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Enfermedades Raras
Conceptos generales
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e Las ER como problema de Salud Publica
e Hasta el 6% de la poblacion de la UE
e Mortalidad, impacto social, econdmico y en QoL

e Multiples lagunas de conocimiento y carencia de recursos
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e Las ER como problema de Salud Publica

e Hasta el 7% de la poblacién de la UE

e Mortalidad,

e Multiples lag

w¥ COMISION DE LAS COMUNIDADES EUROPEAS

Bruselas, 11.11.2008
COM(2008) 679 final

COMUNICACION DE LA C?Ql[ISION AT PARLAMENTO EUROPEO, AL
CONSEJO, AL COMITE ECONOMICO Y SOCIAL EUROPEO Y AL COMITE DE
LAS REGIONES

Las enfermedades raras: un reto para Europa

{SEC(2008)2713}
{SEC(2008)2712}
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3.7.2009 EN Official Journal of the European Union C 1517

THE COUNCIL OF THE EUROPEAN UNION,

Having regard to the Treaty establishing the European
Community, and in particular the second subparagraph of
Article 152(4) thereof,

Having regard to the proposal from the Commission,

4)

COUNCIL BECOMMENDATION
of 8 June 2009
on an action in the field of rare diseases

(2009/C 151/02)

Regulation (EC) No 141/2000 of the European
Parliament and of the Council of 16 December 1999
on orphan medicinal products °) provides that a
medicinal product shall be designated as an ‘orphan
medicinal product’ when intended for the diagnosis,
prevention or treatment of a lifethreatening or
chronically debilitating condition affecting not more
than 5 in 10 000 persons in the Community when the
application is made.

{SEC(2008)2713}
{SEC(2008)2712}




Concepto de Enfermedad Rara (ER)

® Prevalencia <5/ 10.000 (UE)
® Menos de 200.000 casos (USA)

® Prevalencia <4/ 10.000 (Japon)

e Progresivamente debilitantes

e Reduccioén en la calidad y/o esperanza de vida
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e Escasa frecuencia
e Diversidad etiologica y etiopatogéenica
e Multiples carencias
- Investigacion
- Centros con experiencia
- Medicamentos especificos
e Progresivamente debilitantes

e Reduccion en calidad/esperanza de vida
e DISCAPACIDAD
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Discapacidad
Conceptos generales



TERMINOLOGIA

e Discapacidad

e Deficiencia

e Dependencia

e Autonomia personal

e Calidad de vida relacionada con la salud

& |1a
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DISCAPACIDAD

Téermino genérico que incluye déficits,
limitaciones en |la actividad vy
restricciones en la participacion, que
Indica los aspectos negativos de la
interaccion entre un individuo (con una
condicion de salud) y sus factores
contextuales (factores ambientales vy
personales)

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

“Toda pérdida o anormalidad de una
estructura o funcion psicologica,
fisiologica o anatomica”
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DEPENDENCIA

“El estado de caracter 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 autonomia fisica, mental, intelectual o
sensorial, precisan de la atencién de otra u otras
personas o0 ayudas importantes para realizar
actividades basicas de la vida diaria o, en el caso de las
personas con discapacidad intelectual o enfermedad
mental, de otros apoyos para su autonomia personal”

LEY 39/2006, de 14 de diciembre, de Promocion de la Autonomia Personal y Atencion a las personas en situacién de dependencia.
BOE 2006 (15 de diciembre de 2006); 299: 44142-44156.
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AUTONOMIA PERSONAL

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

LEY 39/2006, de 14 de diciembre, de Promocién de la Autonomia Personal y Atencion a las personas en situacion de dependencia.
BOE 2006 (15 de diciembre de 2006); 299: 44142-44156.
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ACTIVIDADES BASICAS DE LA
VIDA DIARIA (ABVD)

“‘Las tareas mas elementales de la persona, que le
permiten desenvolverse con un minimo de autonomia e
iIndependencia, tales como: el cuidado personal, las
actividades domésticas basicas, la movilidad esencial,
reconocer personas Yy objetos, orientarse, entender y
ejecutar ordenes o tareas sencillas”

LEY 39/2006, de 14 de diciembre, de Promocién de la Autonomia Personal y Atencion a las personas en situacion de dependencia.
BOE 2006 (15 de diciembre de 2006); 299: 44142-44156.
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CALIDAD DE VIDA RELACIONADA
CON LA SALUD

“Percepcion 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.
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Modelo integral del funcionamiento v la discapacidad que sirve de fundamento a la CIF

Condicidn de salud

{trastorno/enfermedad)
Funciones y Estructuras Corporales Actividades Participacitn
{Deficiencias) {Limitaciones) { Restricciones)
Factores ambientales Factores personales

Dimensiones del Funcionamienio
¥ la Discapacidad

Rev Esp Salud Pdblica 2009, Vol. 83, N.” 6
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Estructura y distribucion de las 1.424 categorias de la CIF en sus cuatro componentes y niveles jerarquicos

17 Mivel

27 Mivel

37 Mivel

47 Mivel

I—b 323

N

BB

Capltula/1™ Nivel b2 Funciones sensoriales v dolor
2% mivel bh280 Sensacidn de dolor

3™ nivel h2801 Dolor en una parte del cuerpo
4" nivel b2B013 | Dolor de espalda

Npr

Funciones corporales Estructuras corporales Actividades-participacidn Factores ambientales
I—b 8 capitulos I—D B capliulos I—D 4 capiitulos L 5 capitulos
—= |14 — 56 = | |3 —=| T4

|—> 179

Factores ambientales

() — No bamera

0 — No facilitador

-1 — Barrera Leve

+1 — Facilitador Leve

-2 — Barrera Moderada | 2 — Facilitador Moderado

-3 — Barrera Severa

+3 — Facilitador Severo

-4 — Barrera Completa +4 — Facilitador Completo

Rev Esp Salud Pdblica 2009, Vol. 83, N.” 6
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Body

Function:

Mental Functions

Sensory Functions and Pain

Voice and Speech Functions

Functions of the Cardiovascular, Haematological.

Immunological and Respiratory Systems

Functions of the Digestive, Metabolic, Endocrine
Systems

Genitouninary and Reproductive Functions

Nevromusculoskeletal and Movement-Related
Functions

Functions af the Skin and Related Structures

Structure:

Structure of the Nervous System

The Eye, Ear and Related Structures

Structures Involved 1 Voice and Speech

Structure of the Cardiovascular, Immunological and
Respiratory Systems

Structures Related to the Digestive, Metabolic and
Endocrine Systems

Structure Related to Gemtourinary and Reproductive
Systems

Structure Related to Movement

Skin and Related Structures

Activities and Participation

Learning and Applying Knowledge
General Tasks and Demands

Communication
Mobility

Self Care
Domestic Life

Interpersonal Interactions and Relationships
Major Life Areas
Commmumty, Social and Civic Life

Environmental Factors

Products and Technology
Natural Environment and Human-Made Changes to Environment
Support and Relationships

Attitudes

Services, Systems and Policies
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* ¢Cudl es el nivel de funcionamiento de la persona?

* cQué tratamientos o intervenciones pueden maximizar
ese funcionamiento?

e ¢Cuadles son los objetivos del tratamiento?, ¢ Como de
utiles fueron las intervenciones?

 Para comunicacion entre médicos, enfermeras,
fisioterapéutas, terapuetas ocupacionales y otros
trabajadores del area de salud, servicios sociales y
comunicacion de agencias

e ¢Como podria yo aumentar mi capacidad en mobilidad
0 comunicacion?



Nivel institucional

* Para propositos de educacion y formacion

* dQue tipos de cuidados de salud y otros servicios
serian necesarios?

 ¢Como podemos darles un buen servicio a
nuestros clientes?, ¢ Qué indicadores basicos de
calidad son validos y replicables?

* iComo de utiles son los servicios que estamos
proporcionando?

 ¢Como de coste-efectivos son esos servicios?,
¢ Como podriamos mejorar los servicios sin subir
los costes?
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i Nivel social

e CEstan los criterios de elegibilidad para proporcionar
beneficios a la discapacidad basados enevidencias,
apropiados a los objetivos sociales y justificables?

* ¢Garantizaran los derechos de mejora de la funcion a nivel
social?, ¢ Podemos medir esta mejora y ajustar nuestras
politicas y leyes de acuerdo a estos objetivos?

* (¢Cudles son las necesidades de las personas con varios
niveles de discapacidad — deficiencias, limitaciones en la
actividad y restricciones en la participacion?

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



L

“Tareas de la CIF* (investigacion)

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

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

6. Desarrollo de definiciones operativas precisas de las categorias para propdsitos de
investigacion;
7. Desarrollo de instrumentos de evaluacion para la identificacion y medida;

8. Proporcionar aplicaciones practicas mediante el uso de tecnologias informaticas y la
creacion de formularios de registro de casos;

9. Establecer conexiones con conceptos de calidad de vida y con la medida del bienestar
subjetivo;
10. Investigacion sobre tratamientos e intervenciones;

11. Promover su utilizacion en estudios cientificos 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.

* Organizacion Mundial de la Salud. Clasificacion Internacional
del Funcionamiento, de la Discapacidad y del la Salud.

OMS, Instituto de Migraciones y Servicios Sociales (IMSERSO),
Madrid, Espana. 2001.



i Tareas de la CIF* (clasificacion)

3. Identificacion 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
utilizacion de la CIF;

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

* Organizacion Mundial de la Salud. Clasificacion Internacional
del Funcionamiento, de la Discapacidad y del la Salud.

OMS, Instituto de Migraciones y Servicios Sociales (IMSERSO),
Madrid, Espana. 2001.
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LA DISCAPACIDAD ASOCIADA A LAS ER

e Afectacion de diversos organos, sistemas,
regiones anatdomicas o funciones

e Multidiscapacidad/Pluridiscapacidad

e Muchas ER carecen de medicamentos
eficaces para modificar el curso clinico

e Posibles cambios cuando la enfermedad
progresa, mejora su diagnostico, o
aparecen complicaciones
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Anomalias del craneo/craneales

Anomalias de la caralffaciales

Anomalias en los ojos y la vision

Anomalias de cejas

Anomalias de parpados, pestaiias y sistema lagrimal
Anomalias de nariz y olfato

Anomalias de boca, labios y philtrum nasolabial
Anomalias de lengua, encias y mucosa oral
Anomalias del paladar

Anomalias de dientes y denticion

Anomalias de oreja y oido

Anomalis del cuello

Anomalias de pechoftoraxitronco

Anomalias de columna vertebral, vértebras y pelvis
Anomalias de la pared abdominal

Anomalias de extremidades superiores e inferiores
Anomalias en los segmentos de las extremidades superiores

Anomalias segmentarias de las extremidades inferiores
Anomalias de la piel, del tejido subcutaneo y de las mucosas

Anomalias en el pelo y cuero cabelludo

Anomalias de las uiias

Anomalias estructurales del tubo digestivo
Anomalias funcionales del sistema digestivo
Anomalias estructurales del higado y del tracto biliar

Anomalias funcionales del higado y del tracto biliar

Anomalias estructurales del pancreas
Anomalias funcionales y estructurales del bazo
Anomalias estructurales del sistema respiratorio y del diafragma

Anomalias funcionales del sistema respiratorio y del diafragma

Anomalias estructurales del sistema cardiocirculatorio
Anomalias funcionales del sistema cardiocirculatorio
Anomalias del sistema linfatico

Anomalias estructurales del rifion y del tracto urinario
Anomalias funcionales del rifion y del tracto urinario
Anomalias estructurales del aparato genital

Anomalias funcionales del aparato genital

Anomalias de las glandulas endocrinas

Anomalias estructurales del sistema nervioso/del cerebro
Anomalias funcionales del sistema nervioso

Anomalias musculares

Anomalias de los huesos/anomalias esqueléticas
Anomalias en cartilagos, articulaciones y tejido periarticular
Anomalias del sistema inmunitario

Anomalias del sistema hematologico

Anomalias metabolicas

Neoplasmas/tumores

Anomalia cromosomica o genética

Anomalias en complexion/estatura/longevidad
Anomalias en el estado de salud

Periodo prenatalfanomalias en el embarazo

Tabla 1. Diferentes organos, sistemas, regiones corporales o funciones susceptibles de verse afectados enlas FR
Orphanet (2011). Disponible en: http:/swww.orpha.net/consord 0 L'www/cgi-bin/MIng=ES




7Y Tipos de Déficit asociados a

de Salud

Tipo de Déficit % de enfermedades vinculadas
Déficit Intelectual 6,4 %
Afectacion Psiquica y anomalias 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 hepaticas 17,1 %
Déficit de funciones renales y urinarias 18,6 %
Déficit de funciones metabdlicas y enzimaticas 19,4 %
Déficit de funciones inmuno-hematoldgicas 38,0 %
Déficit que conllevan dolores cronicos 21,6 %

Déficit que conllevan pérdida de sensibilidad 12 %
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ENFERMEDADES RARAS Y DISCAPACIDAD

TR e Del total de las personas de edad

k|

g i entre 0 y 5 anos con discapacidad,

O un 32,3% sufren una enfermedad
cronica o malformacion congénita.

e Entre las causas mas frecuentes:
malformaciones congenitas y las ER

http://www.observatoriodeladiscapacidad.es/informacion/documento/20110107/informe-
olivenza-2010
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ENFERMEDADES RARAS Y DISCAPACIDAD

Grdfico 16. Principales enfermedades cronicas diagnosticadas en personas que tienen alguna limitacion
de 0 a 5 afos. Espana 2008.

Sindrome de Down P 13,3%

Autismo yotros trastornos asociados al autismo S 9,7%

Paralisis cerebral J 10,3%

e capeiad n spas Dafiocerebral [l 12,8%

Informe Olivenza 2010
@

Otra malformacion congénita IEE},E%

Enfermedades raras M 26,7%

0% 5% 10% 15% 20%  25% 30%  35%

Fuente: Instituto Nacional de Estadistica, Encuesta de Discapacidad, Autonomia personal y situaciones de Dependencia, EDAD 2008.
Elaboracion: Observatorio Estatal de la Discapacidad.
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e Un 70,6% de las personas poseia el
certificado de discapacidad. El 18,9% no
lo poseia ni lo habia solicitado. El resto
de los afectados se encontraba en
proceso de solicitarlo o le habia sido
denegado por considerar que su ER no
era discapacitante (4,65%)
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e 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%
e Predominan valoraciones de menor grado de discapacidad

e Mas de la cuarta parte con grado maximo

e 35,1% de encuestados con valoracion: insatisfechos con el
grado de reconocido

Estudio sobre situacion de Necesidades
Sociosanitarias de las personas con
Enfermedades Raras en Espana
Estudio ENSERio

- FEDER
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e 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 sdlo reflejan un aspecto de sus enfermedades

e Autocuidado
e Vida domeéstica
e Transportes y desplazamientos

e Ocio y tiempo libre

Estudio sobre situacion de Necesidades
Sociosanitarias de las personas con
Enfermedades en

Estudio ENSERio

¢ FEDER ..
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® Solo uno de cada cinco afectados poseia el reconocimiento de su
situaciOn de dependencia, aunque de ellos tan s6lo uno de cada tres
habia recibido la prestacion

® Las personas que padecen discapacidad psiquiatrica se han visto
especialmente afectadas por la demora diagndstica y la prescripcion de
un tratamiento inadecuado

® Las personas con discapacidad visual, intelectual, y
para la movilidad han sido los que mas lejos han tenido ,
que desplazarse para recibir tratamiento G o oy e

Enfermedades Raras en Espana
Estudio ENSERio

¢ FEDER ..
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discapacidad intelectual

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

® 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 cardiacas y vasculares
- Sindromes dismorficos

- Discapacidades intelectivas o psiquicas

Estudio sobre situacion de Necesidades
Sociosanitarias de las personas con
Enfermedades Raras en Espana
Estudio ENSERio

¢ FEDER ..




Instituto
de Salud
Carlosll

® 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 mas facil que las familias se encuentren
en una situacion de exclusidon social, menor bienestar
emocional 'y mayor percepcion de haber
experimentado discriminacion.

Estudio sobre situacion de Necesidades
Sociosanitarias de las personas con
Enfermedades Raras en Espana
Estudio ENSERio

¢ FEDER ..
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ENFERMEDADES RARAS Y DISCAPACIDAD

Rare diseases in disabled children: an
epidemiological survey

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

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.
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Discapacidad y s

upervivencia
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Todas las edades Menores de 15 anos

Total 4.132.455 Total 29.259 (0,7% de la mortalidad en el periodo)

MENORES 15 ainos fallecidos Espaiia 1999-2009

Total 29.259

Segun causa de defuncion:

Porcentaje Porcentaje
o Frecuencia Porcentaje vélido acumulado
No ER 18.809 (64,3%
, Vdlidos No ER 18809 64,3 64,3 64,3
ER 10450 35,7 35,7 100,0

ER 10.450 (35,7%)

Total 29259 100,0 100,0
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SEXO Varones
Mujeres

Total

Menores de 15 anos fallecidos por ER
Espana 1999-2009

Recuento

% dentro de
SEX

Recuento

% dentro de
SEX

Recuento

% dentro de
SEX

EDAD
<1 ano 1-4 aios 5-9 aflos  10-14 anos Total
3380 911 727 802 5820
58,1% 15,7% 12,5% 13,8% 100,0%
2767 757 529 577 4630
59,8% 16,3% 11,4% 12,5% 100,0%
6147 1668 1256 1379 10450
58,8% 16,0% 12,0% 13,2% 100,0%
4 000
3.000
2
=
1]
=
L]
1]
('

Wardn

IMujer

Grupo de
edad

M =1 afio

B 1-4 afios
[15-9 afios
B 10-14 afios



ocoe CAUSAS DE DEFUNCION
t%’ Menores de 15 anos fallecidos por ER (Espafia 1999-2009)

Instituto -
de Salud m 1
Carlos || 3.0007 | 400 |
| - |
<1 anho 1-4 anos
300
2,000
8
£ 2
a f=
3 L)
3 2 2004
a
o o
1 000
100 i
Anomalias
congénitas
U‘_* f T T T
CO0-| DS0- EO0-E90 GOO- I00-199 J0O-J99 KOO- faQoo- fvoi- oL
Dag | DBS Ga8 Ke3 | Qo9 | 'Yo8 T CO0- |DS0- EOD- FOO- GOO- 100499 Jo0- Loo- moo- noof coo-fvor-
Tumores uUmores | b4z D8 ES0 Fag G509 Jog L9a Moo Moof Qoo | ves
- [ 500
Anomalias |
~ rd - ~
5-9 anos congénitas 10-14 anos
400+
400
[=] -
£ 300+ £ 300
@ L]
= =3
o (4]
@ L 1]
o 14
200 200
L
B vardn
100 100 . ML.IjE!r
L h.h_,_h_,_,__,_
coo |DSO- EQO- FOD- GOO- 100499 J00-499 MOD] Q0n- | vai- €00- D50- E00- FOO- GOD- 100- JOO- KOO- LOO- Moo- Nooj qoo- f/ot-
D4g | D2 ES0  Fo99 Qo9 | Yos D45 D89 E90 F99 G99 199 J99 K93 199 M99 MNag Q99 [vas




nstituto

Instrumentos



:::\WHO Disability Assessment Schedule
2.0 - WHODAS 2.0

* Cognicidon — Comprender y comunicarse
Mobilidad— Moverse y formas de trasladrse
Autocuidado— Higiene, vestirse, comer y vivir
solo
Relaciones— Interaccion con otras personas
Actividades de la vida— Responsabilidades
domeésticas, ocio, trabajo y escuela
Participacion— Actividades comunitarias &=




5 Versiones del WHODAS 2.0

@} WHODAS 2.0

i CUESTIONARIO PARA LA
e EVALUACION DE DISCAPACIDAD 2.0

Version de 12+24-preguntas, Administrada - Entrevista

Introduccion

Este instrumento ha sido desarrollado por el Grupo de Clasificacién, Terminologia y Estandares de
la Organizacion Mundial de la Salud (OMS) dentro del marco del proyecto conjunto con el Instituto
Nacional de Salud (NIH) - OMS/NIH, sobre la Evaluacién y Clasificacion de Discapacidades

Antes de utilizar el instrumento los entrevistadores requieren un entrenamiento apropiado
empleando el Manual “Medicion de Salud y Discapacidad™ Manual para el Cuestionario para la
Evaluacion de Discapacidad — WHODAS 2.0 (OMS 2010), el cual incluye una guia para la
entrevista y otro material de capacitacion.

Las versiones disponibles para la entrevista son las siguientes:

* 36- preguntas — Administrada por entrevistador®

*  36- preguntas — Auto-administrable

»  36- preguntas — Administrada- F’r~::u):3|'IJ

» 12- preguntas — Administrada por entrevistador ©
* 12- preguntas — Auto-administrable

» 12-preguntas — Administrada- Proxy

»  12+24- preguntas — Administrada por entrevistador
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[nstituto European Project for Rare Diseases National Plans Development f
Projct coordinated b thefralian Wationa Cemere for Rare Diseases )
de Salud I;:nlnmmmmrmn 7

Carloslll 2012-2015 z
Home

EUROPLAN (2008-2011, 2012-2015)
EUROPLAN is project co-funded by the EU Commission (DG-

Public

SANCO) to promote and implement National Plans or
Strategies to tackle rare diseases, to share relevant
experiences within Countries, linking national efforts
with a common strategy at European level. This
“double-level” approach ensures that progress is
globally coherent and follows commeon orientations

througheut Europe. [read more]
EUROPLAN 2012-2015
EUROPLAN Atvnt your prect, arrberded 17 156 EUCERD ot

E Action as Work Package 4, it is coordinated by the )
UROPEAN PROJECT FOR RARE DiSEASES NATIONAL PLANS ftalian National Inetitute of Health - falian Nationa

DEVELOPMENT Centre for Rare Diseases. [read more]
FunpeD: EUROPEAN COMMISSION PUBLIC HEALTH PROGRAM 2003-08
PRIORITY AREA: 1. HEALTH INFORMATION (H] 2007).
ACTION: 14 D FOR INF anp

10 NOM HEALTH THREATS

CONTRACT NUMBER: 101120
PROJECT CODRDINATOR:  DOMENICA TaRUSCIO (155]
MAIN PARTHER: ISTITUTO SUPERIORE DI SANITA (ITALY) Download the Europlan flvery
ASSOCIATED PARTNERS: 10 Click on the flag to see the actions of the country to tackle rare diseases

PROJECT PERIOD: L APRIL 2008 - 31 MarcH 2011
N.A

REPERRING PERIOD:

Selecting indicators to evaluate the achievements of
RD initiatives

EP-DEindicators

Mawuie Posasa, Mania Josd Cansoguing, Manuet
Documint Autwons  Hiws PERez ano EUROPLAN Wosnine Grour on
IngicaTons

I Fensuanr 2011

Rivinion Dare

Dirrusion Livin  Pusuic
InTensen Taneer
Kiv wones

Rurnnence Tase
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BURQOL RD

****

SOCIAL ECONOMIC BURDEN
AND HEALTH-RELATED QUALITY
OF LIFE IN PATIENTS WITH
RARE DISEASES IN EUROPE

www.burgol-rd. com



.burqgol
-rd.com

Resultados de costes

Costes anuales por paciente

dh

120.000

100.000

80.000

460.000 —

40.000 —

20.000 — —— B 0 ——1 ——1 ——1 ——1
0 e . [
DMD EB ESCL FQ HEMO HISTIO MPS PW

Directos sanitarios B Directos no sanitarios formales = Directos no sanitarios informales B Indirectos

La categoria mds importante fueron los cuidados informales (familiar u otra persona




Rare-Bestpre

):) RARE-Bestpractices

Rare Platform for sharing best practices for management of rare diseases

eSt i Coordinated by the Istituto Superiore di Sanita
Pl‘actlces National Centre for Rare Diseases

The RARE-Bestpractices project is funded by the European Union Seventh Framework Programme (FP7,/2007-
2013) under grant agreement n* 305690".

st riseiwoss Project Ref.:n® 305690 Start date: 1st January 2013 End date: 31st December 2016

RARE-Bestpractices coordinator:
s N ke ¥ bt
' Domenica Taruscio ‘ SOk 3
National Centre for Rare Diseases O ol
Istituto Superiore di Sanita ‘ §
Rome, ltaly 5‘?
i Rare-bestpractices{@iss.it (:N-MB a5

Project summary

RARE-Bestpractices will develop a sustainable networking platform, supporting the collection of standardized and validated data and
efficient exchange of knowledge and reliable information on rare diseases (RD).

RD are characterized by low prevalence (EU — 5:10000 persons). There are more than 5000, overall affecting about 30 million citizens of
all ages in the EU. RD are often life-threatening and chronically debilitating, and healthcare is impaired by limited knowledge.

Collaborative efforts are needed to tackle RD to prevent significant morbidity, perinatal or early mortality, to reduce socio-economic
burdens and to improve an individual's quality of life.

RARE-Bestpractices aims to improve clinical management of RD patients, narrowing the existing gap among EU Member States (MS) and
other countries, also considering the application of patients’ rights in cross-border healthcare (EU Directive 2011/24).

The platform deals with RD as a global health issue, exploiting and integrating contributions from all EU MS and other world areas
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Ponencia de
Enfermedades
Raras

enado de Esparia

BOLETIN OFICIAL DE LAS CORTES GENERALES

SEHADOY

VIII LEGISLATURA

Serie I 23 de febrero de 2007 Nitm. 659

BOLETIN GENERAL

INDICE

Poxexcias pE EsTupio

Piginas

— Acuerdo del Pleno del Senado por el gue se aprueba el Informe de 1a Ponencia de estudio encargada
de analizar la especial sifuacion de los pacientes con enfermedades raras v, especialmente, las medi-
das sanitanas, educativas v sociales gue contribuyan a un adecuado tratamiento de los enfermos v de
sus condicienes de vida, aprobado por la Comisién conjunta de la Comisién de Sanidad v Consumo
v de la Comisidn de Trabajo v Asuntos Socizles en su reunidn del dia 18 de diciembre de 2006

PONENCIAS DE ESTUDIO

543/000016
PRESIDENCIA DEL SENADO

El Pleno del Senado. en su sesion del dia 20 de febrero
de 2007, ha aprobade el Informe de la Ponencia de estudio
encargada de analizar la especial sifuacion de los pacientes
con enfermedades raras v, especialmente, las medidas
sanitarias, educativas v sociales que contribuvan a un ade-
cuado tratamiento de los enfermos v de sus condiciones de
vida, constinuda en el seno de la Conusion conjunta de la
Comision de Sanidad v Consumo v de 1a Comision de Tra-
bajo v Asuntos Sociales, con el texto que adjunto se publica.

Palacio del Senado. 21 de febrero de 2007.—P. D.,
Manuel Cavere Gomez. Letrado Mayor del Senado.

I
ANTECEDENTES

La Ponencia encargada de analizar la especial situa-
cidn de los pacientes con enfermedades raras v, espe-
cialmente, las medidas sanitarias, educativas v sociales
que contribuyan a un adecuado tratamiento de los enfer-
mos ¥ de sus condiciones de vida, fue creada como una
Ponencia conjunta en el seno de la Comision de Samidad
v Consumo y de la Comision de Trabajo v Asuntos
Sociales, a resultas de 1a aprobacion por el Pleno del Senado,
en su sesion celebrada el dia 21 de febrero de 2006, de
una mocion formulada por el Grupo Parlamentario
Popular a la que se incorpord una enmienda del Grupo
Parlamentario Socialista.

—1—
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* Lineas estratéegicas g
— Informacion Enfermedades Raras
P ., det P del Sistema Nacional
— Frevencion y aeteccion de Salud

temprana
— Cuidados de salud
— Tratamientos

— Integracion servicios de salud
y sociales

— Investigacion
— Formacion

MINISTERIO DE SANIDAD Y POLITICA SOCIAL



Instituto
de Salud
Carlosll

Estrategia Europea sobre Discapacidad 2010-2020

Comision Europea (Noviembre
2010)

Mejorar la situacion de ~ 80 M
ciudadanos UE

T COMISION EUROPEA
=

Bruselas, 15.11.2010
COM(2010) 636 final

COMUNICACION DE LA COMISION AL PARLAMENTO EUROPEO, AL
CONSEJO, AL COMITE ECONOMICO Y SOCIAL EUROPEO Y AL COMITE DE
LAS REGIONES

Estrategia Europea sobre Discapacidad 2010-2020:
un compromiso renovado para una Europa sin barreras

{(SEC(2010) 1323}
{SEC(2010) 1324}




Instituto
de Salud
Carlosll|

Estrategia Espanola sobre Discapacidad 2012-2020

5[; A mmasems

*
1B ¢ DEzANDAD
S pouUmCASOCAL B KUALDAD

MSPSI (OCtUbre 2011) ESTRATEGIA ESPANOLA

SOBRE DISCAPACIDAD 2012-2020

1. INTRODUCCION

Sup rimir barreras y gara ntizar la ecooecsad 20152020 b e S B e

{dferentes mesclucones de ls Asamblea General en aplicsodn del
Frograma de Accién Mundial para ks Personas con Dicapacidad,

. . LI 4 mesoluciones del Cons de Derschos Humanos y de fa Comisién de
articipacion de personas con R B S ot
Dbjetivos del Milenio -que destacan especificamente la necesidad de

ncluir el acceso de las personas con discapacidad en las medidas de

erradicaddn de la pobreza o mismo que en la educacdin-, etodters)

discapacidad en todos los ambitos: g1 TR

Mundial de la salud y el Banco Mundisl |
Recomendacdifn 3: “Adoptar una estrategls y um plan de

f 4 4 secidn  nacionsies sobre  discapscdad”: Uns  estrategis
ormacién, empleo roteccidn SR e D S
) ) e integral a Mrpo plamo pare meforar of bienestar de las

persones con discapacidad, y deberfy abarcar tanto les fress
de paliticas y programes convendonaies mo s senaicios
. M . L4 : especificos  para  ias  personas  con  discapacidad,  La
socia articipacion en la vida T s o
nacional deberiat aunar @ odo ef espedo de sectores y

partes interesadas
Ls Estrategia Europes sobre Discapscidsd 2000-2020: um

s . ompromisn renovads para und Eumps sin harmeras, y osu
u Ica comespondiente Fan Iniclal de ejecucidn, Usta de taress

L] 20 2015,
- & mandato gendric de iy Resoluaidn 26/15 del Consejo de
Derachos Humanos relativa al pspel de s cooperacidn
internacions para ls puests an marchy de los derechos de
las personas con discapacidad, de & Resolucidn & i
Azambies General de las Nadones Unidas sobre [
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D’ORGANISATION SOCIALE
ET MEDICO-SOCIALE POUR
LES HANDICAPS RARES 2009-2013




Objetivos

 Aumentar cuantitativa y cualitativamente las
competencias y recursos dirigidos a ER

— ldentificar
— Evaluar
— Favorecer las capacidades
e Estructurar territorialmente tanto los expertos
como los servicios socio-sanitarios para ER
— Facilitar el recorrido de la vida de estas personas

— Desarrollar los acompanamientos y servicios
adaptados a estas patologias
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Sanvices
Détection, Information, Evaluation . .
diagnostic accueil fonctionnelle Orientation
Fonctions par domaina
(entres de ressources
(Centres de référence
MODPH
CAMSP

SES5AD, SEFFIS, SARAIS, CMPP

Centres spécialisés IME

Auzxiliaires de vie scolaire

SAVS : les services d'accompagnement
d domicile

FV : les établissements d'hébergement

SAMSAH, S5IAD, MAS, FAM

ESAT, CRP

Les établissements
sanitaires :
S5R, USLD, psychiatrie

Les associations

CAMSP : Centre d'action médico-sociale picocs
CMPF : Centre médico-psychopedapngique

CRP : Centre de réadaptation professionnelle

ESAT : Etablissements et services d'aide par la travail
FAM : Foyer daccusil médicalize

FV : Foyer devie

IME : Institut mé dico-2ducatif

Médecins et professionnels
de soins libéraux




&S Presupuesto

. Montant  dont
Les actions lobal 2010 2011 2012 013

Renforcement des missions actuelles

: 500000 | 500000
des 3 centres de ressources nationaux

Développement des nouvelles missions

- e . 1000000 | 250000 500000 250000
de référence des 3 centres de ressources nationawx

Création de 5 équipes-relais interrégionales 2000000 800000 Boaooo 400000

Création d'un centre de ressources troubles

du comportement (TC) sévéres oo 250000 0o
!l'.lse en réseau des el'al{llsse_menl:. 200000 200000
a projets spécifiques epilepsie
Création d'un centre de ressources épilepsie
50000 250000 250000 250000

et déploiement équipes régionales

Création de places en établiszement spécifiques

handicaps rares 300 places en dewx franches

de 150 places ayant un recrutement national ou 7 000 D 4500000 | 500000 | 9000000 | 9000000
interrégional et offrant des places d'accueil

temporaire ou séquentiel

Renforcement de structures non spé dalisées accueillant
une ou quelques personnes adultes ou enfants ayant

un handicap rare &t ne disposant pas du plateau 1300000 aoneco Foanco jo0000

technigue suffisant

Montant total des crédits ONDAM 50000 THOO00 670000 6550000 10150000  §250000
Enquele qual_ltamlre préalable BOOO00 | 100000 100000 200000 200000 200000
@ la constitution d'une cohorte

Etu_des aq-pels a pl_ujet*. de recherche £ 000000 500000 s00000

a dimension Handicaps Rares

Partenariat CNSA-INSERM soutien et complément fonction de

 la base d'information Orphanet 0008 | 10aco0 10000 100000 pavaluation

CNSA section V 1100000 200000 700000 300000 700000 00 D
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Ao 2013 de las Enfermedades Raras

Congreso/jornada 1R
(L

Mapa de recursos 2[]»] 3

Registro AN ESPAiDL

Clasificacion CIF
Telemaratén TV
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Registro Nacional de Enfermedades
Raras
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£4% spainkOR Objetivo

Desarrollar el Registro Nacional de ER en Espana

L

Registro de Pacientes ====p- Registro de Base poblacional

INVESTIGACION PLANIFICACION Y POLITICA SANITARIA
Historia natural de la D .
enfermedad _ _
Seguimiento RO NACIONAL DE Incidencia

EDADES RARAS Mortalidad
lIER - ISCIII

Ensayos Clinicos
(reclutamiento)

Historia natural de
la enfermedad

Muestras bioldgicas

SpainRDR - Spanish Rare Diseases Registries Research Network — https://spainrdr.isciii.es

An initiative of the International Rare Diseases Research Consortium-IRDiRC
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IRDIRC

=
ENEE R RESAEN 10T
gl W

RESEARCH & INNOVATION
Health

povation » Healh> Wodcal Risiearch » Rare Diseaces

Documents bl
-
Tempiate Lester of et )
+ IRDIRC govemance swucture A~ - amendsd of the Execuive
Commite= meesing on 2625 Jamuary 2012
Projects ] d
+ Exscativa C: 2012 Evy, F Summary
Calls for propasals. Report }=
———
"N+ Exacutive Commitiss mesting, 25-26 January 2012 Brussels, Belgim - Exscusive Summary

intemational Cooperation | agor

- Vionwes W ] 1. Socumants aaiadie here
T Wontreal Warkshop §:9 ctobs 2011, ocuménts avaiadie h

- Bathessa Wertshop 58 Aprd 2011 summary reprt J (sa2 mars informatin here)

Bocome o momber
+ Reykjavik Workshop 27-28 October 2010 surmay report M(ses mors iformaston hers
Hove wil it work?
+ imoducton to IRDRC A=
Goverance

Current state of play

Documents

Conlarance 2013

RD-CONNECT

P RARE DISEASE CONNECT
(RD-Connect)

RD-Connect is an integrated
platform connecting databases,
registries, biobanks and clinical
bioinformatics for rare disease
research.

Visit RD-Connect >

*

o‘ ".k
. EPIRARE

EUROPEAN PLATFORM FOR
' RARE DISEASES
REGISTRIES (EPIRARE)

The aim of EpiRare is to prepare
a European platform for the

Proyectos internacionales relacionados

Global Rare
Disease Registry

, GLOBAL RARE DISEASE
REGISTRY (GRDR)

GRDR provides a resource to
the rare disease com =~

@t e

regIStra tlo n Of alt dlsea S8 co ”ecun g the pa E BIOSPECIMENS/BIOREPOSITORIES:

patients and to ensure the jnformation need pE Rar Discase HUB (R0-HUE)

qua_llty an o Biate e P -
registered peutic advances.

researcher RODR >

experts i
assessmer *
managemt
build cons *
to ensure |
term  su
platform.
Visit EPIRARE: &

SpainRDR - Spanish Rare Diseases Registries Research Network — https://spainrdr.isciii.es

An initiative of the International Rare Diseases Research Consortium-IRDiRC
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Esqguema General del Registro de ER

SIONAL

INSTITUTO DE SALUD CARLOS 111

SOLICITUD ACEPTADA

REGISTRO DE I
PACIENTES CON ENTRADA
CITUDES ENFERMEDADES RARAS ,

Consentimiento Informe
informado diagnostic

REGISTRO DE
ENFERMEDADES

G -

ISTRADOR
EDAD RARA
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Bian

Bienvenido al portal de registro
de enfermedades raras

rtal del Registro de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos NI

ns:un. dmnullm desde el sena del instituto de Invesugacion en Enfermedades Raras (IIER),
centro. perteneciente al ISCIll y que también fc
Blomédica en Red de

orma parte del CIBERER (Consorcio de
Raras)

NOMERD DE VISITAS

% Manuai g Us

[P

Preguntas Frecuentes

- 2 4~ logo del sciii

ogin
Usuario

Contrasena

as No

 oan1rz011-07/02/2012

sobre
mentos

Wi Conterencia Imermacian
Enfermedades Raras v Mea)
Muértancs

SO Enlace Externe

~ver mis noticlas

macién
—ver mis enlaces

Smnas s o vesn <[ 1 =
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Swaarch this site.

About SpainRDR  Partners  Natianal RD Registry  Autonomais Commun nt RD Registries  Data & Reports  Biobank
RD i

Fetursos Asistenciales y de Investigacian
on ER

Other RD Reglsnles Aclons

European Network for Rare and
Congenital Anaernias

The Alpha
Registry

one Intemational

Patient Reglsiry
Specificabons and Met!

Welcome to SpainRDR!

Welcorne to the SpainkDR website, The Spanich Rare Disesses Registries Research Network-SpainkDR is & project -

da

GROR Global Rare Diseases
and Data Reposhory

finsnced by the Institute of Mealth Carlas 111 (ISCE) within the sccoe of the IRDERC for the years 2012 to 2004
with £.4 M€

5 Communities (regians) of Spain, the ish 141 Mare

RD-CONNECT

, RARE DISEASE CONNECT
(RD-Gonnect)

RD-Connect is an integrated
platform connecting databases,
ragistries, biobarks and cinical
bioinformatics for rare disesse
research

visit RO-Connact >

e
Vi

EUROPEAN PLATFORM FOR
+ RARE DISEASES REGISTRIES
(EPIRARE)

The aim of Epirare
prepare a European p\slfurm
the registration of rar
disease patients and to ensurs
the quality and best use of the
registered  data,  Patients,
researchers, palicymakers,
experts in health technology
accescment  and  healthcare
management will collaborate to
build cansensus and synergies
to ensure success and long
term  sustainability of the
platform
Visit EPIRARE =

8 and Famlies sfscted by RC {CREER), six parash
tnehnnlogical organzs

wun of RO (FECER) and its luundatmu (FEC'ER:

Research (LLR) which scts 82 & coordinator and

Links

DG SANCO Rare Diseazes

Global Rare
Disease Ri EUcERD
Orhangt
, GLOBAL RARE  DISEASE =
REGISTRY (GRDRY Eurordls
FEDER
GRDR provides 3 resource to | EUROPLAN
the rare disease community by
collecting  the  pan-disorder [“1More

information  neaded  to
sccelerate  research  and
therapeutic advances.

Visit GROR. >
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CONCLUSIONES

La discapacidad asociada a las ER constituye una de los aspectos mas
relevantes que atafne a este grupo de enfermedades. La adecuada
cuantificacion de su magnitud y el abordaje integral de las implicaciones
que conlleva la discapacidad, constituyen indudablemente areas de
intervencion preferentes para las personas afectas de ER y sus familias.
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