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3.7.2009 EN | Official Journal of the European Union C 1517
COUNCIL RECOMMENDATION
of 8 June 2009
on an action in the field of rare diseases
(2009/C 151/02)
i
THE COUNCIL OF THE EUROPEAN UNION, 2] ngn]aunn (EC) No |4I/IODO of the European

Parliament and of the Council of 16 December 1999

on orphan medicinal products () provides that a
Having regard to the Treaty establishing the European medicinal product shall be designated as an ‘orphan
Community, and in particular the second subparagraph of medicinal product when intended for the diagnosis,
Article 152(4) thereof, prevention or treatment of a lifethreatening or

chronically debilitating condition_affecting not more

than 5 in 10 000 persons in the Community when the
Having regard to the proposal from the Commission, application is made
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¢ Baja o escasa prevalencia
¢ Diversidad etiolégica y etiopatogénica
e Mdltiples carencias
- Investigacion
- Centros de referencia
- Terapias
¢ Progresivamente debilitantes
e Reduccion en calidad/esperanza de vida
e DISCAPACIDAD
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Concepto de Enfermedad Rara (ER)

e et |
Enfermedades

® Prevalencia < 5/10.000 (UE)

RARE DISEASES
EPIDEMIOLOGY

® Menos de 200.000 casos (USA)

® Prevalencia < 4/ 10.000 (Japdn)

e Progresivamente debilitantes

e Reduccion en la calidad y/o esperanza de vida
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DISCAPACIDAD

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

Tesauro de la Discapacidad. Observatorio Estatal de la Sanidad, Igualdad. Olivenza, 2011
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Definicion de Discapacidad: OMS

* Discapacidad es un término genérico que cubre impedimentos,
limitaciones de actividad y restricciones de participacion.

* Un impedimento es un problema en la funcién o estructura del “Toda pérdida o anormalidad de una
CUerpo; estructura o  funcién  psicologica,

* una limitacién de actividad es una dificultad que encuentra un fisiolégica o anatémica*
individuo para ejecutar una tarea o accion;

* una restriccion de participacién es un problema experimentado
por un individuo en la participacién en situaciones de la vida.
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DEPENDENCIA AUTONOMIA PERSONAL
“El estado de caracter permanente en que se encuentran las personas “La capacidad de controlar, afrontar y tomar, por propia iniciativa, decisiones
que, por razones derivadas de la edad, la enfermedad o la discapacidad, y personales acerca de cémo vivir de acuerdo con las normas y preferencias
ligadas a la falta o a la pérdida de autonomia fisica, mental, intelectual propias, asi como de desarrollar las actividades basicas de la vida diaria
o sensorial, precisan de la atencion de otra u otras personas o ayudas (ABVD)”
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 situacion de dependencia.
BOE 2006 (15 de diciembre de 2006); 299: 44142-44156.

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 ‘ CALIDAD DE VIDA RELACIONADA
VIDA DIARIA (ABVD) } CON LA SALUD |
| |
“Las tareas mas elementales de la persona, que le permiten desenvolverse con un minimo “Percepcic')n Su bjetiva,
de e;ut.onomla' e |ndepende.r70|a, tales _como: el cuidado personal,. las act.wldades influenciada por el estado de o
domésticas basicas, la movilidad esencial, reconocer personas y objetos, orientarse, K Theimpactof e o syndrome o byl and health
entender y ejecutar 6rdenes o tareas sencillas” salud actual, de la CapaC|dad P .
para realizar aquellas e
LEY 39/2006, de 14 de diciembre, de Promocién de la Autonomia Personal y Atencién a las personas en situacion de dependencia. aCt|V|dadeS | m porta ntes pa ra el
BOE 2006 (15 de diciembre de 2006); 299: 44142-44155. . .o » Naughton MJ, Shumaker SA, Anderson RT, Czajkowski SM. Psychological Aspects of Health-
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Esquema de indicadores de inclusién social y discapacidad
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* Economico * Integracion social S
* Participacion en la produccion « Lazos sociales, relaciones - \“\\
(Empleo) sociales 55 = d T
* Participacion del Producto social « Participacién, aislamiento social !: o
(salario) - Jo -
Fuente Informe Olivenza 2020: Elaboracidn propia a { N, 03— EC
* Acceso a derechos partir de Laparra et al. (2007) } "1 i :j |
* Participacion Politica
* Educacion
* Vivienda
* Salud
* Conflicto social 5‘&' & A ﬁ' P—
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Modelo integral del funcionamiento y la discapacidad que sirve de fundamento a la CIF

Condicidn de salud
(trastorno/enfermedad )
Funci ¥ G Actividad: Participacidn
{ Deficiencias | (Limifaciones) (Restricciones)

t t f
|

Factores ambientales

Factores personales

Dimensiones del Funcionamiento

v la Discapacidad
’ mmemn & (Y
‘GOBIERNO JISTER L
SPEPANA e hesrcrios sociaes i -
Rev Esp Salud Piblica 2009, Vol. 83, N.* 6 :NDA
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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 inter

6. Desarrollo de definiciones operativas precisas de las categorias para propésitos de investigacion;

7. Desarrollo de instrumentos de evaluacidn para la identificacion y medida;

8. Proporeci licaci practicas el uso de

de casos;

informdticas y la creacién de formularios de registro

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

10. igacion sobre t i einter

11. Promover su utilizacién en estudios cientificos para realizar comparaciones entre diferentes condiciones de salud;

14. Futuras investigaciones sobre los factores i para proporcit 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), oo SV,
Madrid, Esparia. 2001. T GOBERNO  MINSTERO S -
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Estructura y distribucion de las 1.424 categorias de la CIF en sus cuatro componentes y niveles jerarquicos
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Tareas de la CIF* (clasificacion)

3. Identificacidn 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;

* Organizacién Mundial de la Salud. Clasificacion Intermacional
del Funcionamiento, de la Discapacidad y del la Salud.

OMS, Instituto de Migraciones y Servicios Sociales (IMSERSO),
Madrid, Espafia. 2001.
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Nivel individual Nivel institucional
* ¢Cudl es el nivel de funcionamiento de la persona? Para propésitos de educacién y formacién

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

* (Como podemos darles un buen servicio a nuestros pacientes?, ¢ Qué
indicadores bdsicos de calidad son vdlidos y replicables?

Para comunicacion entre médicos, enfermeras, fisioterapéutas, terapuetas * ¢Como de dtiles son los servicios que estamos proporcionando?
ocupacionales y otros trabajadores del area de salud, servicios sociales y ] . . o, i
comunicacién de agencias * ¢Como de coste-efectivos son esos servicios?, ¢ COmo podriamos

+ (Cémo podria yo aumentar mi capacidad en mobilidad o comunicacion? mejorar los servicios sin subir los costes:

= S Y e
Ol R | B e s ﬁ: R | B
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Nivel social Convencién

. | Tiempo !
 ¢Estdn los criterios de elegibilidad para proporcionar beneficios a la discapacidad
basados en evidencias, apropiados a los objetivos sociales y justificables? Aproximacr:’)n basada en Caridad

* ¢Garantizardn 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 Aproximacion Social
igual que el de las personas sin discapacidad?, i Podemos evaluar y medir esa

mejora? |
| Aproximacion basada en Derechos Humanos
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9'5‘15 afios ‘0“ ""3 55 550 g8 2a a2 MJ 38'4 -....-....
De 162 24 afios 94,0 202 12,1 350 343 302 325 50 o]
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1.363,5

De 25 a 34 afios. 11,0 239 16,1 311 243 458 292 478 375
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Tipos de discapacidad de las personas

entre seis y 15 afios por sexo INE 2020 Limitaciones de los menores de dos a

cinco aios por sexo INE 2020
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Impacto en la vida diaria de los pacientes

More than 70% of people living with a rare disease have difficulties with:

7 de cada 10

personas que viven con & o LS .
una enfermedad rara f@; chores 4
tienen que hacer frente B 00 ereparing

2. Motor/ \3
P p it e 7Y tearin
a dificultades de mas de Ui S met s 9 et
un aspecto durante su L
Poi A

vida diaria
3. Social life t’ I’]
Irelation with
other people

¥ & EURORDIS

RARE DISEASESEUROPE

EURORDIS.ORG
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|Pu ntos clave en las enfermedades raras

* Las enfermedades raras conllevan un grave impacto en la vida
cotidiana

* Un tiempo significativo y carga de atencidn para pacientes y
cuidadores.

* Impacto en la conciliacion de la vida laboral y personal: absentismo
laboral, actividad profesional obstaculizada, carga econémica

* Las enfermedades raras afectan la salud mental de pacientes y

cuidadores
T GOBERNO  MINISTERO = oo
N YAcoA 202 B wesenso

Impedimentos, Limitaciones de la Actividad y
Restriccidn en la participacion
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7 in 10 have finances & evaryday 5in 1o have

o administrative tasks

Sodiallife difficulties difficulties

[relations

with
R

Motor/ sensorial
functioning

-H- .
DQQ Controlling
behavior

More than

4in 10 have
difficulties (gc?

ommunicating

a with with others
Understanding &
learning




Orphanet disability project\

Nomenclature
classifications. .

ICF-YA
derived
thesaurus

@ annotations

arphanet -

Curso «Discapacidad y Dependencia.
Orientacidn al Conocimiento de las Enfermedades Raras»

Creer (Burgos) - 7y 8 de junio de 2022

Guias para la evaluacidon de la discapacidad en
Enfermedades Raras . .,
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* Galicia introdujo el tema en su
estrategia.

* Algunas CCAA desarrollaron
Guias

* Algunas CCAA preguntan si se
trata de una ER en el
formulario
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La puesta en marcha de planes

icos de ER. que incluyan
ademéas lineas de actuacion u objetivos

Que en las solicitudes de valoracion de la
discapacidad y dependencia aparezca la

opcién de marcar de forma explicita si se
tiene una ER ‘para discapacidad y dependencia

+ ;Cuantas CC.AA lo recogen? + ¢Dénde existen planes autondmicos?
« (Qué CCAA2 * ¢Cudles recogen Iineas de i
para i

y dependencia?

Centros con Unidades de Valoraci6n que
atnan el trémite de discapacidad y

la valoracién de la discapacidad y la
: . dependencia

La creacion de Guias de orientacion para
dependencia en ER

« ;Cudntas guias existen?
s ;Qué CC.AA. las han impulsado?
* ;Qué patologias recogen?

+ ;Dénde existen estos centros?
+ ;Cudntos hay?
* ¢Qué caracteristicas guardan?

GOBIERNO  MINISTERID
DEESPANA  DE DERECHOS SOCIALES
Y AGENDA 2030 B msenso
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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 hepdticas 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 crénicos 21,6 %

Déficit que conllevan pérdida de sensibilidad g%

TorsEs g, 2 f
ﬁ% R | e T
freveh B ACENDA
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Grafico 29: Grado de discapacidad

No contesta No sabe
0,97%

0,87%

Mayor de 75 %
24,47%

Entre 33 —
64%
50,78%

Entre 65 - 74%
22,91%

Fuente: Elaboracion propia
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Grafico 30: i Conforme con el grado de
discapacidad reconocido?

No contesta
No sabe 2.14%

10,99%

Si
51,07%

No
35,80%

Fuente: Elaboracion propia
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Tabla 3: Acceso a los Servicios del SAAD

Braile .

* Prematuridad

* Meningitis y encefalitis
* Trauma cerebral

* Factores quimicos

* Hidrocéfalo congénito

Riesgos Ambientales
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Servicio No,pero  Si,pero  Si,ycu-
lonece- noessu-  bremis
sito  ficiente  necesida-
des
Servicio de prevencion de las situaciones 4225 4189 986
Servicio de promocin de la autonomia personal 5038 36,00 13,53
Servicio de 5238 1333 3429
Servicio de ayuda a domicilio 5691 3089 1220
Servicio de centro de dia o centro de noche 5476 26,19 19,05
Servicio residencial 6622 2162 1216
Prestacién econémica vinculada al servicio 4251 4611 1138
o oplele AR S A 1 e
Prestacién econémica de asistencia personal 5833 3426 741
Apoyo psicolgico 6083 2333 1583
Servicio de rehabilitacién 6212 2127 1061
Consultas médicas 2 39 39 EL81% de las personas
Cuidado a largo plazo 6125 3125 75
Cuidado de relevo 7531 1728 741 con EPF que afirman tener
Cuidado en dias festivos 7625 1625 75 discapacidad tienen el
Adaptacién del hogar 62,04 2963 833 certificado oficial
Escuela adaptada 314 3196 20,90 correspondiente
Transporte adaptado 50 22 28
Reduccion de impuestos 3007 4755 2238
Asignacién piiblica beneficios sociales 4118 43,70 1513
Reembolso (precio/material de tratamiento 730 3514 g —— N -~
consultas) oo & 4
Fuente: Elaboracién propia ﬁ% (|| s i s -
“Una persona puede estar situada en més de una categoria de respuesta Y AGENDA 2030 AGENDA
g & weenso y 3030 | creer
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de Salud
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+ Afectacion de diversos 6rganos,
sistemas, regiones anatémicas o
funciones

» Multidiscapacidad/Pluridiscapacidad

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

» Progresién de la enfermedad

» Ausencia de diagndstico

_Wﬁ

LA DISCAPACIDAD ASOCIADA A LAS ER

Curso «Discapacidad y Dependencia.
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Afectacién érganos internos

» Varios 6rganos y sistemas
* Ausencia de perspectivas
terapéuticas

+ Discapacidad y pronéstico
negativo
» Sin diagndstico ni prondstico
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Grafico 33: Actividades para las que necesita apoyo

Vida d inar, limpiar...)

Aspectos de la Emocién (tisteza, estrés,
melancolia, manejo del estrés, estado de &nimo...)

Transporte y enel entorno

Ocioy tiempo libre:
Movilidad (cambiar de postura, caminar...)

Actividad educativa o laboral

42,70%

42,64%
[ 40,99%
N 35,72%

5298%

[ 46,00%

EL 66% indica que su enfermedad les impide
mucho o bastante desarrollar actividades
basicas en la vida cotidiana.

El Futuro de la Investigacion en Enfermedades Raras z
2017-2027: La Perspectiva de IRDIRC

1.Todos los pacientes que solcitan atencién médica con una
sospecha de enfermedad rara seran diagnosticados en el palzo de

Autocuidado (asearse, vestirse, cuidado de la propia . ~ A . . P goal g2
. sl S un afio si su enfermedad es conocida en la literatura médica; todas collaborative
‘ s & 2 \ ! tura ¢ colla .
Aorendizajoy apicacen de comocimaris . % @' @ las personas que en la actualidad permanence sin diagnostico = e
prendizie y aplcacion ol conomen D oy 55 579% Vi e P by " AR o ! |
Comuricacio habl, convrcaronens! entraran una estrategia de Investigacion diagnéstica globalmente SIRDIR [Esearch
P oo ‘:z;zv coordinada Kision @hatients
econdmicas o 2 Y
Vision . 14,85% @_\2 Qé”" new:
Otros | 14,02% "%, threk %
Aspecto del comportamiento (autolesionarse, ira...) [ 13,13% dlagnos IG=
Audicién I 3,93%
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60%
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Distribucidn por Sexo
Distribucion de casos

Diagnosticados

b En estudio

151; 48% s, 31%

Mujeres
Hombres

Negativos
18%
Nuevos Sindromes

SpainUDP

Tipo de Herencia

Ligada X

Efecto de la Mutacion

Stopgain del (ex1y2) Homocigosis 3%
Splicing 7% 1%
9%

10%

Doble hit
13%

de novo (XLD)
3%

de novo
71%

Genes Mutados en los casos diagnosticados de SpaiNUDP

h“mllllllllllllllllllllllllllllllllllllllllllllll
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CONCLUSIONES

* Aumentar cuantitativa y cualitativamente las competencias y recursos
dirigidos a ER
* |dentificar
* 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 acompafiamientos y servicios adaptados a estas patologias

P v
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CONCLUSIONES

La discapacidad asociada a las ER constituye una de los aspectos mas
relevantes que atafie a este grupo de enfermedades.

La adecuada cuantificaciéon 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.

Una correcta evaluacion de la discapacidad facilitara encontrar vias de
solucion para muchos de los problemas que tienen estas familias.
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