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¢Qué son las ¢Qué es el Dia
enfermedades raras? mundial de las
En Europa, las enfermedades raras son aquellas cuya enfermedades

prevalencia esta por debajo de 5 por cada 10.000
habitantes [1]. La mitad de las familias con ra ras?
enfermedades poco frecuentes esperan mas de 4
anos para lograr un diagnostico; un 20% de ellas ha
esperado mas de una década [2]. A ello se une que
solo el 5% de las mas de 6.172 identificadas en
Europa tienen tratamiento [3].

Se celebra cada 28 de febrero (dia
29 en los anos bisiestos) para

impulsar una movilizacion mundial
que permita posicionar la realidad

Se estima que el 7% de la poblacién mundial convive de estas patologias en la agenda
con estas patologias, lo que se traduce en mas de 300 pUblica. Desde su puesta en marcha
millones de personas en todo el mundo, 3 de ellas en en 2008, cada vez mas paises se
Espafa, 30 millones en Europa, 25 millones en han sumado a esta iniciativa hasta
Norteamérica y 42 millones en Iberoamérica. llegar a 106 el afno pasado.
- En Espana, desde FEDER
;:1:'* *; aterrizamos esta campana global

l' . RARE g 'h/'\ alineados con la alianzas europea,
! | DISEASES ( ' iberoamericana e internacional:
EURUR["S INTERNATIONAL i )
Alianza Iberoamericana EURORD|S’ ALIBER y RDl,

RARE DISEASES EUROPE de Enfermedades Raras .
respectivamente.

¢Qué es FEDER?

En la Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER) llevamos trabajando desde hace mas
de dos décadas para ser la esperanza de 3 millones de personas con enfermedades raras, sin
diagnostico y sus familias.

Para ello, nuestra organizacion representa la fuerza de 393 organizaciones de pacientes
comprometidas con la investigacion de estas patologias, unidas para ofrecer los servicios que las
familias necesitan y luchando para garantizar una transformacion social que mejore nuestro
sistema sociosanitario y permita el acceso en EQUIDAD a los recursos.

Juntos, en el marco del Dia mundial de las enfermedades raras, coordinamos e impulsamos en
Espana una red de solidaridad formada por organizaciones de pacientes, sociedades
profesionales y cientificas, plataformas afines y entidades solidarias.

Gracias a campanas como ésta, logramos posicionar cada vez mas la realidad de las
enfermedades raras en la agenda publica. Sélo el ano pasado, éstas generaron 4.361 impactos
en medios de comunicacion, nuestras redes sociales sumaron 5.000 nuevos seguidores,
ademas de la iluminacion de mas de 50 edificios emblematicos por toda la geografia espanola o
la adhesion de mas de 10 camaras parlamentarias.
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La EQUIDAD, un reto global

Organizaciones como FEDER han liderado la generacion de informacion de estas patologias y
evidenciado cémo los problemas de EQUIDAD se replican en todo el mundo y que ningiin
territorio contara por si mismo con un nimero de pacientes de una enfermedad poco
frecuentes como para entenderla y poder abordarla.

El 28% tardo siete o
mas anos en recibir
diagnostico y un
38% recibio un
diagnostico erroneo.

NORD 'V RARE

El promedio de anos que
tardo el diagnostico fue de
8,71 anos, el 34% reporto
tener problemas de
acceso a tratamiento
como consecuencia del
retraso diagnostico.
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E(1 prOfngdto, esl?eran cuatro anos, rectb_en tres’ - ILLUMINATING THE
diagnosticos erroneos y consultan con cinco médicos RARE

antes de recibir un diagndstico correcto. Actualmente, solo
la mitad de los medicamentos huérfanos autorizados
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La mitad de las personas han V ' k
sufrido un retraso diagnostico &

de mas de 4 anos y solo el 34% "
tiene acceso a tratamiento. E » =

El 30% sufrio un retraso en el diagndstico de mas
de cinco anos, mientras que casi la mitad recibio
al menos un diagndstico erroneo. Esperan entre
dos y cuatro anos mas para acceder a
tratamientos.

Uno de los ejemplos que mejor evidencian esta necesidad de EQUIDAD es el acceso a

diagnostico: las pruebas de cribado neonatal varian en todo el mundo, desde 59 en Estados
Unidos hasta 2 en Lituania, pasando por las 7 de Espana; un nimero bastante reducido a
comparacion con otros paises similares como lItalia, que criba mas de 40 o Portugal, con 29.
La realidad es alin mas dificil en regiones donde ni existe una definicion de enfermedad rara

ni datos sobre su impacto: y, si no conocemos el problema, ¢co6mo vamos a abordarlo?

Frente a ello, fruto de la accion histérica del tejido asociativo, en diciembre de 2021 se logra la

adopcion de la Resolucion de la ONU sobre enfermedades raras. Un acontecimiento historico

gue pone el acento en desarrollar politicas para enfermedades raras en todos los paises. Para ello,
alude directamente al Desarrollo Sostenible y a «la importancia fundamental de la EQUIDAD». Para
ello, la Resolucion exhorta a los Estados Miembros a que «fortalezcan los sistemas sanitarios |...]
a fin de proporcionar acceso universal a una amplia gama de servicios» asi como a «la creacion de

redes de expertos y centros multidisciplinares especializados».

Ensayos clinicos

— [4,5,6, 7.

Identificamos retos compartidos en todo 38%
el mundo, pero también lo contrario: un

24% de nuestro tejido asociativo

asegura que el trabajo en red

internacional ha mejorado la atencion

de las personas con enfermedades poco

frecuentes; el mayor exponente del

valor de como se retroalimentan las

acciones locales, estatales e Tratamiento

internacionales [7]. 12%

Diagnostico
17%
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EQUIDAD en Europa

La fragmentacion también se ha constatado en Europa, donde como contrapartida estamos
trabajando para impulsar un Plan de Accion que de respuesta a las 8 recomendaciones clave:

. Un marco politico europeo que guie la
implementacion de estrategias nacionales.

. Diagnostico mas temprano, rapido y preciso.

. Un ecosistema sanitario altamente
especializado, con apoyo politico, financiero y
técnico a nivel europeo y nacional.

. Garantizar la inclusion de las personas,
reconociendo sus derechos sociales.

. Una cultura que fomente la participacion

significativa en el sector publico y privado.

. La investigacion basica, clinica,

traslacional y social.

. Datos utilizados al maximo.
. Mejorar la disponibilidad, accesibilidad y

asequibilidad de los tratamientos.

Estas recomendaciones, que nacen de todo el proyecto Foresight Rare 2030, estructuran este
Plan de Accidon que se espera que se pueda materializar en el aino 2023 y, muy probablemente,
durante la presidencia rotatoria de Espaia en el Consejo de la Union Europea. Con ellas, se
busca dar respuesta a las diferentes realidades que se viven segln en qué pais europeo vivan las

personas con enfermedades poco frecuentes o en busca de diagnostico.

Ademas de las diferencias de acceso a
diagnostico, como las de cribado neonatal que
ya se han evidenciado, también existen graves
diferencias en otros aspectos: por ejemplo,
Espana es el tinico pais de Europa que ain no
ha reconocido la especialidad de genética.

Pero también se identifican retos en el acceso a
tratamiento: el 24% de las personas con
enfermedades raras no pudieron obtener los
tratamientos que necesitaban porque no
estaban disponibles donde viven (un

17% mas que la poblacion general) [8].

En el caso concreto de los medicamentos huérfanos - '

existen paises como Alemania que comercializan

practicamente el 100% de los autorizados por la EMA,
seguido de Paises Bajos, Finlandia e incluso Portugal. % o~

Pero también otras realidades como Rumania o Espaia,

donde solo el 40% de los 126 medicamentos
huérfanos con autorizacion de la EMA son
accesibles [9, 10].

.‘ EUROPEAN JOINT

»

El 85% de la
comunidad europea

investigadora de
enfermedades raras esta
implicada

Mas de 1200
personas implicadas:

cientificos y

administracion.

101 millones de
euros como presupuesto

No. of OMPs available in
country (reimbursed) Q

20 OMPs
21-40 OMP:
W 4)-60 OMPs
IMP

W 5157 On

g

Para impulsar la investigacion se puse
en marcha en 2020 el Programa
Conjunto Europeo sobre Enfermedades
Raras (EJP RD) que incluye a 35 paises
y 130 instituciones, 5 de ellas
espaiolas y 3 mas vinculadas.

Crosted wein mapchortnet ©
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EQUIDAD en Espaia

¢Como influye todo ello en Espaina? Sin ir mas lejos, histéricamente se ha constatado un acceso
desigual a los recursos en las diferentes Comunidades Autonomas, donde desde el inicio se
evidencia como, por ejemplo, la inversion en sanidad per capita que nos afecta a cada persona
segln donde viva, varia en mas de 800 euros por habitante segin la autonomia.

n término de enfermedades raras, la necesidad de una mayor EQUIDAD se hace tangible:

— En lo relativo a diagnostico, donde un ejemplo evidente son las pruebas de cribado
neonatal, que varian entre el minimo de 10 establecido por el Ministerio hasta 40 segln la
cartera complementaria de algunas Comunidades.

— Respecto a tratamiento, existen diferentes formulas de acceso a medicamentos de alto
impacto, donde a las dificultades de comercializacion nacionales se suma que cada
Comunidad Autonoma tiene una politica diferente al respecto.

— A ello se une el hecho de que casi un 30% de las personas se han visto obligadas a
desplazarse, generalmente a alguno de los 291 Centros, Servicios y Unidades de
Referencia (CSUR) con los que contamos en Espana.

— De ellos, 110 participan en las Redes Europeas de Referencia. La dificultad reside en que
el 50% de estos centros participantes se concentra en Cataluna, el 25% en Madrid y el

10% en Andalucia.

— En materia de investigacion, en los anos 2018, 2019y 2020 y en el marco de la Accién
Estratégica en Salud (AES), el Gobierno confirma que se han destinado un total de
57.786.881 euros a proyectos de investigacion de enfermedades raras.

— En lo que respecta a politicas trasversales, se constatan 11 comunidades con consejos
asesores o planes integrales y autonémicos especificos publicados o en desarrollo.

— Cada autonomia cuenta ademas con un registro autonémico que alimenta los datos del
Registro Estatal de Enfermedades Raras (ReeR), sin embargo, en el primer informe sblo se
identifican 30.378 casos de 22 patologias y del 70% de las Comunidades.

— Estas mismas diferencias se hacen también tangibles en las diferentes prestaciones
sociales a las que las familias tienen derecho segln las carteras complementarias de

cada autonomia.

Para asegurar el acceso en EQUIDAD a
los recursos como insta la ONU, es
fundamental que desde las autonomias
se trabaje bajo el concepto de trabajar
“de lo local a lo global”, concienciando
a cada territorio de que su accion es
fundamental para lograr los retos
especificos de nuestra causa y los
objetivos globales como son los de
Desarrollo Sostenible.

Porque, mejorando el
diagnostico, tratamiento y
atencion integral de las personas
con enfermedades raras y sin
diagnostico, estaremos
contribuyendo ineludiblemente a
un mejor sistema social y
sanitario para cualquier persona.
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¢Como nos vemos en 2030?

No podemos predecir el futuro, Queremos continuar trabajando
pero si podemos construirlo. Y i .
ahora, tenemos mas desde esta triple perspectiva, porque
l*;egrrrjrrl‘;‘_e”tas que nunca para entendemos que garantizar la
- . Cobertura Universal de la Salud es
A nivel mundial, con la . . P
Resolucién de la ONU. garantizar el acceso a diagnhostico y
A nivel europeo, con las tratamiento de todas las personas,

politicas que ya contamos yla | tagmbién de las que conviven con
generacion de estructuras

como las Redes de Referencia enfermedades raras,
o el EJP RD. independientemente de donde vivan

A nivel estatal, con las y su patologia.
estrategias nacionales y

autonOomicas de nuestro pais.
Desde una perspectiva internacional

Debemos trabajar “de lo local a lo global” para garantizar la implantacion de la Resolucion
de la ONU a todos los niveles, apoyando a Iberoamérica y motivando el desarrollo de un
Plan de Accion en Europa.

Debemos implicar a nuestros gobiernos para elevar las medidas de la ONU a la
Organizacion Mundial de la Salud, asi como a la Oficina del Alto Comisionado de Naciones
Unidas para los Derechos Humanos, a fin de dar continuidad a la Resolucion de la ONU.

Desde una perspectiva estatal

Garantizar que se cumple el compromiso del actual gobierno de evaluar y actualizar la
Estrategia de Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud.

Sensibilizar e implicar a la presidencia rotatoria de Espaia en el Consejo de la Union
Europea, que tendra lugar durante la segunda mitad de 2023, a fin de asegurar su apoyo al
Plan de Accion europeo de enfermedades raras.

Desde una perspectiva autondmica

Evidenciar como desde el tejido asociativo contribuimos a la consecucion de la Agenda
2030 y lograr los apoyos necesarios para poder continuar haciéndolo.

Impulsar el desarrollo de planes integrales y politicas autonéomicas en enfermedades
raras encaminadas a garantizar la EQUIDAD en el acceso a recursos sociosanitarios.
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ENFERMEDADES RARAS Y OBJETIVOS DE DESARROLLO SOSTENIBLE:
¢Como contribuye la familia FEDER?

3 SALUD
YBIENESTAR

e

EDUCACION
DE CALIDAD

IGUALDAD
DE GENERO

¢

El abordaje terapéutico es en la mayor parte de las ocasiones el linico tratamiento
posible. Un abordaje que esta cubierto parcialmente por el Sistema Nacional de
Salud, de forma que casi el 30% de las familias destinan mas de un 20% de sus
ingresos anuales a tratar la enfermedad.

La consecucion de una atencion integral -lo cual se esta impulsando actualmente
desde iniciativas como la Red de Centros de Atencién Directa del tejido asociativo-
permitiria reducir el impacto de las terapias en la economia familiar, lo cual esta
especialmente vinculado con el Objetivo 1: fin de la pobreza.

Casi la mitad de nuestro colectivo ha sufrido un retraso en su diagnéstico y casi otro
20% entre 4 y 9 aios. De ello, podemos deducir que practicamente la mitad del
colectivo ha sufrido un retraso diagnostico de mas de 4 aiios.

A la pregunta de por qué este retraso, a pesar de todos los avances establecidos, la
gran mayoria de los pacientes -casi un 73%- considera que se debe al
desconocimiento que rodea a la enfermedad.

A ello se une que solo el 5% de las enfermedades raras -unas 300 de las mas de
6.172 identificadas en Europa- cuentan con tratamiento. Ademas de la escasez, el
acceso es desigual entre los que existen.

Frente a ello, nuestra accion en incidencia politica, asi como en investigacion a través
de iniciativas como el proyecto oriGEN estan encaminado histérica y directamente a
la consecucion de la Cobertura Universal de la Salud y al objetivo 3 de la Agenda
2030 sobre salud y bienestar.

Mas del 40% de las personas con enfermedades poco frecuentes se ha sentido
discriminadas en el ambito educativo alguna vez por motivo lGnicamente de su
enfermedad. Este es el ejemplo claro de cémo la enfermedad impacta mas alla de las
consecuencias clinicas.

Frente a ello, nuestros proyectos de intervencion socioeducativa como Las
enfermedades raras ya estan en el cole con Federito o Asume un reto poco frecuente
qgue han llegado a mas de 96.443 menores en la Gltima década o los impulsados por
el tejido asociativo recogidos en Educar en Red, son un ejemplo de como
contribuimos al Objetivo 4: Educacion de calidad.

La familia es quien suele asumir la asistencia personal del paciente en el 70% de los
casos. Y, mas concretamente, las madres, en el 36% de las ocasiones (casi un 30%
la pareja, un 24% el padre y el 10% los hijos). Las cuidadoras dedican mas de 6
horas diarias a apoyar al paciente en el 33% de los casos.
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Ademas, las mujeres con enfermedades raras corren el riesgo de vivir una triple
discriminacion: por el hecho de ser mujer, convivir con discapacidad y, ademas,
con una enfermedad rara.

Iniciativas como la atencién de casos vulnerables de nuestro Servicio de Informacién
y Orientacién o el proyecto de género, que concentra el 75% de las atenciones
grupales de nuestro Servicio de Atencién Psicolégica, para minimizar la brecha y el
impacto de los cuidados los cuidados estan dirigidas a conseguir el Objetivo 5 sobre
igualdad de género.

——— Un 60% de las personas con enfermedades poco frecuentes en edad de trabajar no

Y CRECMIENTO tiene empleo. La enfermedad «determina esta situacion de inactividad laboral en un
ECONOMI

/\/ 35,8% de los casos» y que «el 49% considera que su situacién laboral es insuficiente,
‘I' mala o muy mala».

Para lograr su inclusion, trabajamos desde la atencion directa y la incidencia politica
para lograr cambios normativos que amplien prestaciones y mejoren las condiciones
laborales que reduzcan las barreras arquitectonicas y psicosociales que frenan el
acceso al empleo de nuestro colectivo.

En los Gltimos afos se han descubrimiento de mas mas de 3.000 genes vinculados
a enfermedades raras o el desarrollo de 200 nuevas terapias para estas patologias.
Sin embargo, esta investigacion se ha centrado sélo en el 20% de las
enfermedades raras que existen.

Trabajamos a través de la incidencia politica que ha logrado desarrollar la
Infraestructura de Medicina de Precisién asociada a la Ciencia y Tecnologia (IMPaCT)
e impulsando 24 proyectos de investigacion sobre diagndstico y tratamiento
contribuyen al Objetivo de Desarrollo Sostenible 9 sobre Industria, innovacion e
infraestructura.

—— La fragmentacion existente dentro y fuera de nuestras fronteras es una evidencia
1 DESIGUALDADES de la necesidad de trabajar para garantizar un acceso en condiciones de EQUIDAD a
p : ) los recursos, especialmente a la innovacién en diagnéstico y tratamiento.

: Ademas de contribuir asi al Objetivo 3, nuestra accién de incidencia politica “de lo
local a lo global” que incluye desde la Resolucion de la ONU hasta el desarrollo de 10
marcos autonémicos sobre enfermedades raras, incluida esta campafa o la
evaluacién de la Estrategia Nacional, busca poner el foco en soluciones dirigidas al
Objetivo 10 sobre reduccion de las desigualdades.

S El tejido asociativo enfermedades raras bien podria configurarse como uno de los
1 LOGRAR mayores exponentes de la cooperacion local, regional, nacional e internacional, ya
LOS OBJETIVOS . . .
% que desde sus primeros pasos fue capaz de cohesionar a una comunidad

heterogénea y trabajar en objetivos comunes.

De esta forma, el trabajo en red entre alianzas nacionales como la nuestra junto a
otras como EURORDIS, ALIBER o la RDI son un ejemplo claro para el Objetivo 17
sobre alianzas para lograr objetivos.
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