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Las enfermedades raras:
Un déficit de conocimientos y de
concienciacion social

Una enfermedad se dice que es rara si afecta a menos de 1 de cada 2.000 personas, en Espafa ésta

cifra representaria a menos de 20.000 para una enfermedad rara.

Existe un déficit importante en el conocimiento médico y cientifico sobre las enfermedades raras. Menos
de 800 enfermedades, disponen de un minimo de conocimiento cientifico. Y este progreso, sin embargo,

se reduce a la identificacion de los genes que permiten el diagndstico. Aln queda mucho por hacer.

En conjunto cerca de 7.000 enfermedades han sido identificadas. Cinco nuevas patologias son descritas
cada semana en el mundo, de las cuales el 80% son de origen genético. El 20% restante se deben a

causas infecciosas (bacterianas o virales), alérgicas, degenerativas o proliferativas.

Las enfermedades raras afectan a cualquier persona y pueden manifestarse a cualquier edad. Desde el
nacimiento o en la infancia, como por ejemplo, la amiotrofia espinal infantil, la neurofibromatosis, la
osteogénesis imperfecta, las enfermedades lisosomales, la acondroplasia y el sindrome de rett. O en la
madurez, como la enfermedad de huntington, la enfermedad de charcot-marie-tooth, la esclerosis lateral

amiotrofica, el sarcoma de kaposi y el cancer de tiroides, entre otras.

Las enfermedades raras presentan, igualmente, una amplia diversidad de alteraciones y sintomas que
varian no sélo de una enfermedad a otra, sino también de un paciente a otro que sufre la misma

enfermedad en diversidad de grado de afeccion y de evolucion.

Del 6 al 8% de la poblacion mundial, mas o menos, estaria afectada por estas enfermedades, o sea mas

de 3 millones de espaioles, 27 millones de europeos y 25 millones de norteamericanos.
Una cincuentena de enfermedades raras afectan a algunos millares de personas en Espafia, unas 500 no

afectan mas que a unos centenares y algunos millares sélo a decenas de personas. A titulo de ejemplo

tenemos en Espafa:
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e unas 12.000 personas afectadas por sindrome de marfan;

e unas 10.000 personas afectadas por diversos tipos de anemia (talasemia, células falciformes...)
e unas 8.000 afectadas de los diversos tipos de ataxias de la infancia, juventud y madurez;
e unas 6.000 afectadas de esclerosis lateral amiotréfica;

e de 4.000 a 5.000 enfermos afectados de fibrosis quistica;

e unos 5.000 casos de esclerodermia;

e unos 4.000 casos de paraparesia espastica familiar;

e unos 3.000 enfermos afectados de miopatia de duchenne;

e 2500 casos de sindrome de tourette ;

e 2.000 casos de osteogénesis imperfecta;

e 1.000 casos de patologias mitocondriales;

e de 250 a 300 afectados por leucodistrofias;

e 200 casos de la enfermedad de wilson;

e 150 casos de anemia de fanconi

e 100 casos de la enfermedad de pompe;

e 80 casos del sindrome de apert

e 6 casos del sindrome de joubert
El 65% de las enfermedades raras son graves e invalidantes y se caracterizan por:

e Un comienzo precoz en la vida (2 de cada 3 aparecen antes de los dos afios);

e Dolores crénicos (1 de cada 5 enfermos);

e El desarrollo de déficit motor, sensorial o intelectual en la mitad de los casos, que originan una
discapacidad en la autonomia (1 de cada 3 casos);

e En casi la mitad de los casos el pronéstico vital esta en juego en casi la mitad de los casos, ya
que a las enfermedades raras se le puede atribuir el 35% de las muertes antes de un afo, del
10% entre 1y 5 afios y el 12% entre los 5y 15 afios.

e No existe cura para la mayoria de estas enfermedades.

¢ Lainformacioén, cuando existe, es escasa, parcial o dificil de encontrar.

e Lainvestigacion es insuficiente y con frecuencia, carece de coordinacion
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Informe en el Dia Europeo de las
Enfermedades Raras

Panorama Europeo

¢ Qué pasa en Europa?

Las enfermedades raras son una prioridad en salud publica en la Union Europea. Recientemente la
Comision Europea ha lanzado una consulta sobre la Comunicacién de la Comision en la que se insta a los

paises miembros a que pongan en marcha Planes de Accion para las Enfermedades Raras.

Esto se debe a que la precaria situacion que se vive en Espafa con relacion a las Enfermedades Raras
es un rasgo comun en todos los paises de la Union Europea. Por ello, y con el objetivo de aportar datos
comunes a los paises miembros, desde Eurordis se han realizado tres estudios -dentro de su Programa
EurodisCare, que a su vez forma parte del Proyecto Solidario de Pacientes de Enfermedades Raras

(RAPSODY)- que intentan arrojar algo de luz a esta “oscura realidad”.

En concreto, el ultimo informe realizado en el 2007, ha tenido como objetivo describir y comparar
experiencias y expectativas de los pacientes y sus familias respecto al acceso a los servicios sanitarios en

Europa en 16 enfermedades. Algunos de los muchos resultados y hallazgos presentados son:

® 2800 cuestionarios recibidos (con un indice de respuesta del 30%). Se esperaban unos 6.000

cuestionarios (en 17 idiomas) de 21 paises y mas de 120 organizaciones de pacientes.

® Se analizaron 16 enfermedades cubiertas

® La calidad de las respuestas fue elevada, con mas del 90% de las preguntas contestadas en cada

cuestionario.

Asistencia Sanitaria

® Casial 30% de los afectados por enfermedades raras les ha resultado dificil o casi imposible acceder

a una asistencia sanitaria correcta.
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¢De donde proviene esta

dificultad?
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servicios

10%1 H Falta de derivacion

0%+ , : : . desde Atencién Primaria

® FE| 20% de los pacientes no estaban satisfechos con los servicios médicos ofrecidos y sélo el 30%

estaban parcialmente conformes.

Satisfaccion en funcion de la consulta médica

Dos ejemplos

1) Servicios de reumatologia

O Casinada 8%

H Algo 15%

O Nada 26%

O Total o
parcialmente 51%
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Aara Diseasa Day

2) Unidades contra del dolor

OTotal o
parcialmente 51%

B Algo 9%

OPoco 3%

ONada 37%

e El 20% de los pacientes experimentaron algun rechazo por parte de los profesionales sanitarios

debido a la enfermedad (la razén principal: la complejidad de la enfermedad, en el 69% de los casos)

Causas del rechazo

O Complejidad de
la enfermedad
69%

HE Falta de
comunicacion
13%

[0 Comportamiento
caracteristico 9%

O Aspecto fisico
9%

e Epidermolisis bullosa y la Enfermedad de Huntington son dos de las enfermedades que mas rechazo

tienen a nivel europeo.

o El 20% de las mujeres que sufren enfermedades raras experimentan un rechazo sanitario, frente al

15% de los hombres.

e Enlas patologias en las que existe una asociacion, se logra un diagnéstico mas rapido.
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e Las asociaciones de pacientes se presentan como un elemento estructural importantisimo para el

tratamiento y la divulgacion de la patologia.

e Los pacientes con menos recursos econémicos tienen mas dificultad a la hora de obtener

diagnostico, asi como un tratamiento adecuado.

e La comunicacién y la informacién entre los profesionales sanitarios se torna imprescindible para el
tratamiento de las ER. De esta forma, el 95% de los pacientes aseguran que la coordinacion entre los

especialistas es esencial.

e La mayoria de los afectados coinciden en que debe producirse una correcta transmision de

informacién entre los centros de referencia y los especialistas locales o regionales.

Asistencia social y situacién socio-laboral

e EI 70% de los pacientes necesitaban los servicios de un trabajador social, pero en el 30% de los

casos, el acceso a este servicio era dificil.

e Cuando menos frecuentes sean las necesidades de los afectados, menos satisfactoria es la

asistencia proporcionada.

e Cuando los servicios sociales son ofrecidos por las asociaciones, los pacientes estan mas

satisfechos.

i i j | o T — En el 60% de los casos, al menos 1 persona en
"2 PUREY ARCPE SR et [
: la casa tenia que reducir su jornada laboral o dejar

el trabajo (100% de los casos en familias con 1 sélo
adulto)

e El 18% de los encuestados tuvieron que

abandonar su casa por la enfermedad.
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Situacion de Espana con respecto a Europa

En Espafa las prestaciones econémicas que actualmente se ofrecen desde el Sistema Nacional de Salud
no estan adaptadas a las Enfermedades Raras. Las personas que viven con una patologia de baja
prevalencia tienen unas necesidades especiales y requieren un apoyo econdmico extra para cubrir dichas

carencias, con el objetivo de llevar una vida lo mas normal posible.

Sin embargo, en Espafia, como en muchos paises europeos, las prestaciones econémicas se adjudican
dependiendo del grado de minusvalia obtenido. Por ello, si el médico encargado del informe no conoce la
enfermedad en profundidad: origen, prondstico, tratamiento, discapacidad que produce, etc.. el informe

sera incorrecto, y el paciente recibira, por tanto, una compensaciéon econémica insuficiente o inadecuada.

De esta falta de informacion surgen un gran numero de injusticias y desigualdades en Europa que se
muestran a través de un estudio realizado por FEDER sobre las necesidades en 5 enfermedades
concretas. Con este analisis se pretende mostrar la cobertura que se da en Espafia y compararla con

otros paises de la Union Europea.

Los datos han sido tomados de una revision cualitativa, a partir de los grupos de apoyo que cubren estas

patologias.

Aniridia: Enfermedad congénita y hereditaria. Es un trastorno ocular en el que estan involucradas varias
partes del ojo. Generalmente es bilateral (en ambos ojos), e incompleta, pues en la mayoria de los casos

existe un iris incipiente que no ha llegado a desarrollarse.

Necesidades
o Lentillas, gafas de vision y gafas de sol. No son una cuestion estética sino un instrumento

esencial para su salud. No estan cubiertos por el Sistema Nacional de Salud.

o Cirugia especial. No esta cubierto por el Sistema Nacional de Salud.
o Colirio. Sdlo esta cubierto en un 50%.
o Articulos técnicos para la escuela o el trabajo. No estan cubiertos por el Sistema Nacional de

Salud. Sélo los proporciona ONCE, si eres miembro y si cumples unos estrictos requisitos.
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Ataxia. Es un grupo de patologias que se caracterizan por una progresiva dificultad para coordinar las

acciones de los distintos musculos que intervienen en un movimiento. Esto se manifiesta con trastornos

en la marcha, en la comunicacion, en la vision, y en general, en todas las acciones en que intervienen los

diferentes musculos del cuerpo.

Necesidades

o

Largas sesiones de fisioterapia. Son imprescindibles para lograr una adecuada calidad de vida
y constituye una parte esencial de su tratamiento. No estan cubiertas por el Sistema Nacional de

Salud.

Articulos técnicos para la adaptaciéon del hogar o el coche. Necesario para la correcta

integracion en la sociedad. Cubiertos por el Sistema Nacional de Salud parcialmente y

dependiendo de los ingresos familiares vy el lugar de residencia.

Epidermolisis Bullosa: Es un grupo de enfermedades genéticas de la piel, cuya caracteristica es la

formacion de ampollas con el mas minimo roce o sin roce aparente.

Necesidades

o

Pomadas, cremas, etc... Son importantisimos en el cuidado de su enfermedad. Sin embargo, no

estan cubiertos por el Sistema Nacional de Salud al no considerarlos como un tratamiento.

Cirugia. En algunos casos se torna imprescindible. No esta cubierta.
Colirio. Esta cubierto en un 60%.

Vendas, fisioterapia y adaptacion del hogar. Esta parcialmente cubiertos dependiendo de los

ingresos familiares y el lugar de residencia.

Nevus Gigante Congénito y Leucodistrofia.

Nevus: anomalia cutanea genética, debido a un defecto congénito embriogénico.

Leucodistrofia: conjunto de enfermedades progresivas, genéticamente determinadas que afectan al

cerebro, a la médula espinal y a los nervios periféricos.

Necesidades

o

Cirugias muy costosas en el extranjero. Los pacientes de ambas enfermedades se ven
obligados en muchas ocasiones a desplazarse al extranjero para someterse a intervenciones
muy complicadas y muy costosas. El viaje, la asistencia, la estancia del paciente y la familia y los

postoperatorios merman los ingresos familiares en gran medida. En la mayoria de los casos, este
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proceso no esta cubierto por el Sistema Nacional de Salud. No obstante, la cobertura depende

de la Comunidad Auténoma en la que se resida.

Vasculitis Sistémica. Engloba a un grupo de patologias con un rasgo comun: la inflamacioén de los vasos

sanguineos que puede asociarse a necrosis de la pared vascular.

Necesidades
o Farmacos costosos. Imprescindibles para el tratamiento de la enfermedad, pero que suponen
alrededor del 80 por ciento de los ingresos familiares. No estan cubiertos por el Sistema Nacional

de Salud.

Analizando la situacién con otros paises europeos, la realidad demuestra que Espafa esta a la cola en el
acceso a los tratamientos para cubrir las necesidades de los afectados por Enfermedades Raras. De esta
forma, en otros paises europeos la realidad es muy distinta, ya que existe una cobertura parcial o casi
total de los tratamientos mas basicos para los pacientes.

En Dinamarca, por ejemplo, las terapias de fisioterapia, los tratamientos especificos, los articulos
técnicos o la adaptacion de la casa o el coche estan cubiertos completamente. De la misma forma, en
Francia o en los Paises Bajos, los pacientes ven parcialmente cubiertas sus necesidades, sobre todo
cuando se trata de adaptar su hogar de trabajo o la escuela a las caracteristicas concretas de su
enfermedad.

Por otro lado, en Alemania la rehabilitacion es gratuita en su totalidad, mientras que los materiales
técnicos, de curaciéon o farmacéuticos se subvencionan hasta edades comprendidas entre los 10 y 18

anos.

www.enfermedades-raras.org -10- 26/02/2008



*‘ 29 febrero: Un dia UNICO para personas UNICAS

158 Dy

El siguiente cuadro muestra una vision clara del puesto de Espafia con relacion a otros paises de la Union

Europea:

Dinamarca Alemania Francia Holanda Grecia Espaiia

Largos periodos de
fisioterapia

Cuidados en centros
de referencia

Tratamientos
especificos
Adaptacién en la
Escuela
Adaptacion en el
trabajo

Adaptacién en la

casay en la vida
diaria

Cobertura
Total Alta Hasta el 50% Parcial Inexistente
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Conclusiones

La nueva Estrategia Nacional de Enfermedades Raras jUna nueva via de esperanza?

El pasado 23 de enero se celebrd la primera reunion de trabajo para la confeccién de la Estrategia
Nacional de Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud. Este encuentro —entre el Ministerio de
Sanidad, sociedades cientificas y organizaciones de pacientes- tuvo como principal meta impulsar la
elaboracion de una politica para abordar de forma global la problematica que afecta a los mas de tres

millones de espafioles que sufren patologias de baja prevalencia.

Segun Rosa Sanchez de Vega, presidenta de FEDER, “gracias a esta estrategia, Espafia se igualara a
otros paises de la Unién Europea que ya estan poniendo en marcha medidas de accién para la lucha
contra las Enfermedades Raras, como por ejemplo Francia —pais muy avanzado en esta materia-, o Italia,
Portugal, Grecia y Dinamarca, que también han recibido un compromiso por parte de la Administraciéon

para comenzar con la elaboracién de planes de actuacion”.

De esta forma, el anuncio del nuevo Plan de Accion “abre una nueva via de esperanza para mejorar la
atencion y la calidad de vida de los afectados. Se va a incidir en el acceso a los tratamientos, en la
mejora del diagnéstico, y en el impulso a la investigacion, aspectos esenciales en el abordaje de las ER y

que actualmente no reciben la suficiente atencién por parte de la Administracién”.
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