Diseases Research Consortium‐IRDiRC

Proyectos internacionales relacionados



INSTITUTO DE SALUD CARLOS IIIINSTITUTO DE SALUD CARLOS III

REGISTRO DE 
PACIENTES CON 

ENFERMEDADES RARAS

SOLICITUD ACEPTADA

CIUDADANOCIUDADANO

INFORM
ACIÓN

REGISTRO DE 
ENFERMEDADES 

RARAS

B.D.

CUESTIONARIOS

B.D.

BIOBANCO

Consentimiento 
informado

Informe 
diagnóstico

PROFESIONALPROFESIONAL

ADMINISTRACIONESADMINISTRACIONES

ADMINISTRADOR
ENFERMEDAD RARA

ADMINISTRADOR
ENFERMEDAD RARA

Esquema General del Registro de ER

SOLICITUDES

B.D.

B.D.

ENTRADA



Registro de Enfermedades Registro de Enfermedades 
Raras Raras -- ISCIIIISCIII



La discapacidad asociada a  las ER  constituye una de  los aspectos más 
relevantes  que  atañe  a  este  grupo  de  enfermedades.  La  adecuada 
cuantificación de su magnitud y el abordaje integral de las implicaciones 
que  conlleva  la  discapacidad,  constituyen  indudablemente  áreas  de 
intervención preferentes para las personas afectas de ER y sus familias.

CONCLUSIONES 
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