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EDITORIAL

LA RARE DISEASES WEEK 2021.
RECOMENDACIONES PARA UN FUTURO MARCO POLITICO DE ACCION EUROPEA
SOBRE ENFERMEDADES RARAS

ANTONI MONTSERRAT MOLINER

Asesor Senior en Salud Piblica de la Comisién Europea
Vicepresidente del Comité Nacional de Enfermedades Raras de Luxemburgo
Miembro del Consejo de Administracién de ALAN-Maladies Rares Luxembourg
Miembro del Comité Cientifico de FEDER

La semana del 22 al 26 de febrero de 2021 fue el perio-
do escogido por EURORDIS (Rare Diseases Europe)
para celebrar la Rare Diseases Week (la semana de
las enfermedades raras) en el Parlamento Europeo en
Bruselas en los dias que precedian al Dia Mundial de las
Enfermedades Raras del 28 de febrero. Légicamente, la
pandemia obligd a que todos los actos programados en
Bruselas tuvieron que celebrarse de forma virtual. Algo
que, afortunadamente, no impidié una participacién
masiva desde el mundo asociativo y entre los expertos
sobre EERR en Europa ni impidié una destacada parti-
cipacién de las maximas autoridades de la Comision,
entre ellas la Comisaria de Salud Stella Kyriakides, el
Presidente del Parlamento Europeo, Antonio Sassoli,
y 19 miembros del mismo, asi como autoridades de
diversos Estados miembros de la Unién, entre ellos,
los Ministros de Sanidad de Francia y de la Republica
Checa.

Los principales objetivos de la Semana de las Enferme-
dades Raras incluian:

e La sensibilizacién sobre las enfermedades raras con
los eurodiputados y otros responsables politicos.

e Involucrar a los miembros del Parlamento Europeo
en una red de defensores parlamentarios de las
enfermedades raras y ampliar sus oportunidades de
accion.

® Empoderar a los participantes con un conocimiento a
fondo sobre la promocion de las enfermedades raras
en las instituciones en Bruselas, que también podrian
utilizar a nivel local, regional y nacional.
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e Establecer una red nacional y de la UE de personas
que puedan participar facilmente en campafias de
promocién de las EERR en Bruselas.

El hilo conductor de la Rare Diseases Week era la
presentacién de las conclusiones y recomendaciones
finales del proyecto Rare2030 que a lo largo de los
tres Ultimos afios ha trabajado de forma constante en
la evaluacion de las necesidades de los pacientes de
enfermedades raras y, en particular, sobre el marco
politico de accidn, a nivel europeo, que pueda afrontar
esas necesidades al menos en los proximos 10 afos.
Rare2030 es un proyecto puesto en marcha por EUROR-
DIS, con el apoyo del Parlamento Europeo.

La organizacion del proyecto estuvo estructurada en 8
grupos de trabajo que definieron los objetivos y recomen-
daciones en su campo (Politica y marco estratégico rela-
cionado con enfermedades raras, Recoleccién y uso de
datos, Disponibilidad y accesibilidad de medicamentos
huérfanos (OMP) y dispositivos médicos, La investigacién
bésica, clinica, traslacional y social sobre enfermedades
raras, Diagndstico, Atencién integral, social y holistica
para personas con enfermedades raras, Asociaciones de
pacientes con enfermedades raras y Acceso a la atencién
médica). El amplio marco para facilitar discusiones ha per-
mitido a méas de 250 expertos de toda Europa formular
recomendaciones para politicas de enfermedades raras
en todos los campos durante los préximos diez afios.

El proyecto Rare2030 nacié de la constatacion de que
los instrumentos con los que la Comision Europea y




el Consejo habian definido su marco de accién politi-
ca sobre enfermedades raras habian llegado al limite
de sus capacidades. La Comunicacién de la Comisién
"Enfermedades raras: un reto para Europa” adoptada
en 2008' y la Recomendacién del Consejo relativa a una
accién en el ambito de las enfermedades raras de 20092
necesitan una profunda actualizacién y una integracién
de los multiples elementos nuevos (Redes Europeas de
Referencia, registros, legislacién farmacéutica, cribado
neonatal, etc.) desarrollados durante los ultimos 13 afios.

Constituye un hecho de tremenda importancia politi-
ca que las asociaciones de pacientes, principalmente
EURORDIS, y los expertos més reconocidos de Europa,
hayan lanzado un claro llamamiento a las instituciones
europeas para un marco de accion politica sobre enfer-
medades raras. Mas aln en un momento en el que la
Unién Europea acaba de adoptar un nuevo plan de salud
publica, EU4Health, y que ese plan debe poder benefi-
ciar a los pacientes con enfermedades raras. Todo esto
ocurre ademas en un momento en el que la pandemia
de COVID-19 hace que la investigacion, la dotacion
de personal suficiente de profesionales sanitarios o la
deteccion precoz de enfermedades hayan cobrado
mayor importancia que nunca en la agenda de los Esta-
dos miembros y de la Unién Europea.

La pandemia de COVID-19 ha puesto de relieve la
vulnerabilidad de nuestros sistemas de salud y de la
comunidad de enfermedades raras. Hemos visto que,
si no podemos predecir el futuro, al menos podemos
prepararnos para él. Debemos aprender las lecciones
del pasado (y todavia del presente) para identificar las
repercusiones de la crisis en las poblaciones, ya vulnera-
bles, que padecen enfermedades raras, para remediarlas
y para aprovechar al maximo el impulso positivo que
esta crisis ha creado con respecto a la velocidad de la
estandarizacién, de la colaboracién en la investigacion
y en las acciones regulatorias.

El informe "Recomendaciones del estudio de pros-
pectiva Rare 2030: El futuro de las enfermedades raras
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comienza hoy"3, establece ocho recomendaciones
generales para el diagnéstico, el tratamiento, los datos,
la investigacion y la atencién integrada, cada una con
objetivos cuantificables a seguir.

1. Un marco politico europeo que oriente la implemen-
tacion de planes y estrategias nacionales consistentes,
monitorizados y evaluados por un érgano multilateral
periddicamente.

2. Un diagndstico més temprano, més rapido y mas
preciso de las enfermedades raras mediante un uso
mejor y méas coherente de estandares y programas
armonizados en toda Europa, nuevas tecnologias y
enfoques innovadores impulsados por las necesida-
des de los pacientes.

3. Un ecosistema sanitario altamente especializado, con
apoyo politico, financiero y técnico a nivel europeo
y nacional, que no deja a ninguna persona con una
enfermedad rara en la incertidumbre sobre su diag-
ndstico, atencidon o tratamiento.

4. Una garantia de integracién de las personas que
viven con una enfermedad rara en las sociedades y
economias mediante la implementacién de acciones
europeas y nacionales que reconozcan sus derechos
sociales.

5. Una cultura que fomente la participacion significati-
va, el compromiso y el liderazgo de las personas que
viven con una enfermedad rara tanto en el sector
publico como en el privado.

6. La investigacién de enfermedades raras se mantiene
como una prioridad - a través de la investigacion basi-
ca, clinica, traslacional y social.

7. Datos utilizados al maximo para mejorar la salud y el
bienestar de las personas que viven con una enfer-
medad rara.

8. Mejorar la disponibilidad, accesibilidad y asequibi-

1 https://ec.europa.eu/health/ph threats/non com/docs/rare com es.pdf

2 https://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:C:2009:151:0007:0010:ES:PDF
3  http://download2.eurordis.org/rare2030/Rare2030 recommendations.pdf
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lidad de los tratamientos de enfermedades raras,
mediante la captacién de inversiones, el fomento
de la innovacién y la colaboracion entre paises, para
abordar las desigualdades.

La propuesta politica concreta es que las instituciones
europeas y los Estados miembros de la UE establezcan
un nuevo marco para las enfermedades raras en forma
de una Recomendacion del Consejo sobre acciones inte-
gradas en este campo que podria ser aprobada durante
la Presidencia semestral del Consejo Europeo a cargo
de Francia, aprovechando las sinergias con las presiden-
cias anterior (Suecia) y posterior (Republica Checa). Las
recomendaciones de Rare2030 tienen como objetivo
garantizar que desde ahora hasta 2030:

® Todas las personas con una enfermedad rara conocida
sean diagnosticadas dentro de los seis meses poste-
riores a la primera consulta;

e Se desarrollen 1.000 terapias nuevas disponibles y de
3 a 5 veces mas asequibles;

e L a vulnerabilidad psicoldgica, social y econdémica de
las personas con enfermedades raras y sus familias se
reduzca en un tercio.

Las recomendaciones Rare2030 constituyen una hoja de
ruta para un nuevo marco de las enfermedades raras,
estableciendo por primera vez objetivos cuantificables.
Al igual que los Objetivos de Desarrollo Sostenible de
la ONU, estos objetivos deberian ofrecer una direccién
comun a todos los Estados miembros de la UE, facilitan-
do un cambio tangible para todos sus ciudadanos con
enfermedades raras.

Garantizar el éxito de esta propuesta de Recomendacion
en un nuevo marco presupuestario para las enfermeda-
des raras derivado del programa EU4Health requeriréd
un texto claro y especifico que establezca, entre otras,
prioridades claras. Las Redes Europeas de Referencia,
el apoyo a Orphanet, a la plataforma de registros de
Enfermedades Raras de la UE, a un marco europeo sobre
cribado neonatal, al cribado gendémico y médico perso-
nalizado, a una mejor codificacién de las enfermedades
raras, al empoderamiento de los pacientes, etc. Es decir,
una perspectiva de politica a largo plazo que no existe
en la actualidad.

El Tratado de la UE y, en particular el articulo 168, ha
reforzado la importancia de la politica sanitaria, estipu-
lando que "se garantizaré un alto nivel de proteccién de

la salud humana en la definicidén y ejecucidon de todas las
politicas y actividades comunitarias. Este objetivo debe
alcanzarse mediante el apoyo comunitario a los Estados
miembros y fomentando la cooperacién”. Sin embargo,
la responsabilidad principal de la protecciéon de la salud
y, en particular, de los sistemas sanitarios, sigue reca-
yendo en los Estados miembros. La UE tiene un papel
importante que desempenar en la mejora de la salud
publica, la prevencion y la gestion de enfermedades, la
mitigacion de las fuentes de peligro para la salud huma-
nay la armonizacién de las estrategias sanitarias entre los
Estados miembros, pero los instrumentos juridicamente
vinculantes, como los Reglamentos, no pueden utilizarse
en el caso de enfermedades raras.

Al igual que en 2008 y 2009, hoy en dia los principales
instrumentos para formular las politicas de la UE sobre
enfermedades raras son las Comunicaciones de la
Comisidén y, como instrumento prioritario, proponer al
Consejo de Ministros la adopcién de recomendaciones
en apoyo de los objetivos del articulo 168. Incluso si
estas recomendaciones son actos juridicos no vinculan-
tes y no son los instrumentos més poderosos existentes,
se han utilizado con buenos resultados en el dmbito de
la salud, como el establecimiento de un compromiso
europeo con el cribado del cancer. Otro poder inusual
es la disposicion para que los Estados miembros coordi-
nen sus propias politicas en areas demasiado sensibles
para la legislacién o fuera de su alcance, trabajando a
través de lo que se especifica en el mismo articulo 168,
péarrafo 2: “La Comisién, en estrecho contacto con los
Estados miembros puede tomar cualquier iniciativa til
para promover dicha coordinacién, en particular las que
tengan como objetivo el establecimiento de directrices
e indicadores, la organizacién del intercambio de bue-
nas préacticas y la preparacién de los elementos nece-
sarios para el seguimiento y la evaluacién periddicos”.
Este tipo de cooperacion no legislativa se ha aplicado
principalmente en el &mbito de la politica social; hasta
el momento no se ha utilizado demasiado en el area
de la salud.

Las contribuciones de Rare2030 a una Recomendacion
del Consejo y su elaboraciéon y adopcién durante las
"Presidencias semestrales favorables a las enfermedades
raras" parece ser la forma mas adecuada de proceder.

Para obtener mas informacion sobre el proyecto y reco-
mendaciones, visite www.rare2030.eu.
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POLITICAS DE FOMENTO AL DESARROLLO DE
TRATAMIENTOS DIRIGIDOS A ENFERMEDADES RARAS:
¢ES EL MOMENTO DE SU ACTUALIZACION?

FERNANDO ABDALLA, NEBOA Z0ZAYA

Departamento de Economia de la Salud, Weber

Han pasado ya 20 afos desde el prin-
cipal hito en el fomento de los tra-
tamientos dirigidos a enfermedades
raras (EERR) en Europa. El reglamento
europeo de medicamentos huérfanos
(MMHH) supuso un cambio sustancial
en la forma de reconocer e incenti-
var este tipo de farmacos dirigidos

{X

a enfermedades poco frecuentes,
equiparandose en aquel entonces a
los paises precursores en el fomento
de este tipo de tratamientos.

Desde entonces, la aproximacion de

los reguladores hacia las EERR ha cam-
biado sustancialmente, con una mayor

.
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concienciacion hacia sus particularida-
des. Ahora, ha llegado el momento de
revisar los hitos alcanzados y actualizar
los incentivos deseables para estos
medicamentos en este momento.
Para ello, a lo largo de este articulo
repasaremos las distintas politicas
puestas en marcha para incentivar
el desarrollo y acceso a los MMHH
en Europa y Espafia, analizando su
impacto, y examinaremos algunos
aspectos que podrian actualizarse de
cara a una revision futura del marco
normativo. También mostraremos los
principales avances y tendencias que
marcaran los proximos 10 afios.

El Reglamento europeo del afio 2000
SUPUSO un antes y un después en las
EERR. Desde su entrada en vigor, se
han producido importantes avances,
como un aumento de la conciencia-
cién hacia estas enfermedades, su
reconocimiento como una prioridad
sanitaria, la mejora en el diagndstico,
un incremento de la actividad cienti-
fica, un mayor interés por parte de
la industria, el desarrollo de nuevas
terapias especificas, la creacién de
una comunidad que da voz a los
pacientes y la disminucién del aisla-
miento de pacientes y familias’.

El primer paso para establecer medidas especificas
es definir qué se entiende por una enfermedad rara.
Si bien no existe una definicién Unica, la mayoria de
paises la definen en funcién de su prevalencia, con
cifras que varian en funcién del pais®.
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Australia: si afecta a menos de 2.000 habi-
tantes en el pais (ratio de 0,8/10.000)

Japoén: si afecta a menos de 50.000 habi-
tantes en el pais (ratio de 4,0/10.000)

Estados Unidos fue el primer pafs
que desarrollé una Ley especifica en
EERR, con la Orphan Drug Act de
1983, seguido de Japdn en 1993 y
Australia en 1998%3. En el afo 2000,
la Comisién Europea adoptd el
Reglamento N° 141/2000 de medica-
mentos huérfanos, que representa el
principal instrumento normativo para
el desarrollo de este tipo de farmacos.
Su objetivo era establecer un proce-
dimiento comunitario para declarar
determinados medicamentos como
MMHH, y fijar incentivos para fomen-
tar la investigacion, el desarrollo y la
comercializacion de los medicamen-
tos declarados como huérfanos*.

En este reglamento se establecia un
procedimiento en dos etapas para la
designacién y autorizacion de comer-
cializacion de los MMHH. Ademas, se
definian los criterios para considerar
un medicamento como huérfano.
También se crea entonces el Comi-
té de Medicamentos Huérfanos
(COMP), dentro de la Agencia Euro-
pea de Medicamentos (EMA), que
es el responsable de recomendar la
designacién de huérfano®.

Asi mismo, el reglamento permitia a
los MMHH beneficiarse de una exclu-
sividad de mercado en la UE durante
10 afios (0 12 si es de uso pediatrico),

asi como otras ventajas, como aseso-
ramiento cientifico especifico, a coste
reducido, asistencia administrativa
adicional para pequefias y medianas
empresas; reduccién de las tarifas de
solicitud de comercializacién; y medi-
das de apoyo a la [+D*8,

Posteriormente, para ampliar el
admbito de actuacion del reglamento
y establecer una estrategia europea
integrada en diagndstico, tratamiento
y cuidado de las personas con EERR,
se han realizado diversos esfuerzos
politicos y normativos adicionales.
Entre ellos, conviene destacar la
Comunicacién de la Comisién Euro-
pea de 2008, para dar una direccién
clara a las actividades futuras de los
Estados miembros, basada en tres
objetivos: un mayor reconocimiento
y visibilidad de las EERR, el apoyo a
las politicas destinadas a las EERR y
el desarrollo de una mayor coopera-
cidn, coordinacion y regulacién a nivel
europeo®'’. Las recomendaciones del
Consejo de la UE de 2009 también
fueron relevantes, ya que incluian la
necesidad de creacion e implemen-
tacién de planes estratégicos nacio-
nales; una definicion, codificacién e
inventario adecuados de las enfer-
medades raras; temas especificos
relacionados con la investigacion; la
sugerencia de creacién de las Redes

Europa: si afecta a menos de
5 de cada 10.000 habitantes
E EEUU: si afecta a menos de 200.000 habi-

—— tantes en el pais (ratio de 6,1/10.000)

OMS: ratio de entre 6,5y 10 por cada
10.000 personas

Reino Unido: ultra-rara si ocurre en menos
de 1.000 personas (< 1/50.000)’



Europeas de Referencia, la genera-
cién de conocimiento y evidencia a
nivel europeo; y el empoderamiento
de los pacientes'®.

Por su parte, a lo largo de las dlti-
mas dos décadas, el desarrollo de
MMHH también se ha beneficiado
indirectamente de la introduccion,
por parte de la EMA, de tres instru-
mentos ideados para facilitar el acce-
so a medicamentos considerados
como de gran interés para la salud
publica o que, por razones técnicas
o éticas, no pudieran aportar toda la
evidencia requerida en otras vias de
aprobacion. Se trata de la evaluacién
acelerada, que reduce el tiempo
de evaluacién de un farmaco en 2
meses (de 210 a 150 dias), la posi-
bilidad de autorizacién condicional,
basada en datos menos completos
de eficacia y seguridad, renovando-
se anualmente, y la autorizacién bajo
circunstancias especiales, basada en
la imposibilidad de aportar eviden-
cia completa, ya sea por cuestiones
de factibilidad o ética'™.

El esfuerzo europeo realizado en tér-
minos normativos sirvié de referencia
a los distintos Estados miembros para
llevar a cabo medidas especificas de
impulso a los MMHH'™. En nuestro
pals, pese a que no existe una legis-
lacion especifica sobre tratamientos
dirigidos a EERR, se han legislado
aspectos que les afectan particu-
larmente. El marco estratégico se
ha definido en Espafia a través de
la Estrategia Nacional en Enferme-
dades Raras del SNS, publicada en
2009, y actualizada en 2014, y que
contempla 7 areas y directrices, rela-
cionadas con informacién sobre las
EERR, prevencién y deteccién precoz,
atencién sanitaria, terapias, atencion
sociosanitaria, investigacion y forma-
cién'™. Ademas de la estrategia nacio-
nal, cinco CCAA (Andalucia, Madrid,
Extremadura, Navarra y Murcia) han

aprobado sus propios planes para
EERR, y otras cuatro (Catalufa, Pais
Vasco, Comunidad Valenciana y Cas-
tilla la Mancha) han incluido medidas
especificas para EERR en sus planes
de salud".

Por su parte, el articulo 92 del RD-le-
gislativo 1/2015, de 24 de julio, por
el que se aprueba el texto refundi-
do de la Ley 29/2006 de garantias
y uso racional de los medicamentos
y productos sanitarios, establece
que la inclusién de medicamentos
en la financiacién del SNS se posi-
bilita teniendo en cuenta diferentes
criterios, siendo uno de ellos las
necesidades especificas de ciertos
colectivos que, en este caso, podrian
ser los pacientes con EERR'®,

En relacién a la equidad, cabe desta-
car la Ley 16/2003, de cohesion y cali-
dad del SNS, que establece que las
administraciones publicas sanitarias
deben “asegurar a los ciudadanos el
derecho a la proteccién de la salud,
con el objetivo comun de garantizar la
equidad, la calidad y la participacion
social en el SNS"%. Ademas, segun
el RD-legislativo 1/2015, “las medidas
tendentes a racionalizar la prescrip-
cion y la utilizacién de medicamentos
y productos sanitarios que puedan
adoptar las CCAA no produciran dife-
rencias en las condiciones de acceso
a los medicamentos y productos sani-
tarios financiados por el SNS"®.

Asimismo, el RD 1302/2006, en el que
se definen las bases del procedimien-
to para la designacién de los Centros,
Servicios y Unidades de Referencia
(CSUR), ha beneficiado la asistencia
clinica a las EERR. Aungue no son
centros especificos para tratar estas
enfermedades, una proporcién de los
CSUR actuales estan especializados
en enfermedades poco frecuentes?'.

Por su parte, entre otras medidas para
fomentar la [+D, destacan la creaciéon
del Registro Estatal de Enfermedades
Raras, en 2015, y el Plan Estatal de
Investigacién Cientifica y Técnica de
Innovacion (2017-2020), que mencio-
na las enfermedades raras como uno
de los 10 vectores estratégicos en el
drea de |1+D%2,

En lo que respecta al acceso, cabe
sefalar que se ha reglamentado el
uso off-label de los medicamentos,
mediante el RD 1015/2009 en el
que se regula la disponibilidad de
farmacos en situaciones especiales
(aunque no especifica para EERR,
les beneficia indirectamente)?.

Los Informes de Posicionamiento
Terapéutico (IPT), introducidos en
2013, tienen como objetivo reducir
las desigualdades de acceso entre
regiones, al proporcionar un mayor
grado de coordinacién y coope-
racion®. En noviembre de 2020, el
Ministerio de Sanidad presentd un
plan de consolidacién de los IPT para
mejorar el proceso de evaluacién de
los medicamentos, mediante una
gobernanza basada en una red de
evaluacién y la aplicaciéon de herra-
mientas que mejoren la priorizacién
y seguimiento de su proceso de ela-
boracién?. Un aspecto fundamental
es la inclusion de la evaluacién eco-
némica como un input obligatorio de
los informes?”. Aunque los detalles
todavia estan pendientes de definir,
el plan contempla un nodo especifico
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de evaluacién de las terapias avanza-
das y EERR no oncolégicas.

Por otro lado, en el RD 8/2010 y RD
9/2011, en los que se adoptaron
medidas extraordinarias para la
reduccion del déficit publico y de
contribucidn a la consolidacién fiscal,
se han aplicado descuentos del 7,5%
sobre el precio de venta al pudblico
de medicamentos de uso humano
dispensados con cargo a la presta-
cién farmacéutica del SNS. En el caso
de los medicamentos huérfanos, las
deducciones contempladas han sido
de solo el 4%, como reconocimiento
de la necesidad de incentivos adicio-
nales a esta clase de farmacos®¥.

Conviene también mencionar una
medida reciente de impulso al acce-

so de MMHH, que es la resolucién
del 2 de junio de 2020 de la Direccién
General de Cartera Comun de Servi-
cios del Sistema Nacional de Salud
y Farmacia, en la que se establece
que los medicamentos catalogados
como huérfanos estdn exentos de
integrarse en el Sistema de Precios
de Referencia®. Con esta medida,
se pretende impedir problemas de
suministro o pérdida de interés por
parte de los laboratorios de comer-
cializar su medicamento en Espafia.
Los principales hitos relacionados
con las medidas de fomento al
desarrollo de medicamentos dirigi-
dos al tratamiento de las EERR se
muestran en la Figura 1.

Actualmente, nos encontramos en
un periodo de revisién del marco

europeo normativo vigente y la
puesta en marcha de nuevas inicia-
tivas especificas y genéricas, que
incidirén en las EERR. Sin embargo,
antes de girar la mirada hacia el
futuro, conviene analizar los impac-
tos de las medidas de fomento
implementadas hasta la fecha.

La regulacion europea en torno a
las EERR ha tenido un claro impacto
positivo en diversas areas relaciona-
das con estas patologias (Figura 2).
En primer lugar, se ha producido un
sustancial aumento en el nimero de
farmacos dirigidos a tratarlas. Entre
2000 y 2020, la EMA aprobé 2.382
designaciones huérfanas para 557
EERR distintas (Figura 3). La Comi-
sién Europea estima que hasta un

FIGURA 1. PRINCIPALES HITOS EN LAS POLITICAS DE APOYO A LAS EERR EN EUROPA Y EN ESPANA
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18% del total de MMHH aproba-
dos hasta la fecha son un beneficio
directo del Reglamento de 2000,
y que los demés medicamentos
hubieran sido aprobados igualmen-
te en ausencia del reglamento’03%-35,

En segundo lugar, se han aprobado
terapias para enfermedades que
carecian de tratamiento previo, ade-
mas de reducciones en los tiempos
de acceso a los farmacos. El 28% de
los medicamentos aprobados entre
2000y 2017 se dirigian a patologias
sin alternativas de tratamiento. Se
estima que el reglamento ha ser-
vido para acortar los tiempos de
acceso al mercado europeo, en
media, en 9 meses'®.

En tercer lugar, el reglamento ha
beneficiado a 6,3 millones de pacien-
tes (un 18% del total de pacientes
con EERR en la UE), generando unas

FIGURA 2. IMPACTO DE LAS MEDIDAS DE FOMENTO DE LOS MEBICAMENTOS DIRIGIDOS A EERR

ganancias totales de afios de vida
ajustados por calidad (AVAC) esti-
mados en entre 210 y 440 mil, a un
coste estimado de entre 20 y 25 mil
millones de euros para los sistemas
sanitarios europeos, lo que sugiere
un ratio coste-efectividad incremen-
tal de las medidas de entre 45.000 y
119.000 euros/AVAC™.

En cuarto lugar, en términos de esti-
mulo a la I+D (uno de los objetivos
del reglamento europeo), hubo
una notable evolucién en el presu-
puesto asignado por los Programas
Marco y Horizonte 2020 a la inves-
tigacién en enfermedades raras.
Entre 1998 y 2019, mas de 350 pro-
yectos europeos de investigacion e
innovacién para EERR recibieron un
total de 1.700 millones de euros de
financiacién publica: un promedio
de 37 millones de euros anuales
en el periodo 1998-2006 y de 116

ARTICULO EN PROFUNDIDAD -

millones en el periodo 2007-2019,
lo que demuestra un aumento de
los incentivos aplicados a partir del
afio 20077°.

Como beneficios adicionales de |a
implementacién del reglamento
europeo, conviene destacar que
contribuyé a la creacion de 220
pequefias y medianas empresas
(PYME), responsables del desa-
rrollo de la mitad de los MMHH
aprobados en la regién, ademés
de haber incentivado la actividad
investigadora, con beneficios fisca-
les estimados en 1.100 millones de
euros entre 2000y 2017, y una pro-
teccién adicional de mercado real
de 3,4 afos, lo que ha ayudado a
aumentar en un 73% la rentabilidad
de los fdrmacos autorizados'03.

Finalmente, las politicas europeas
en torno a las EERR también tuvie-
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FIGURA 3. DESIGNACIONES HUERFANAS Y MMHH APROBADOS POR PARTE DE LA EMA, EN TERMINOS ACUMULADOS, 2000-2020
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ron un impacto a nivel asistencial.
En 2017, se crearon las Redes Euro-
peas de Referencia, que comenza-
ron englobando 24 redes teméticas
(17 de ellas con contribucién espa-
fiola) y la participacién de 300 hos-
pitales y 900 centros asistenciales
de 26 paises, permitiendo el acce-
so de los profesionales sanitarios
al conocimiento teérico y practico
consolidado sobre EERRY.

Por otra parte, los procedimien-
tos de la EMA dirigidos a facilitar
el acceso a ciertos medicamen-
tos también han demostrado un
impacto indirecto (ya que no iban
dirigidos especificamente a las
EERR) positivo en la disponibili-
dad de farmacos para tratar las
EERR. Se estima que un 17% de los
medicamentos autorizados como
huérfanos han utilizado el meca-
nismo de aprobacién condicional,
y que el 11% han sido aprobados
bajo circunstancias excepciona-
les. Por su parte, un 17% han sido
autorizados mediante un proceso
de autorizacidn acelerada, que es
independiente de los procesos
mencionados anteriormente®.
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Las politicas europeas también han
tenido efectos positivos en Espafia,
pese a que todavia hay camino por
recorrer para mejorar las condicio-
nes de financiacién y acceso a los
medicamentos dirigidos a tratar
las enfermedades poco frecuentes.
Nuestro pais ocupa posiciones
intermedias en Europa en cuan-
to al grado y tiempo de acceso a
los MMHH, habiendo financiado
aproximadamente la mitad de
los medicamentos autorizados en
Europa, mientras que Alemania
financié un 93%, Francia un 81% e
Italia un 59%3%. En relacién a tiem-
pos de acceso, Espafia presenta
una mediana de tiempo de 486 dias
para acceder a los medicamentos
aprobados, mientras que en Ale-
mania el proceso de reembolso es
automatico, y en otros paises, como
Dinamarca, Austria o Italia, el tiem-
po oscila entre 109 y 308 dias¥.

En términos asistenciales, los CSUR
representan un considerable hito
en la atencién de las personas con
EERR. Funcionan como un impor-
tante apoyo para la confirmacién
diagnéstica y la definicién de las
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estrategias terapéuticas y de segui-
miento, y también como referentes
para las unidades clinicas que habi-
tualmente atienden al colectivo de
personas con enfermedades poco
frecuentes. En Espana existen 281
CSUR vinculados a més de 70 pato-
logias diferentes (muchas de ellas,
EERR), repartidos en 13 de las 17
CCAA del territorio nacional?'.

Por su parte, se ha producido un
sustancial aumento en el gasto
farmacéutico destinado a MMHH.
Mientras que en el afio 2000, la
proporcién del gasto farmacéutico
destinado a MMHH era casi nula, en
2017 era del 6%%.

Asimismo, la actividad investigadora
en Espafia también se ha beneficia-
do del impulso generado por la nor-
mativa europea y nacional. Actual-
mente, en Espafia hay en marcha
cerca de 700 ensayos de potenciales
medicamentos dirigidos a EERR (un
20% del total de ensayos), un 88%
méas que hace 10 afios. Para llevar a
cabo estos proyectos de investiga-
cién relacionados con 2.000 EERR,
los més de 120 centros investigado-
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res disponen de unos 95 millones de
euros anuales®#,

Pese a los positivos resultados expe-
rimentados, el contexto en el que
vivimos actualmente es diferente
al que existia hace una o dos déca-
das. Hay una serie de tendencias
que marcaran las politicas futuras,
a las que se suman los efectos de
la pandemia mundial causada por
el COVID-19 sobre la economiay la
sociedad, que esté provocando que
tengamos que replantearnos nues-
tra forma de vivir, relacionarnos,
trabajar y articular nuestro sistema
sanitario.

Pese al impacto positivo de los
marcos normativos en Europa y
Espana, sigue habiendo importantes
necesidades no cubiertas para los
35 millones de afectados por EERR
en Europa, de los cuales 3 millones
viven en Espafia. Se estima que el
95% carece de un tratamiento espe-
cifico para su enfermedad. El 70%
de las EERR debutan en la infanciay
alrededor de 3 de cada 10 de estos
nifios mueren antes de cumplir los 5
afios. Ademas, el objetivo de asegu-
rar un acceso igualitario a los pacien-
tes europeos, solo se ha logrado
parcialmente, dada la elevada varia-
bilidad en cuanto a disponibilidad y
acceso a los tratamientos'®%2,

En este contexto, ya se apuntan
algunas lineas de actualizacién
del marco normativo vigente en
Europa para las EERR. Por un
lado, pese a que, desde el punto
de vista comercial, el mercado
de MMHH es maés atractivo que
en el afio 2000, la mayoria de los
medicamentos designados como
huérfanos no desembocan final-

mente en una autorizaciéon de
comercializacion'. En Europa, solo
el 5-6% de los designados como
huérfanos reciben la autorizacion
de comercializacién, frente al 15%
en Estados Unidos y 65% en Japon.
Una de las principales razones
esgrimidas estéa relacionada con
los criterios y procedimientos para
la otorgacion de una designacién
y, posteriormente, una autoriza-
cién. Algunos expertos afiaden
que la necesidad de evidenciar un
beneficio significativo, y el proceso
centralizado en dos fases podrian
también ser razones para explicar
esta situacion®.

Por otro lado, aunque la exclusi-
vidad de mercado haya ayudado
a aumentar la rentabilidad de los
MMHH, para el 14% de ellos, la
exclusividad de 10 afios podria
haber aportado una compensa-
cion excesiva, ya que tuvieron
unas ventas anuales de mas de
100 millones de euros en Europa,
y no hubieran necesitado una
década de monopolio para ser
rentables, excepto en aquellos
casos en los que los costes de
[+D fueran mucho mas altos que
los estimados para el desarrollo
de un MMHH. Por lo tanto, segin
algunos autores, la exclusividad
de mercado no esta justificada
para todos los MMHHT™.

"

Conviene destacar también que la
propia Comisidn Europea se cues-
tiona si el actual criterio de preva-
lencia de las EERR (de 5 de cada
10.000 personas) sigue siendo por
si solo la forma mas adecuada de
definir una enfermedad rara y
otorgar los beneficios asociados a
un MMHH, si existe la necesidad
de adopcién de nuevos métodos
de célculo para la prevalencia, o
incluso si deberia definirse un cri-
terio distinto basado en nimeros
absolutos de pacientes’. Segun
algunos expertos, reducir el
umbral establecido para el crite-
rio de prevalencia conllevaria una
reduccién en el nimero de MMHH
designados®.

La Comision también reconoce que
se podrian simplificar y racionali-
zar en mayor medida los procesos
internos, incluyendo la existencia de
diferentes comités especificos den-
tro de la EMA, para evitar el riesgo
de incoherencias y retrasos. Asi mis-
mo, se cuestiona si algunos proce-
dimientos actuales generan cargas
administrativas excesivas y deberian
por tanto ser reevaluados, poniendo
como ejemplo la obligacién de los
solicitantes de presentar un informe
anual sobre la designacién como
medicamento huérfano a la EMA™.

En el debate sobre una posible refor-
ma del reglamento vigente coexis-
ten, por un lado, los que defienden
que los cambios deben orientarse a
limitar los actuales incentivos, ale-
gando que generan una sobre-com-
pensacién vy, por otro lado, los que
creen que la reduccién de estos
estimulos afectaria negativamente
al desarrollo de MMHH, al disminuir
su atractivo comercial, perjudicando
como consecuencia a los pacientes,
que ya sufren problemas de acceso
y falta de tratamientos*.
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En definitiva, aunque se haya
cumplido el principal objetivo del
reglamento europeo (aumentar el
numero de fdrmacos para pacien-
tes con enfermedades raras), las
expectativas puestas en el alcance
de las politicas han seguido intensi-
ficandose. Otorgar una autorizacién
de comercializacién no significa
necesariamente que el farmaco
esté disponible, o sea asequible,
para todos los Estados miembros,
y de manera equitativa. Ademés, en
algunas areas se observa una acu-
mulacién de productos, mientras
que en otras la |+D es casi inexis-
tente. Por lo tanto, las tendencias
cientificas, el mercado y las expec-
tativas de rentabilidad siguen mar-
cando las decisiones de inversioén'.

En Espafia, todavia existen algunas
barreras, sobre todo en lo que se
refiere a la financiacion y acceso a
los MMHH. En concreto, del total
de medicamentos aprobados por la
EMA en 2020, casi la mitad de ellos
siguen pendientes de precio y finan-
ciacién en nuestro pais. Ademas, en
2020, Espania financié un 45% menos
de medicamentos huérfanos que en
2019%.

Asi mismo, dado que, una vez deci-
dido el precio y reembolso de un
farmaco a nivel nacional, se proce-
de a la introduccién de los mismos
en las carteras de prestaciones de
las CCAA, en la practica a menudo
se producen diferencias de acceso
a nivel autondmico. Los distintos
criterios y esquemas regionales de
acceso se traducen en inequidades,
por lo que se han planteado como
posibles soluciones homogenei-
zar los criterios contemplados o
contar con un fondo especifico a
nivel nacional destinado a finan-
ciar MMHH, si bien tampoco estén
exentos de limitaciones®.
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Entre otras lagunas existentes
destacan la ausencia de dotacién
presupuestaria y de indicadores de
seguimiento para cada una de las
directrices de la Estrategia Nacio-
nal de EERR, por lo que resulta
complicado conocer el nimero de
pacientes con una determinada
enfermedad. Ademas, desde el
punto de vista asistencial, no exis-
ten protocolos de derivacién de
pacientes en los CSUR, y se cuestio-
na la sostenibilidad de los mismos,
especialmente tras el abandono del
fondo de cohesién sanitaria®.

A todo ello, se aniade la necesidad
de considerar las distintas ten-
dencias observadas en los uGltimos
afos, y que marcaran el futuro de
las politicas para el desarrollo de
tratamientos dirigidos a las enfer-
medades raras. Estas tendencias,
de caréacter politico, econdmico,
tecnoldgico y socio-cultural, se
detallan en la Figura 4.

No podemos olvidarnos del impac-
to de la pandemia causada por
el COVID-19 en las vidas de los
pacientes con EERR, y no solo en
el momento actual, sino también a
futuro. Segun EURORDIS, un 84%
de los pacientes con EERR habian
reportado alguna interrupcién
en la atencidn sanitaria recibida
durante la pandemia, un 70% sufrid
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restricciones a consultas médicas,
dos tercios experimentaron demo-
ras en el diagnédstico, y méas de la
mitad tuvo problemas de acceso a
sus tratamientos médicos®.

A estas dificultades se afade el
potencial impacto negativo sobre
la investigacién. La crisis causada
por el COVID-19 ha obligado al sis-
tema a centrarse en la contencion
y manejo de la pandemia. Seguin
el Barbmetro newsRare, de mayo
de 2020, el drea de 1+D en EERR se
habria visto afectada en el corto y
largo plazo, sobre todo en lo que
respecta a la realizacién de nuevos
proyectos de investigacién, mien-
tras que el efecto parece ser menor
para los proyectos en marcha®2.

El COVID-19 ha generado la nece-
sidad de reorganizacién del siste-
ma sanitario y del flujo de pacien-
tes. Las limitaciones en el acceso
a diagnodstico, tratamiento y apoyo
psicoldgico podréan, en un futuro,
resultar en una acumulacion de las
actividades relacionadas con el cui-
dado de los pacientes, un aumento
en los tiempos de diagndstico, con
un potencial empeoramiento del
estado de salud fisica y mental®.
Las lecciones de la actual pande-
mia pueden servir como base para
asegurar una atencién adecuada a
los pacientes con EERR en el caso
de una crisis similar en el futuro.
Entre algunos de los principales
puntos a considerar, figuran el
desarrollo de protocolos, la comu-
nicacién y la definicién de las EERR
como una prioridad de atencidn
(Figura 5)%.

Cualquier futura respuesta a los
retos identificados en relaciéon al
marco normativo establecido en
los ultimos 20 anos debe lograr,



FIGURA 4. TENDENCIAS GLOBALES CON IMPACTO EN LAS ENFERMEDADES RARAS

Surgimiento de nuevas tecnologias y
terapias avanzadas

Mayor potencial para grandes conjuntos
de datos estandarizados, interoperables y
el uso de inteligencia artificial

Surgimiento de nuevos modelos
de atencion sanitaria

Aumento de la investigacion orientada a
la innovacion, basada en las necesidades
no cubiertas y dirigidas por el paciente

Fuente: Kole (2020)*°

Empoderamiento de los pacientes y
evolucion del movimiento
asociativo

Presiones sobre los
presupuestos sanitarios

Facilitacion de la atencion sanitaria a través
de instrumentos relacionados con la salud
digital (tele consultas, telemedicina, etc.)

Mayor inequidad en el acceso a los
tratamientos y a la atencién
sanitaria

Aumento de las redes paneuropeas con
multiples partes interesadas en mejorar
la atencion a las personas con EERR

Cambio demografico

por un lado, un equilibrio entre los
incentivos a la innovacion y, por
otro lado, la disponibilidad y el
acceso de los pacientes con enfer-
medades raras a los tratamientos
innovadores. Estos aspectos estan
estrechamente vinculados con los
objetivos clave de la Estrategia
Farmacéutica Europea y de las

recomendaciones de politicas
para enfermedades raras para los
proximos 10 afios del proyecto
Rare2030.

El proyecto Rare2030 ha propuesto
recientemente ocho recomenda-
ciones de politicas para enferme-
dades raras, con el objetivo de

guiar y servir de referencia a una
nueva generacién de planes y
estrategias nacionales y europeas
durante los préximos 10 afios®.
El proyecto, iniciado por el Par-
lamento Europeo, liderado por
EURORDIS y cofinanciado por el
Programa de Acciones Preparato-
rias y Proyecto Piloto de la Comi-

FIGURA 5. PUNTOS ORGANIZATIVOS A CONSIDERAR PARA ASEGURAR A LOS PACIENTES CON EERR UNA ATENCION APROPIADA EN CASO DE

NUEVAS EMERGENCIAS SANITARIAS

Adoptar
protocolos
atencion
sanitaria

Evaluar el Adoptar
impacto planes de

del emergencia
Covid-19

Implementar Asegurar la
de plataformas disponibilidad
de salud de
digital tratamientos

Material
comunicativo
sobre el
impacto de la
emergencia
sanitaria

Garantizar los
servicios de
atencion
transfronteriza
dedicados a
EERR

Definicion de
los servicios
sociales
esenciales

Fuente: Talarico (2020)*
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FIGURA 6. RECOMENDACIONES DE RARE2030 PARA EERR EN LOS PROXIMOS 10 ANOS

RECOMENDACION PRINCIPALES PUNTOS

Planes y estrategias con
vision a largo plazo,
integrados, a nivel
europeo y nacional

B Priorizacion de las EERR

B Acciones coordinadas a nivel europeo y
nacional

m Vision a largo plazo

Diagndstico mas
temprano, rapido y preciso

® Diagnostico tras 6 meses de la consulta
médica

B Acceso a tecnologias, mejores practicas y
programas eficaces de diagndstico

B | as personas no diagnosticadas
entrardn en un proceso de investigacion
coordinado a nivel europeo y mundial

Acceso a atenciéon médica
de alta calidad

B Atencion médica de calidad

B Tan cerca de casa como sea posible, con
posibilidad de atencién transfronteriza
fisica o remota

Atencion integrada y
centrada en la persona

B Reducir en un tercio el nivel de
vulnerabilidad psicoldgica, social y
econdmica de las personas con una
enfermedad rara y sus familias

Sociedad / Asociacion
(Partnerships) con los
pacientes

B Ecosistema que fomente las asociaciones
de pacientes

B Espiritu de co-creacién

B Empoderamiento

Investigacién y desarrollo
innovadores y basados
en las necesidades no
cubiertas

® Desarrollo mas rapido y un uso mas
seguro de las innovaciones de salud

B Mejor organizacion y gestion de la
atencién y apoyo holistico

Optimizacion de datos
para el paciente y en
beneficio social

m Correcta codificacion y nomenclatura de
las EERR

® Datos localizables, accesibles,
interoperables y reutilizables

B Datos integrados a nivel nacional y
europeo (cuando sea posible, mundial)

Tratamientos disponibles,
accesibles y asequibles

B Medicamentos seguros, efectivos y
asequibles

B Europa, lider mundial en el desarrollo de
terapias para EERR

B Mil nuevos medicamentos disponibles
hasta 2030

B Terapias entre 3 y 5 veces mas asequibles
que los tratamientos disponibles
actualmente

Fuente: Talarico (2020)*

sién Europea, fue llevado a cabo
durante los 3 Ultimos afos en base
al conocimiento de un grupo multi-
disciplinar de mas de 200 expertos
y miles de pacientes con enferme-
dades raras®.

Las recomendaciones de Rare2030

incluyen, entre otros aspectos, una
mejor coordinacion a nivel euro-

newsRARE

peo, mayor precision y reduccion
en los tiempos de diagnédstico, un
mayor nimero de terapias (més
farmacos), con mayor acceso (mas
farmacos financiados) y asequi-
bilidad (menores precios), y una
atencion equitativa que incluya la
atencion transfronteriza y virtual,
la reduccién de la vulnerabilidad
psicoldgica, social y econémica,
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una I+D guiada por las necesi-
dades no cubiertas, y una mejor
integracion y disponibilidad de
datos (Figura 6).

La necesidad de mejorar la aten-
cién a las personas con EERR tiene
una aceptacién politica cada vez
mayor en Espafia, y han sido varias
las iniciativas puestas en marcha
por el Congreso de los Diputados
y en el Senado. En la VIl Legis-
latura se cred una ponencia de
estudio para analizar la especial
situacion de los pacientes con
enfermedades raras. A lo largo
de 2020 y 2021, distintos grupos
parlamentarios han presentado
propuestas que abogan por revi-
sar la actual Estrategia Nacional
de Enfermedades Raras, integrar
las EERR en la planificacién de la
cobertura universal, priorizar la
investigacién basada en necesida-
des no cubiertas, mejorar el diag-
néstico, potenciar la integracién y
utilizacién de datos, impulsar la red
de CSUR, crear plataformas mixtas
entre gobierno y asociaciones de
pacientes, instaurar un programa
de ayudas sociales, o apoyar a los
cuidadores de las personas con
EERR>-41.

Estas propuestas estan alineadas
con las recomendaciones de algu-
nos think tanks, que sugieren tam-
bién otras medidas, como la dota-
cidén presupuestaria de cada linea
de actuacién relacionada con la
Estrategia Nacional; la unificacion
de criterios de cribado neonatal a
nivel nacional; la puesta en mar-
cha de un protocolo de derivacién
desde el comienzo del proceso
de diagnéstico del paciente; el
impulso a la implementacién de
herramientas que faciliten el acce-
so, como los acuerdos de riesgo
compartido, o la modalidad ale-
mana de acceso inmediato de un



La Comision Europea adoptd en noviembre de 2020
la Estrategia Farmacéutica Europea, con el fin de
asegurar a los pacientes el acceso a medicamentos
seguros, eficaces y de alta calidad, fomentando al mis-
mo tiempo la competitividad global del sector, como
pilar de la economia europea. La Estrategia propone 4
objetivos, que incluyen garantizar el acceso a medica-
mentos asequibles, apoyar la competitividad, mejorar
los mecanismos de respuesta ante crisis y garantizar
una fuerte voz de la UE en el mundo®.

El plan incluye varias acciones prioritarias, tanto
legislativas como no legislativas, que se centrarén
en los productos farmacéuticos. La estrategia abo-
ga por la necesidad de romper silos, para que las
distintas autoridades publicas responsables de la
autorizacién, evaluacidn, provisién y financiacion
trabajen juntas.

Ademés, apuesta por aprovechar el potencial de
las nuevas tecnologias y la digitalizacion, para lo

que es clave un acceso seguro y eficiente a los
datos sanitarios. Para ello, la Comisién propondra
un espacio europeo de datos sanitarios y esta-
blecerad una infraestructura de acceso a los datos
interoperable, que mejoraréa el intercambio, el
acceso y el andlisis transfronterizo de datos sani-
tarios en la UE.

En la Estrategia se menciona que se ha iniciado
un proceso de reflexién sobre cémo adaptar de la
mejor manera el sistema de incentivos proporcio-
nado por el marco de productos farmacéuticos de
la UE para estimular la innovacion en areas donde
hay necesidades médicas no cubiertas (por ejem-
plo, enfermedades neurodegenerativas y raras y
cénceres infantiles). De acuerdo con los principios
de una mejor regulacién, las conclusiones del estu-
dio sobre incentivos farmacéuticos y la evaluacion
de la legislacién en materia de medicamentos para
enfermedades raras determinaran cualquier revision
futura, prevista para el afio 2022%,

farmaco al SNS tras su aprobacion
en Europa, con una revision anual
posterior®.

Para tratar de adaptar las politicas
al futuro, conviene adelantarse a
las novedades que vendran. En
este sentido, cabe destacar la
iniciativa del Horizon Scanning
del Grupo de Trabajo de Enfer-
medades Raras y Medicamen-
tos Huérfanos de la Sociedad
Espafiola de Farmacia Hospita-
laria (OrPhar-SEFH), que permite
conocer los medicamentos huér-
fanos (no oncoldgicos) y las nue-
vas indicaciones de MMHH que
podrian introducirse en Espafa
en los proximos afos, al estar en
fase de evaluacién por parte de la
EMA o estar ya autorizados por la
Comisién Europea, pero todavia

pendientes de comercializacién
en Espafa®.

Segun este informe, la EMA esté
evaluando un total de 35 MMHH
a través de su programa de medi-
camentos prioritarios (PRIME, por
sus siglas en inglés), de los cuales
18 son terapias avanzadas. El area
terapéutica con mayor cobertura
en PRIME es el de hematologia y
hemostasia (37% del total), seguido
de endocrinologia-ginecologia-fer-
tilidad-metabolismo, neurologia y
oftalmologia, con 3 medicamentos
(9%) cada una®’. Ademéas, 19 MMHH
estédn en fase de evaluacion por
parte del COMP, siendo el 21% del
dmbito de la neurologia, seguida
de endocrinologia-ginecologia-fer-
tilidad-metabolismo (11%), hema-
tologia y hemostasia (11%) y gas-

15

troenterologia-hepatologia (11%)%.
Por su parte, 26 MMHH y 4 nuevas
indicaciones de MMHH aprobados
por la Comisién Europea estan
pendientes de comercializacién en
Espafia®.

En conclusion, el campo de las
politicas de fomento de las EERR
ha experimentado enormes avan-
ces en las Ultimas décadas, pero
siguen existiendo considerables
necesidades no cubiertas, cuya
resolucién es especialmente
acuciante en el actual contexto
de pandemia, globalizacién y
digitalizacién. La actualizacién de
las politicas vigentes supone un
reto compartido que es necesario
abordar con premura de la mejor
manera posible para conciliar
innovacién y acceso.
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BAROMETRO

POLITICAS PARA EL DESARROLLO DE
TRATAMIENTOS DIRIGIDOS
A ENFERMEDADES RARAS

Consejo de redaccién de newsRARE

El objetivo de este Barémetro es
conocer la opinidn de los distintos
agentes del sistema sanitario res-
pecto a las politicas de incentivo
al desarrollo de tratamientos para
enfermedades raras. Con este fin, el
Consejo de redaccion de newsRA-
RE disefié una encuesta electrénica
ad hoc, que fue enviada a una base
de datos de personas relacionadas
con las enfermedades raras (EERR).
El cuestionario estuvo disponible
del 18 de marzo hasta el 10 de abril.

Un total de 56 personas comple-
taron el Barémetro, de las cuales
17 (30%) eran personal clinico y de
enfermeria, 16 (29%) profesionales
relacionados con actividades de
gestion, administracion publica
y farmacia hospitalaria, 7 (12,5%)
miembros de la industria farma-
céutica, 7 (12,5%) pacientes o
asociaciones de pacientes, 6 (11%)
académicos o consultores, y 3 (5%)
provenian de otros dmbitos.

Se analizaron aspectos como el
impacto de la implementacién del
Reglamento europeo N° 141/2000
de medicamentos huérfanos, asi
como su visién acerca de cudles
deben ser los principales objetivos
y mecanismos de politicas de incen-
tivo dirigidas a los medicamentos
huérfanos (MMHH). Adem3s, se

Academia y consultoria

~~~~~~~~~~

_____

1%

“12,5%

Industria farmacéutica

Pacientes y
asociaciones

.......

-

-
-

o) Clinico y enfermeria

Gestién, administracion
publica y farmacia
hospitalaria

evaluaron aspectos a tener en cuen-
ta a la hora de elaborar politicas de
cara a futuro.

IMPACTO DE LA IMPLEMENTA-
CION DEL REGLAMENTO EURO-
PEO DE 2000

El 61% de los encuestados estan
de acuerdo o muy de acuerdo con
la afirmacién de que las politicas
de incentivo promovidas por el
reglamento europeo supusieron
un aumento en el nivel de investiga-
cién y desarrollo en medicamentos
dirigidos a las EERR en los dltimos
20 afios.
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Los mas convencidos de su impac-
to parecen ser los miembros de la
industria farmacéutica (86% estan
de acuerdo o muy de acuerdo),
seguidos de los gestores / farma-
céuticos hospitalarios (75%) y de los
académicos / consultores (67%).

Para los clinicos y enfermeria, el
grado de acuerdo con la afirmacién
es menor, ya que solo el 18% alega
estar totalmente de acuerdo, y el
23% dice estar algo en desacuerdo.
Los menos optimistas pertenecen al
grupo “otros”, donde en promedio
solo el 33% esta de acuerdo con la
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afirmacién y donde un miembro
dice estar totalmente en desacuer-
do (Figura 1).

Para los encuestados, los principa-
les beneficios del reglamento estéan
relacionados con las ganancias en
calidad de vida producidas y con

En general, pese al consenso en
relacién a la percepcion de los
encuestados sobre los resultados
mas importantes del reglamento
europeo, también se observaron
algunas opiniones divergentes, que
cabe resaltar. Para los pacientes, las
medidas relacionadas con la inves-

no otorgd ningun voto en lo que
concierne al resultado relacionado
con la reduccién de 9 meses en el
tiempo de acceso a los medicamen-
tos huérfanos.

OBJETIVOS DESEABLES
Para casi la mitad de los encuesta-

FIGURA 1. GRADO DE ACUERDO CON LA AFIRMACION DE QUE LA IMPLEMENTACION DEL REGLAMENTO EUROPEO DE 2000 HA SUPUESTO UN
AUMENTO EN EL NIVEL DE I+D EN MEDICAMENTOS DIRIGIDOS A EERR EN LOS ULTIMOS 20 ANOS (%)

Industria farmaceutica

Gestion y farmacia hospitalaria

Academia y consultoria

De acuerdo / Muy de acuerdo

Pacientes y asociaciones de pacientes -
Clinico y enfermeria .

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

M Totalmente en desacuerdo M En desacuerdo
De acuerdo

la introducciéon de medicamentos
huérfanos para enfermedades sin
tratamiento previo. Cuando se les
preguntaba por la importancia de
los impactos de la normativa especi-
fica, en base a los resultados de una
evaluacién reciente realizadas por la
Comisién Europea, el resultado con-
siderado como el mas importante,
con el 31% de los votos, ha sido el
relativo a los afios vida ajustados
por calidad (AVAC) ganados. En
concreto, se estima que 6,3 millones
de pacientes con EERR en Europa
han obtenido ganancias de calidad
de vida estimadas en entre 210 y
440 mil AVAC. Seguidamente, con
el 23% de los votos, se considera la
autorizacion de comercializacion de
182 MMHH, de los cuales, un 28%
se refieren a patologias sin ninguna
alternativa de tratamiento (Figura 2).

newsRARE

Totalmente de acuerdo

tigacion y la creacién de empresas
para llevarlas a cabo tuvieron mayor
peso relativo que para los demas
grupos, ya que cada una de estas
medidas (3% y 5% de la Figura 2)
obtuvieron un 22% de los votos de
este grupo, y ocuparon la segunda
posiciéon de importancia bajo su
criterio. En contrapartida, el grupo
de pacientes y sus representantes

Para casi la mitad de los
encuestados, el objetivo
principal de las politicas deberia
ser reducir el nimero de EERR
sin tratamiento disponible
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Algo en desacuerdo
NS/NC

%) O)
86 7
75 16
67 6
61 56
57 7
41 17
33 3

Algo de Acuerdo

dos, el objetivo principal a ser per-
seguido por las politicas de desa-
rrollo de tratamientos dirigidos a
enfermedades raras es el de reducir
el nimero de EERR sin tratamien-
to disponible. Este objetivo figura
como el principal en la opinién de
cuatro de los seis grupos encuesta-
dos: gestion/farmacia hospitalaria
(63%), industria farmacéutica (43%),
pacientes/asociaciones de pacien-
tes (43%) y clinicos/enfermeria (40%)
(Figura 3).

Para dos tercios de los académicos/
consultores y de los miembros del
subgrupo otros, el principal obje-
tivo a ser perseguido deberia ser
el de aumentar el nivel de investi-
gacién y desarrollo en EERR. Este
deberia ser, en la opinidn de un ter-
cio de los gestores y farmacéuticos



FIGURA 2. RESULTADOS MAS IMPORTANTES DEL REGLAMENTO EURGPEO (% DE VOTOS)
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FIGURA 3. OBJETIVOS PRINCIPALES DE LOS INGENTIVOS DIRIGIDOS A MMHH
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con EERR en Europa han
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comercializacion de
182 medicamentos
huérfanos (un 28% de
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hospitalarios, el segundo principal
objetivo de la politica al desarrollo
de MMHH.

Para los pacientes y sus represen-
tantes (43%) y para la industria
farmacéutica (29%), el segundo
principal objetivo radica en acelerar
el acceso a los medicamentos huér-

newsRARE

fanos. Los clinicos y enfermeria dan
el mismo peso a dos potenciales
objetivos secundarios: aumentar
el nivel de investigacion y acelerar
el acceso a los medicamentos. En
general, la mayoria da poca impor-
tancia a aumentar el nimero de
farmacos disponibles para tratar
los EERR, como objetivo principal.
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Acelerar el 20% Aumentar el 5%
acceso a los numero de
medicamentos farmacos en
huérfanos EERR
[ | 6% 0%
HEN 29% ] 14%
HEEEI 43% || 14%
HEE 30% 0%
0% 0%
0% HENEI 33%

MECANISMOS MAS EFICACES

La normativa europea introdujo
distintos incentivos. De manera
general, los dos mecanismos con-
siderados mas eficaces por los
encuestados para incentivar los
MMHH son el procedimiento de
aprobacién centralizada en toda
la UE (con un 41% de los votos) y
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FIGURA 4. PRINCIPALES MECANISMOS DE INCENTIVO AL DESARROLLO DE MMHH
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M Procedimiento de aprobacion centralizada en toda la UE

las subvenciones de 1.700 millones
de euros para la investigacién y
desarrollo de MMHH (con la misma
proporcién de votos, 41%).

Cabe sefialar que existen diferen-
cias importantes, sobre todo en la
opinién de la industria farmacéuti-
ca en comparacion con la de otros
grupos. Para el 71% de los miem-
bros de la industria consultados, el
principal mecanismo de apoyo a los
MMHH como medida de incentivo
ha sido la exclusividad de mercado
que permitia la normativa (Flgura 4).

PRINCIPALES ASPECTOS A CON-
SIDERAR EN LA ELABORACION
DE POLITICAS FUTURAS

Los tres aspectos mas importantes
que se deberian considerar, en la
opinién de los encuestados, a la
hora de elaborar futuras politicas
para enfermedades raras se rela-
cionan con la reduccién del tiem-
po de diagndstico (8,98 sobre 10),
el fomento de la investigacion y

newsRARE

desarrollo en base a las necesida-
des no cubiertas (8,86) y la atencién
integrada y centrada en el paciente
(también con 8,86/10).

Para la elaboracion de
politicas de cara a futuro,
los tres principales elementos
a considerar son la reduccion
del tiempo de diagndstico, el
fomento de I+D y una atenciéon
integrada y centrada en el
paciente

Los tres aspectos relativamente
menos relevantes son la aplicacién
de un tratamiento diferencial en
materia de evaluacién econémica
(6,96/10), el aumento en el nimero
de nuevos medicamentos huérfa-
nos disponibles (8,11) y la reduccién
de la vulnerabilidad econémica de
las personas con EERR (8,13).
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Por su parte, el elemento con mayor
divergencia de opiniones ha sido
el relacionado con el tratamiento
diferencial de los aspectos de la
evaluacién econémica. Para los
pacientes y los miembros de la
industria farmacéutica, este es un
elemento de alta importancia (8,57
y 8,29, respectivamente), mientras
que, para los demas grupos, es un
elemento de importancia media o
baja (oscilando entre puntuaciones
de 5,50 de los académicos y con-
sultores y 7,13 de los gestores / far-
macéuticos hospitalarios) (Figura 5).

Hubo también divergencia en
relacion al elemento considerado
como “Top 1". Para el grupo ges-
tién/farmacia hospitalaria y para los
pacientes, el elemento mas impor-
tante coincide con el total, y es la
reduccion del tiempo de diagnds-
tico (10/10 para los pacientes y 8,88
para los gestores/farmacéuticos).
Para los clinicos y enfermeria, la
atencién integrada y centrada en
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FIGURA 5. ELEMENTOS MAS IMPORTANTES A CONSIDERAR EN LA ELABORACION DE POLITICAS DE CARA A FUTURO
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el paciente es el principal aspecto
a considerar (9,0), mientras que para
los académicos/consultores, es el
fomento de la I+D en base a nece-
sidades no cubiertas. Por su parte,
para la industria farmacéutica, el
elemento méas importante radica en
la financiacién publica de un mayor
nimero de MMHH (mayor grado
de acceso) y en proporcionar una
menor vulnerabilidad psicolégica
y social de las personas con EERR
(2,57/10 en ambos). En contrapar-
tida, el elemento relativamente
menos importante para este grupo
es lograr una mayor asequibilidad
(menores precios) de los tratamien-
tos disponibles para el sistema
(6,57).
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SMENSAJES CLAVE

Para la gran mayoria de los encuestados, el Reglamento europeo
del afno 2000 se tradujo en un aumento en el nivel de I1+D
destinados a EERR a lo largo de los ultimos 20 anos.

Los principales beneficios del Reglamento fueron las ganancias
en AVAC logradas y la introduccion de nuevos medicamentos
dirigidos a EERR sin tratamiento previo.

El procedimiento centralizado y las subvenciones a la |+D parecen
haber sido los dos mecanismos mas eficaces para lograrlo.

Para casi la mitad de los encuestados, el objetivo principal de las

politicas debe ser la reduccion de EERR sin tratamiento disponible.

Para la elaboracién de politicas de cara a futuro, los tres
principales elementos a considerar son la reduccion del tiempo de
diagnostico, el fomento a I+D y una atencion integrada y centrada
en el paciente.

Para la industria farmacéutica, es importante fomentar la
financiacion publica de un mayor nimero de MMHH y reducir la
vulnerabilidad psicoldgica y social de las personas con EERR.

23 VOL 6, NUM 1, MAYO 2021

.;OI



REVISION DE ARTICULOS

SHAPING THE FUTURE
OF RARE DISEASES
AFTER A GLOBAL
HEALTH EMERGENCY:
ORGANISATIONAL POINTS
T0 CONSIDER

Talarico R. et al. Shaping the Future
of Rare Diseases after a Global
Health Emergency: Organisational
Points to Consider. Int. J. Environ.
Res. Public Health 2020, 17, 8694

SANTIAGO
DE LA RIVA

Vicepresidente de la Federacion
Espafiola de Enfermedades Raras
(FEDER)

newsRARE

RESUMEN

El trabajo presentado por Talarico
y colaboradores, en la revista Inter-
national Journal of Environmental
Research and Public Health, (sep-
tiembre 2020), revisa las repercusio-
nes que la pandemia del COVID-19
ha tenido sobre las enfermedades
raras. La inesperada irrupcién de
esta emergencia sanitaria a nivel
global ha dejado al descubierto
los graves problemas y carencias
de los sistemas sanitarios, con una
repercusién especial en los sectores
mas desfavorecidos y fragiles, como
es el campo de las enfermedades
raras (EERR).

El colapso de la sanidad y sus recur-
sos, provocado por la necesidad de
atender a los pacientes COVID-19, ha
ocasionado a su vez un colapso en la
atencién clinica general y en particu-
lar en enfermedades crénicas, entre
las que se encuentra el colectivo de
las enfermedades raras. La atencién,
cuidados y seguimiento se han visto
interrumpidos, ya que los profesiona-
les tenian que atender a los pacientes
COVID-19y se veian desbordados en
sus tareas asistenciales.
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Esta situacidn plantea un nuevo
reto a la sanidad en todo el mundo:
coémo el sistema sanitario tiene que
“reinventarse” para evitar que, en
un futuro préximo, el cuidado de las
patologias cronicas, como las EERR,
se vea de nuevo interrumpido.

Los autores introducen un decélo-
go de acciones que tenemos que
planificar ya, si queremos afrontar
posibles colapsos del sistema sani-
tario por futuras pandemias, como
el vivido en la actualidad y que adn
esté por resolver.

¢Qué es una enfermedad

rara 'y por qué las EERR son
especialmente vulnerables?

En la UE una enfermedad se con-
sidera rara cuando afecta a menos
de 5 pacientes por cada 10.000
habitantes. Aunque pueda parecer
un ndmero pequerio, se traduce en
246.000 pacientes en la UE, si solo
consideramos una enfermedad,
pero como hay entre 5.000-8.000
enfermedades raras diferentes,
juntando todas, podemos decir que
no es raro padecer una enfermedad
rara (ER). La poblacion afectada



por EERR representa un 6-8% de la
poblacién mundial, lo que se tradu-
ce en 27-36 millones de enfermos
en la UE y alrededor de 400 millo-
nes en todo el mundo.

Las EERR son enfermedades créni-
cas, debilitantes, que afectan seria-
mente a la salud. El manejo clinico
de las EERR es multidisciplinar y
complejo, porque éstas afectan
a multitud de érganos y sistemas.
Debido a los pocos pacientes en
cada ER, hay pocos médicos exper-
tos en ellas y muy pocos centros
donde estos pacientes puedan ser
tratados con seguridad y eficacia.

La falta de gufas clinicas, la falta de
centros expertos y de médicos con la
formacién adecuada, en la mayoria
de las EERR, hace dificil la existencia
de tratamientos o terapias homogé-
neas para los pacientes. Ademas, los
pocos tratamientos disponibles no
estan accesibles en todos los paises,
asi en Espafia sélo logran financia-
cién 6 de cada 10 medicamentos
huérfanos autorizados.

En la revision de Talarico y colabo-
radores se menciona el trabajo en
red, en concreto, las redes euro-
peas de enfermedades raras (ERN=
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European Reference Networks)
como una forma de coordinar
ayudas de manera transnacional y
homogénea'.

Estas redes han sido muy activas
a la hora de elaborar una serie de
herramientas bésicas:

- Guias cinicas practicas para dife-
rentes enfermedades,

- Los llamados " patients’s pathways”
o vias por las que los pacientes con
EERR llegan a tener acceso a diag-
ndstico y tratamiento adecuado?.

- Elaboracién de registros europeos
de diversas EERR® y la organiza-
cién de actividades formativas y
educativas con recomendaciones
(qué se debe y no se debe hacer),
manuales de urgencias hospitala-
rias, etc. (www.vascern.org)

Aunque las ERNs, dependientes de
EURORDIS, representan una solu-
cién ideal para resolver la vulnera-
bilidad de las EERR, trabajando en
red a nivel europeo, estas redes
son relativamente recientes (crea-
das en el 2016). Por tanto, muchas
de sus actividades estédn adn en
vias de implementacién. Ademés,
en Espafia nos encontramos con
un serio problema a la hora de
poder aprovechar plenamente de
los beneficios de estas (ERNs). No
todos los grupos de enfermedades
raras estan adecuadamente repre-
sentados y en el caso de algunas
patologias, como las vasculares,
Espafia no esté representada en el
momento actual a nivel de Hospi-
tales de referencia.

¢Cémo la emergencia por
COVID-19 ha afectado a las
Enfermedades Raras?

El cuestionario “Rare Barome-
ter” elaborado por EURORDIS
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nos permite traducir en cifras, las
consecuencias de la epidemia de
COVID-19 en los pacientes con
EERR. La iniciativa empezé el 24
de abril del 2020, en plena prime-
ra ola, y los resultados obtenidos
se publicaron el 20 de noviembre
del 2020. En el articulo de Talarico
y cols, ya se habla de las posibles
repercusiones de la pandemia,
pero los autores no disponian ain
de los datos del “Rare Barometer”.
Los resultados se publicaron por
EURORDIS a finales de noviembre
del 2020, y muestran los efectos de
la primera ola de la pandemia sobre
las EERR. Se muestra un esquema
de estas consecuencias, que se
resumen en los puntos siguientes:

El 84% del cuidado a pacientes
con enfermedades raras fue
interrumpido.

En diagnéstico: 8 de cada 10
pacientes no tuvieron acceso a
diagnéstico.

En citas médicas: 8 de cada 10
pacientes tuvieron cancelacién
de sus citas.

En tratamientos en hospital de
dia: 7 de cada 10 pacientes tuvie-
ron una suspension del tratamien-
to (infusiones, quimioterapia).

En intervenciones quirdrgicas: 8
de cada 10 tuvieron cancelacion
o aplazamiento de la cirugia.

En terapias de rehabilitacion: 9 de
cada 10 sesiones fueron suspen-
didas.

Implicaciones de los efectos del
COVID-19 en EERR

La implicacion real que la epidemia
por el COVID-19 ha tenido a nivel
global sobre las EERR, se sabra una
vez que haya pasado definitivamen-
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te esta emergencia sanitaria. Entre
otras cosas también habra que
incluir los datos de la vacunacién y
su impacto en pacientes con EERR.

Sin embargo ya sabemos que
la discontinuidad en el cuidado
de estos pacientes ha llevado a
una agudizacion de los sintomas
y a una regresién en los avances
experimentados en los Gltimos
afos. La falta de diagndstico ha
llevado a situaciones de empeora-
miento de los sintomas por falta de
tratamiento adecuado. Ademés, y
no menos importante, como men-
ciona el trabajo de Talarica y cols,
las implicaciones psicoldgicas por
la discontinuidad de los cuidados
han sido muy graves, con manifes-
taciones como depresion, ansie-
dad, sensacién de aislamiento,
angustia, miedo a contagiarse del
virus, evitar ir al hospital, etc.

Por supuesto, una de las soluciones
para paliar estos problemas se basa
en laimplantaciéon de la telemedici-
na, al igual que se ha implantado el
teletrabajo, la ensefianza telemética
y las reuniones "on line” en la vida
cotidiana.

La respuesta social frente a la
pandemia: resistencia

La respuesta de las asociaciones
nacionales y de las federaciones
internacionales de pacientes con
EERR, ha sido la tabla de salva-
cién en muchos casos, gracias
al esfuerzo imaginativo uniendo
fuerzas, aumentando la informa-
cién y evitando el aislamiento de
los pacientes.

Se han incrementado el nimero de
reuniones virtuales de las asociacio-
nes para que los pacientes pudieran
expresar como se sentian y poder
dar respuesta e informacion a sus
dudas, dentro de lo posible.
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Se han difundido videos de aso-
ciados, médicos, pacientes, com-
partiendo su experiencia y mante-
niendo la motivacién. EURORDIS
ha organizado “webinars” sobre
el COVID-19, sus posibles efectos,
informacion de las vacunas a medi-
da que han ido saliendo. Dentro de
cada patologia ha habido muchas
iniciativas internacionales para con-
sensuar informaciones, con conse-
jos especiales para los pacientes.
Cabe mencionar algunos ejemplos:

Organizacién de cuestionarios
nacionales y europeos para iden-
tificar los principales retos expe-
rimentados por la gente que vive
con enfermedades raras.

Apoyo por parte de las asocia-
ciones a sus comunidades con
la organizaciéon de reuniones
virtuales.

Organizacion de una serie de
seminarios “on line” sobre el
COVID-19 y su influencia en las
enfermedades raras dentro de las
redes europeas ERNSs.

Difusiéon de experiencias de per-
sonas afectadas por EERR que
han pasado la infeccién por SARS-
CoV-2

Plan de contingencia para hacer
frente a estos problemas

El articulo de Talarico and cols.
muestra un decédlogo de contin-
gencia que presentan los autores
de este trabajo. Entre los puntos
propuestos, seria importante poder,
al menos, avanzar en lo siguiente:

Estimar el impacto del COVID-19
sobre las enfermedades raras, no
solo a nivel social y de atencidn
sanitaria, sino conocer la inciden-
cia de la infeccién en colectivos
de diferentes EERR. Datos de
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este tipo aumentarian el conoci-
miento, tanto de la infeccién por
COVID-19 como de la propia
enfermedad rara. Légicamente
este objetivo debe desarrollarse
a través de cuestionarios elabo-
rados desde las asociaciones/
federaciones de pacientes con-
tando con la intervencién de los
clinicos de referencia, para tener
datos precisos y completos.

También serd muy importante que
se recojan los datos de cdmo han
afectado los diferentes tipos de
vacunas al colectivo de pacientes
con EERR, para establecer comu-
nicacion entre las enfermedades
raras y EMA/FDA, porque pudie-
ran aparecer efectos secundarios
en pacientes con EERR, que no se
presentan en la poblacion general.

Es imprescindible adoptar un
plan de emergencia para asegu-
rar continuidad del diagnéstico,
seguimiento y tratamiento de los
pacientes con EERR, en un esce-
nario de nuevas pandemias. Para
ello, hay que establecer acceso a
salas limpias, que permitan que
los pacientes tengan atencién
presencial sin tener contacto con
pacientes afectados por el virus.

Adoptar consensos de normas
que protejan a los pacientes
con EERR de los riesgos deri-
vados de la emergencia sani-
taria, tal y como se ha hecho
en muchas patologias durante
la pandemia. Estas medidas
seran promovidas por las aso-
ciaciones y federaciones de
EERR buscando los consejos
de los clinicos de referencia en
cada enfermedad. Las medidas
seran consensuadas a nivel
nacional e internacional a través
de las redes ERNs. Se asegurara
que las medidas lleguen a los



pacientes, usando medios de
difusion al alcance de la mayoria
de ellos, asi como un lenguaje
comprensible para la poblacién
general. Un ejemplo que nos
gustaria resaltar es el caso de
la telangiectasia hemorragica
hereditaria (HHT): las asociacio-
nes de pacientes de la federa-
cién europea, en consenso con
los médicos, se apresuraron a
asesorar y redactar por escrito
que la toma de muestras de las
PCRs en HHT se hicieran por via
oro-faringea, idealmente saliva,
y no por la via nasal, por las
hemorragias nasales frecuentes
y severas que son propias de
esta enfermedad.

Implementar el contacto médi-
co-paciente a través de la tele-
medicina o el teléfono (cuando
no sea posible otro medio),
para suplir la dificultad de
acceso a los centros de refe-
rencia. Para lograr este reto,

necesitamos un gran esfuerzo
de desarrollo de la telemedici-
na en Espana.

Asegurar el acceso a los trata-
mientos durante la emergencia
sanitaria, incluso cuando el trata-
miento suponga acudir al hospi-
tal de dia para recibir infusiones o
transfusiones endovenosas. Para
ello es imprescindible preparar
vias y consultas libres de la infec-
cién pandémica.

Toda situacidn critica, como la
emergencia producida por el
COVID-19, pone al descubierto
las fortalezas y las debilidades del
sistema en diferentes sectores. En
concreto, en el contexto de manejo
y atencion de EERR, se han realiza-
do esfuerzos desde las asociacio-
nes de pacientes y las ERNs, para
permanecer unidos, informar de
las precauciones a tomar y orientar
a los pacientes. El trabajo en red,

[7¢)
=
(>)
Ca
<
Qi3

tanto de los clinicos, como de los
pacientes a través de las asocia-
ciones ha sido clave y esencial en
esta pandemia, pero también se
ha visto la necesidad de implemen-
tarlo y reforzarlo especialmente en
lo que se refiere a la paralizacion
de la atencidn sanitaria, diagnds-
tico, seguimiento y tratamiento
de los pacientes. Estos aspectos
nos ensefian la importancia de un
fortalecimiento de la telemedicina
y de los medios de comunicacion
virtuales.
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Introduccién

El Reglamento (CE) n°141/2000 del
Parlamento Europeo y del Conse-
jo de la Unién Europea, de 16 de
diciembre de 1999, sobre medica-
mentos huérfanos (MMHH) estable-
ce que los pacientes que padecen
enfermedades raras (EERR) deben
tener derecho a la misma calidad
de tratamientos que otros pacien-
tes, siendo necesario por tanto,
estimular la investigacién, el desa-
rrollo y la comercializacidon de medi-
camentos adecuados por parte de
la industria farmacéutica. Para ello
se marca como objetivo proporcio-
nar incentivos para el desarrollo de
los medicamentos con designacion
huérfana tras establecer mecanis-
mos que garanticen la identificacién
facil e inequivoca de esta designa-
cién. El incentivo principal de esta
regulacion es la concesién de 10
afnos (+2 afios para medicamentos
pediatricos huérfanos) de exclu-
sividad de comercializacién y una
serie de disposiciones financieras
y cientificas otorgadas a través de
la EMA para apoyar el desarrollo
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de medicamentos y la solicitud de
autorizacién de comercializacioén.

Casi dos décadas después se ha
demostrado el éxito del Regla-
mento. La inversién tanto publica
como privada ha dado como resul-
tado la aprobacién de més de 150
MMHH, en comparacién con solo
8 terapias para EERR disponibles
antes de la adopcién de la regula-
cién. Sin embargo, estas historias
de éxito no deberian dar lugar a
ilusiones de que el proceso ha
sido o se esta volviendo facil. Los
éxitos en el desarrollo de innova-
ciones para las EERR son dificiles
de conseguir, precisamente por-
que a pesar de la aparente alta
necesidad médica insatisfecha,
existe un conocimiento cientifico
limitado, lo que dificulta la justifi-
cacién del riesgo de desarrollo y la
inversién para desarrollar nuevos
tratamientos. Se estima que solo
el 5% de las EERR tienen actual-
mente una opcién de tratamien-
to, lo que deja sin cubrir muchas
areas entre las que destacan los
cénceres pediatricos u otras enfer-
medades ultra-raras.



La exclusividad de mercado, una
de las caracteristicas centrales del
Reglamento, tal vez es el punto mas
controvertido. Aunque se sigue con-
siderando necesaria para impulsar la
inversién en [+D en muchas éreas,
también se aprecia un uso inadecua-
do cuando se concatenan periodos
de exclusividad de un mismo medi-
camento en diferentes indicaciones,
no quedando claro si el periodo
adicional de exclusividad otorga-
do es necesario para recuperar los
costes adicionales de 1+D. Ademas,
el Reglamento también incluye un
mecanismo para reducir este periodo
de exclusividad si se considera que el
producto ha alcanzado rentabilidad,
sin embargo, las condiciones en las
que la exclusividad de mercado pue-
de reducirse a seis afios son dificiles
de aplicar y rara vez se utilizan.

La revisidon del funcionamiento
del Reglamento coincide con un
periodo de preocupacién y escru-
tinio méas intenso sobre contener el
aumento del gasto para garantizar
la sostenibilidad de los sistemas
de salud, con un enfoque particu-
lar en la innovacién costosa que a
menudo se desarrolla dentro de las
condiciones huérfanas. Si bien las
cuestiones econdmicas tienen rele-
vancia en el acceso a los MMHH,
este acceso esta condicionado por
acuerdos nacionales de reembolso
y la incertidumbre con respecto a la
demostraciéon de valor, cuestiones
que no se relacionan directamente
con la regulacién de MMHH.

Propuestas de los autores para

mejorar el Reglamento
La limitacidn de incentivos ralen-
tizaria el desarrollo de nuevos
tratamientos. Hay muchas areas
sin apenas actividad en 1+D que
necesitan incentivos de mane-
ra critica, por lo tanto, deberia
evaluarse si los incentivos son lo

suficientemente robustos y si se
requiere priorizaciéon en algunas
dreas menos desarrolladas.

Cuando un medicamento desig-
nado como huérfano se presenta
finalmente para una autoriza-
cidon de comercializacién, debe
demostrar que sigue cumpliendo
tanto los criterios para la designa-
cién huérfana como su beneficio
clinico en comparacion con otras
opciones de tratamiento dispo-
nibles en ese momento. No es
raro que los medicamentos que
inicialmente fueron designa-
dos como huérfanos pierdan
su designacion en este punto,
a pesar de completar los largos
procesos y procedimientos de
investigacién, desarrollo y autori-
zacién. La EMA es muy estricta en
este sentido y tal vez se podrian
aplicar excepciones en el caso
de enfermedades especificas y
aligerar las cargas administrativas
(por ejemplo, la obligacién de los
patrocinadores de presentar un
informe anual a la EMA para man-
tener la designacion huérfana).

Las terapias génicas/celulares, la
gendmica y los biomarcadores
abren nuevas oportunidades
para muchas EERR, pero tam-
bién incertidumbres. Aparece
la necesidad de discusiones y
didlogo entre medicamentos
personalizados y huérfanos que
requerird enfoques regulatorios,
hasta ahora no contemplados en
el Reglamento.

Para facilitar el progreso en el
conocimiento de las EERR y aliviar
el obstaculo en el desarrollo clini-
co de MMHH, debe contemplarse
una cooperacién de caracter glo-
bal, desde la designacién hasta el
mercado, entre todos los agentes
implicados. Es el momento de
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desarrollar nuevas reglas de juego
y nuevos estandares.

La llegada de los biosimilares tras
la expiracién de patentes, junto a
los MMHH originales, proporciona
un equilibrio entre el apoyo a la
innovacién en productos biolo-
gicos y la proteccidon de la soste-
nibilidad econémica de los siste-
mas de salud. Sin embargo, para
garantizar la innovacién en este
campo se requiere un ajuste fino
de la regulacién que permita: 1) la
facilitacion del uso de biosimilares
en las indicaciones terapéuticas
aprobadas, no alentdndose su uso
fuera de éstas salvo por razones
terapéuticas y no econdmicas y 2)
que los estandares para la aproba-
cion regulatoria (la extrapolacion
de indicaciones, la vigilancia pos-
terior a la comercializacién y los
planes de gestidn de riesgos) sean
los mismos tanto para los produc-
tos bioldgicos de referencia como
para los biosimilares.

El 11 de agosto de 2020, la Comi-
sion Europea publicéd su evaluacién
del Reglamento de la UE sobre
MMHH. Para realizar este trabajo la
Comisién Europea solicitd un estu-
dio independiente a la consultora
Technopolis sobre la informacién
recogida en varias consultas publi-
cas llevadas a cabo en conferen-
cias, talleres y en linea entre 2016
y 2019.
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Varios han sido los articulos publi-
cados de forma coetéanea al informe
de la Comisién Europea (entre ellos
del de Horgan y col.) y a pesar de
los animados debates generados,
parece haber un consenso cada
vez mayor de la necesidad de una
reforma del Reglamento.

En nuestra opinién es incues-
tionable que esta regulacién ha
cumplido con su principal objetivo:
aumentar el nimero de tratamien-
tos disponibles para las EERR. Sin
embargo, las expectativas se han
desarrollado adn més. En algunas
areas se observa una acumulacion

de medicamentos, mientras que en
otras la |+D esté totalmente ausen-
te, dejando grandes necesidades
insatisfechas. El Reglamento actual
no cuenta con herramientas para
impulsar el desarrollo en areas tera-
péuticas especificas. Las tendencias
cientificas, las fuerzas del mercadoy
las expectativas con respecto a los
ingresos contindian ejerciendo una
fuerte influencia en las decisiones
de inversion.
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Si bien el Reglamento tenia obje-
tivos adecuados en términos de
abordar las deficiencias del merca-
do, los instrumentos elegidos han
tenido algunos efectos no desea-
dos y han creado ineficiencias que
se deberian corregir. Por ejemplo,
la duplicacién de indicaciones para
un mismo MMHH o la designacion
huérfana de férmulas magistrales
ya disponibles permite disfrutar
a estos medicamentos de perio-
dos de exclusividad que no estén
muy justificados. Parece claro que
deberia considerarse la posibilidad
de que el Reglamento proporcione
incentivos diferenciados segun el

tipo de solicitud de autorizacién y
del nivel de inversién en 1+D.

Ademaés, algunos avances cientifi-
cos como la medicina personalizada
y el uso de biomarcadores podrian
desafiar los conceptos establecidos
que se utilizan en la regulacion.
Actualmente, la definicién legal de
EERR utilizada, estd directamente
relacionada con el concepto de
prevalencia de la enfermedad vy tal
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vez es el momento de plantearse
si el criterio de prevalencia vigente
sigue siendo adecuado o requiere
modificaciones que garanticen que
el Reglamento se adapte a los nue-
vos avances cientificos.

Finalmente, la problematica de la
falta de disponibilidad y acceso
desigual de MMHH generan ten-
siones y exigen respuestas. Sin
embargo, el Reglamento solo
puede abordar estas cuestio-
nes hasta cierto punto, porque
dependen en gran medida de
factores externos. Bajo nuestro
punto de vista, este instrumento

regulador no puede tener éxito
en el abordaje del acceso como
una medida aislada. Aunque se
trata de un facilitador, sus obje-
tivos deben estar alineados con
otras medidas y politicas para
crear un ecosistema sin fisuras
desde la |+D hasta el marketing.
Anticiparse a la innovacion para
poder planificar mejor mediante
estrategias de Horizon Scanning
o favorecer la colaboracién euro-
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pea tanto en I1+D como en la
negociacién de precios, son dos
de las medidas que consideramos
que ayudarian a mejorar el acce-
so. Respecto a la primera, el gru-
po OrPhar-SEFH de la Sociedad
Espafiola de Farmacia Hospitala-
ria ha publicado ya dos informes
Horizon Scanning dirigidos a los
decisores y profesionales sanita-
rios del SNS con el objetivo de
recopilar toda la innovacién en
EERR que préximamente podria
ser introducida en Espafia para
que puedan anticiparse con tiem-
po suficiente y planificar adecua-
damente los recursos necesarios.

Imagen de Gerd Altmann en Pixabay

Por otra parte, la colaboracién
estrecha entre los Estados miem-
bros para generar evidencia
sobre MMHH tras su aprobacién,
nos permitiria conocer el valor
real de los tratamientos en los
pacientes y ajustar los precios
en consecuencia. Adem3as, la
negociacién conjunta de precios
reduciria la fragmentacién del
mercado europeo favoreciendo
la equidad. Algunas iniciativas

como “BeNelLuxA"” o la Declara-
cién de La Valeta muestran que
puede ser el camino.

El Reglamento ha sido y sigue sien-
do valioso, pero merece algunas
consideraciones para aprovechar
plenamente su potencial. Sin duda
alguna, las mejoras deben centrar-
se en el objetivo inicial del mismo:
promover el desarrollo de terapias
para EERR.

El marco de incentivos para los
MMHH debe mejorarse y dirigirse
a promover una mayor innovacion,

especialmente en dreas que hasta
ahora no han recibido incentivos
adecuados. Existen innegables ten-
siones sobre cuestiones econémi-
cas entre la industria farmacéutica y
las partes interesadas publicas que
se beneficiarian del didlogo y com-
prension mutua. Es necesario avan-
zar en la definicion de criterios para
la eleccién de incentivos, establecer
métricas para definir el valor y los
resultados de los MMHH y mejorar
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la burocracia y las inconsistencias
persistentes en los procedimientos.

Pero la discusiéon de los cambios no
deberia intentar resolver cuestiones
mas amplias sobre la financiacion
global de los sistemas sanitarios.
La problemética del acceso requie-
re una solucién urgente y debera
ir acompafiada de otras medidas
adicionales a la modificacién de
la regulaciéon de MMHH como
el empleo de herramientas que
favorezcan la planificacion y opti-
mizacién de los recursos o la cola-
boracion estrecha entre los Estados
miembros europeos tanto en estra-

tegias de generacién de evidencia
como de negociacién de precios.

Asi pues, la reapertura del Regla-
mento parece oportuna y necesaria,
pero no estd exenta de riesgos. Si
el debate no se gestiona con cuida-
do podria tener consecuencias no
deseadas al desalentar en lugar de
fomentar la innovacién. Sera respon-
sabilidad de la Comisién Europea
proporcionar un marco constructivo
para dirigir este debate.
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BEATRIZ
MUNOZ CABELLO

Coordinadora del Plan de
Atencién a Personas Afectadas
por Enfermedades Raras
DG de Cuidados Sociosanitarios
Consejeria de Salud y Familias
(Andalucia)
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BALANCE GENERAL DEL PLAN ANDALU/Z
DE ATENCION A PERSONAS CON
ENFERMEDADES RARAS

El Plan Andaluz de Atencidn a Personas con Enfermedades Raras (PAPER)
nacié en el afio 2008 para dar respuesta a las necesidades especificas de
las personas afectadas por enfermedades raras, siendo un plan pionero,
anterior a la Estrategia Nacional. Desde entonces se han desarrollado
numerosas acciones para asegurar una adecuada planificacién y gestién
de los recursos sanitarios destinados a la atencion de las personas con
enfermedades raras y sus familias, para garantizar su calidad y su accesibi-
lidad en condiciones de equidad.

Tras méas de 12 afnos de trayectoria, se ha decidido revisar y actualizar las
acciones contempladas en el PAPER, con el objetivo de establecer nuevas
lineas de actuacién adaptadas a la realidad y alineadas con las recomen-
daciones de la Estrategia Nacional del SNS y las directrices europeas.

Actualmente se esté trabajando en la actualizacién del Plan, habiendo defi-
nido para ello varias lineas estratégicas: Sistemas de informacién y registro,
Prevencion primaria y deteccidon precoz, Atencién integral, Terapias, Investiga-
cién, Formacién y Participacion ciudadana y asociaciones, para las que se han
constituido grupos de trabajo multidisciplinares que marcarén los objetivos
especificos de la actualizacion del PAPER y que cuentan con representantes
de los pacientes y sus familiares a través del movimiento asociativo.

En su opinién ;Por qué es tan necesaria la atencién holistica de la

persona afectada por una Enfermedad Rara y la de sus familiares?

BM: La atencién holistica y humanizada es esencial en cualquier situacién
de enfermedad, pero esta necesidad es alin mas acentuada en las personas
afectadas por enfermedades raras. La mayoria de las enfermedades raras
son patologias crénicas que generan una gran morbilidad y un alto grado
de discapacidad y precisan de intervenciones y cuidados multidisciplinares.

El diagndstico de una enfermedad rara conlleva con frecuencia un deterioro
significativo de la calidad de vida de las personas afectadas y sus familias,
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que afecta no solo al plano fisico, sino también a los
admbitos psiquico, social, laboral y econémico. Por ello,
la planificacion de la atencidn a las personas afectadas
por enfermedades raras debe ser planteada desde una
perspectiva multidisciplinar, que incluya, mas alla de los
aspectos sanitarios una atencién que contemple todas
las esferas del ser humano.

Una de las lineas estratégicas de la actualizacién del
PAPER es la Atencién Integral, en la que se determina-
rén las acciones necesarias para lograr una asistencia
integral, continuada y coordinada entre los distintos
organismos involucrados en la atencién a personas
afectadas por enfermedades raras y sus familias.

Esta atencién integral debe contemplar la atencién
psicoldgica a las personas con una enfermedad rara 'y
sus familias, desde el comienzo del proceso diagnos-
tico, contemplar la comunicaciéon entre profesionales
de los distintos ambitos de atencidn a las personas
afectadas por enfermedades raras, asegurar la conti-
nuidad asistencial para el paso de la atencién en edad
pediatrica a la atencién en la edad adulta, facilitar la
continuidad terapéutica en el entorno del paciente,
coordinar las actuaciones educativas, sanitarias y
sociales necesarias para alcanzar la inclusion educativa
y la cobertura de las necesidades de los alumnos con
enfermedades raras a nivel escolar y potenciar la auto-
nomia de las personas afectadas por enfermedades
raras, a través de actuaciones que favorezcan la con-
tinuidad de los cuidados y capacitacion en cuidados
de las personas cuidadoras.

La capacitacién en humanizacién de los
profesionales parece fundamental ; Cémo deberia
ser? ;Hay hueco en la agenda de los profesionales
/ administracién para este tipo de formacién?

BM: El proceso de humanizacién constituye uno de
los pilares fundamentales para ofrecer una atencién
de calidad centrada en el paciente.

En esta linea, el Programa de Acreditacién de
Competencias de la Agencia de Calidad Sanitaria
de Andalucia (ACSA) evalta el desempefio de los
profesionales en base a estdndares de calidad de la
préactica clinica, entre los que se incluyen estandares
relacionados con la humanizacién de la asistencia.
También se han acreditado numerosas actividades
de formacién continuada relacionadas con la huma-
nizacién de la asistencia.

EL EXPERTO OPINA

Es preciso continuar la promocién de realizacion de
estas actividades de formacién continuada que per-
mitan mejorar los conocimientos y habilidades de los
profesionales sanitarios en materia de humanizacion de
la asistencia y seguir poniendo en valor el compromi-
so de los profesionales del Sistema Sanitario Publico
de Andalucia (SSPA) con una préctica asistencial mas
humana.

Recientemente la Consejeria de Salud y Familias a tra-
vés de su DG de Cuidados Sociosanitarios ha publicado
el Plan de Humanizacién del Sistema Sanitario Publico
de Andalucia, entre cuyos objetivos se encuentran
incorporar lo que realmente tiene valor para el pacien-
te: velar por la dignidad de las personas, y el cuidado
de sus profesionales en un marco ético y de excelencia
en la atencién.

Respecto al impacto de la pandemia por COVID-19,
ésta ha supuesto un reto para los sistemas sanitarios
y ha enfrentado a situaciones de gran dureza tanto a
pacientes como a profesionales, y en el caso de las
enfermedades raras ha exacerbado las dificultades a las
que se enfrentan las personas afectadas, pero a la vez
ha puesto de manifiesto la importancia de la humani-
zacion de la asistencia y su valor terapéutico.

La base de la humanizacién en enfermedades raras
es escuchar a los pacientes y familias, dotarlas

de herramientas para aumentar su capacidad

de autocuidado e involucrarlas en la toma de
decisiones. ; Puede mencionar alguna iniciativa en
Andalucia?

BM: Favorecer la escucha de los pacientes afectados
por enfermedades raras y sus familias, que nos ayu-
da a conocer sus necesidades, sus preocupaciones y
prioridades, y favorecer la comunicacién, la toma de
decisiones compartidas y la corresponsabilidad, asi
como mejorar la capacidad de autocuidado, tiene un
impacto extraordinario sobre la calidad de vida de los
pacientes y sus familias.

La contribucién y participacién de las asociaciones de
pacientes es crucial para mejorar la situacion de las
personadas afectadas por enfermedades raras, ya que
con su experiencia y el conocimiento de la vivencia de
su proceso y las consecuencias que conlleva a todos
los niveles incorpora una perspectiva diferente a la de
los profesionales de la salud. Por ello, en Andalucia
se ha incluido al movimiento asociativo en grupos de
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trabajo estables para el seguimiento de acciones del
PAPER, asi como en distintos grupos de trabajo para
su actualizacion.

A través de la linea estratégica de Participacién ciu-
dadana y Asociaciones, se pretende potenciar esta
colaboracién con las asociaciones, incorporando las
necesidades y expectativas de los pacientes a través
del movimiento asociativo y trabajando conjuntamente
para mejorar la atencién integral de las personas afec-
tadas por EERR y sus familias.

¢Cuales serian desde su punto de vista las 3
barreras en las que hay que trabajar para avanzar
en la humanizacién de la atencién a los pacientes
con EERR?

BM: La principal dificultad identificada por profesio-
nales para la humanizacién es la escasez de tiempo.
Es importante disponer de tiempo suficiente para
poder escuchar y empatizar con la persona a la que se
atiende, conocer sus problemas, preocupaciones y sus
expectativas. En este sentido seria importante también
la organizaciéon del tiempo disponible, y dar valor, por
ejemplo, a la escucha del paciente.

Por otro lado, la busqueda de la excelencia cientifi-
co-técnica de la asistencia y la superespecializacién
han hecho que quizés se descuiden otros aspectos de
la atencidn relacionados con la esfera personal y fami-
liar, que en ocasiones puede conducir a una atencién
basada en la enfermedad mas que en la persona.

También la fragmentacién en la asistencia a las per-
sonas afectadas por enfermedades raras, entre los
distintos dmbitos de atencién y, dentro de la atenciéon
sanitaria, entre los distintos servicios y profesionales, y
la insuficiente comunicacion entre ellos es otra de las

barreras para la humanizacién de la atencidén a estas
personas.

¢Hay motivos para ser optimista en relacién con

la humanizacion de la atencién a los pacientes con
EERR en Andalucia en los préximos afos?

BM: Indudablemente el concepto de la humanizacién
de la asistencia sanitaria estad tomando desde hace afios
cada vez més relevancia, tanto a nivel nacional como
internacional. En Andalucia la creacién de un Plan de
Humanizacién va a permitir impregnar a toda la Orga-
nizacién Sanitaria y avanzar en el nivel de desarrollo de
Buenas Practicas de Humanizacién que ya existen en
el Sistema Sanitario Publico de Andalucia.

Uno de los objetivos clave de este Plan es centrar
la atencidn sanitaria en un marco de escucha activa,
que fomente la comunicacion, y la capacitacién de los
pacientes, asi como la toma de decisiones compartida,
que tienen en cuenta las expectativas, preferencias y
valores personales de los pacientes, y mejora los resul-
tados de salud y la calidad de vida de los pacientes.

Continuar potenciando la formaciéon de los profesiona-
les sanitarios en humanizacién de la asistencia sanitaria
debe ser otro de los pilares, asi como incorporar los
valores de humanizacién a los avances e innovaciones
cientifico- técnicos.

En los pacientes afectados por enfermedades raras es
especialmente importante evitar la fragmentacion de la
asistencia fomentando modelos de coordinacién y de inte-
gracion de servicios para mejorar la atencién centrada en
los pacientes, potenciando las consultas multidisciplinares,
estableciendo protocolos y consultas de transicion y faci-
litando la comunicacién y coordinacion entre los distintos
admbitos de atencidn para ofrecer una atencién holistica.

newsRARE
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POLITICAS DE FOMENTO AL DESARROLLO DE
MEDICAMENTOS HUERFANOS: PRESENTE Y
FUTURO

JURDI ¢ Qué cree que supuso en su momento el Reglamento 141/2000 del
Parlamento Europeo sobre medicamentos huérfanos?
FAUS SANTASUSANA JF: Ahora que se cumplen 20 afios del Reglamento 141/2000 sobre medi-
camentos huérfanos, es bueno entender que supuso un punto de inflexién
Faus & Moliner Abogados importantg en el apoyo a la investigacion en el &mbito de Ias.Enfermedgdes
Raras. Los incentivos que prevé son esencialmente de dos tipos: en primer
lugar, facilitar a las empresas la investigacién para que puedan desarrollar
estos productos, estableciendo un entorno de colaboracién publico-pri-
vada (empresas farmacéuticas y administracion reguladora) para facilitar
la aprobacién y desarrollo de medicamentos huérfanos. En segundo lugar,
destacar el incentivo de la exclusividad comercial. El Reglamento prevé
que durante un cierto plazo no se puede autorizar un producto para tratar
la misma patologia cuando se ha aprobado un medicamento huérfano,
siendo ello una recompensa a la empresa que ha invertido en el desarrollo
de este medicamento. Es importante recordar que este incentivo comercial
esté sujeto a varios condicionantes. En primer lugar, se concede cuando
se inicia el proceso de investigacién, pero se tiene que renovar cuando se
aprueba el producto. Eso quiere decir que durante el proceso investigador
las empresas compiten entre si para ver quién es la primera en lograr esa
solucién terapéutica. En segundo lugar, el reglamento también prevé la
posibilidad de revisar la ventaja comercial si se demuestra que la empresa
esté logrando un beneficio econémico razonable, tras unos afios de comer-
cializacion del producto. Y, en tercer lugar, la exclusividad comercial se
pierde si no se pueden satisfacer las necesidades del mercado o si aparece
un producto que, siendo similar al primero, tenga ventajas en términos de
seguridad o eficacia. Por tanto, estamos hablando de un conjunto de incen-
tivos que buscan un equilibrio entre la dificultad de desarrollar productos
para enfermedades minoritarias, y la voluntad de que los pacientes tengan
acceso a estos productos.

En este sentido cabe recordar que los medicamentos huérfanos son aque-
llos destinados a prevenir y tratar enfermedades poco frecuentes, cono-
cidas més ampliamente como “raras”, aunque a mi me gusta més usar el
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término de "enfermedades minoritarias”. Son enferme-
dades que padecen sélo 5 de cada 10.000 personas.
En la Unién Europea se calcula que hay 35 millones
de personas afectadas por estas enfermedades mino-
ritarias. El Reglamento consiguid impulsar la idea de
que los pacientes afectados por estas enfermedades
también tienen derecho a disponer de un tratamiento
adecuado. En este sentido, fue un punto de inflexién
muy importante.

¢Cree que ha llegado el momento de actualizarlo?
¢En qué direccion y aspectos concretos?

JF: La actualizacién del Reglamento 141/2000 es
un tema de gran relevancia. La Comisién Europea
ha iniciado un proceso de revisién que concluyo,
en agosto de 2020, con un exhaustivo analisis de
la situacion. En mi opinién, conviene, después de
veinte afos, hacer una reflexion sobre cuéles eran los
objetivos de la norma, cuéles han sido los resultados
que se han logrado y, en la medida de lo posible,
hacer una propuesta de mejora de determinados ins-
trumentos que se contemplan en el reglamento, para
favorecer la investigacién y el desarrollo de stock de
estos productos. Por tanto, me parece que si es un
buen momento para entrar a un anélisis riguroso de
la evolucidn de este sistema.

¢Podemos pensar que la revision de los incentivos
aplicables a los MMHH puede suponer una
restriccion al acceso a los mismos?

JF: En cuanto a los resultados cualitativos, creo que
es muy importante no perder de vista que la opcién
que la Unién Europea adopté en el afio 2000, fue la
de incentivar que la investigacion de medicamentos
huérfanos la liderase la industria farmacéutica. Se
podian haber adoptado otras iniciativas, pero se optd
por ésta y el resultado, ha sido muy positivo. A 31 de
diciembre de 2020 hay 165 medicamentos huérfanos
aprobados. Si eliminamos los duplicados por cuestio-
nes comerciales, estamos hablando de 115 productos.
En el afio 2020 se produjeron 22 nuevas designaciones
de medicamentos huérfanos, un 73% maéas que en el
2019 y se aprobaron 18 nuevos productos para tratar
enfermedades minoritarias. La Comisién Europea,
en el informe que ha publicado a finales de agosto,
sefiala que se han beneficiado de estos productos
mas de 6 millones de pacientes en Europa. Por tanto,
creo que podemos estar satisfechos. La opcion que
se adoptd en su momento, el fomento de la investi-
gacién de estos productos, ha dado unos resultados
satisfactorios.

¢Habria que ir un paso mas alla en la regulacién

e instaurar un marco politico europeo para

la implementacién de planes y estrategias
nacionales?

JF: Sin duda podria avanzarse en la regulacién e instaurar
un marco politico europeo seguido de la implementa-
cién de planes y estrategias nacionales. Es un tema muy
interesante. La Comision Europea también presentd, a
finales de afo, el documento de estrategia farmacéutica
para Europa en los proximos afios y estoy convencido
de que los medicamentos destinados a tratar enferme-
dades minoritarias van a tener un papel muy relevante,
porgue no podemos olvidar que la proteccién de la
salud publica también tiene una dimensién individual.
Proteger la salud publica no consiste Unicamente en
tratar a la mayor parte de la poblacién, con la solucién
mas adecuada, a un coste razonable, sino también de
conseguir ofrecer una solucién individual a los pacientes
que se encuentran afectados por estas enfermedades.
Por lo tanto, es evidente que el sistema que se disefie,
y que se vaya mejorando en el futuro, debe contemplar
la necesidad de armonizar el acceso de los pacientes a
estos productos. Este es uno de los elementos clave de
cara al futuro. Hemos conseguido un sistema bueno en
cuanto a la autorizacién de productos a nivel europeo,
a la evaluacion de su eficacia, su seguridad y su calidad.
Ahora, tenemos que mejorar, sin duda, la coordinacién
de los sistemas que permitirdn que estos productos lle-
guen a los pacientes.

En Espafa, una de las principales ventajas
ofrecidas a un medicamento huérfano es la
aplicacién de la deduccion del 4% en lugar del
7,5% segtin el RDL 8/2010, ;seria necesaria una
reforma de la actual legislacién?

JF: Es cierto que la normativa actual contempla una
ventaja importante, como es el hecho de que los
MMHH tienen una deduccién menor en el Real Decreto
8/2010. Pero al margen de esta ventaja, es importante
trabajar en la mejora del procedimiento de acceso de
estos medicamentos al mercado. Es importante que
se acorte el tiempo que transcurre entre la aprobacion
a nivel europeo y el acceso al medicamento en con-
diciones de préctica clinica ordinaria. Y, por otro lado,
también es absolutamente imprescindible asegurar
el respeto estricto a los incentivos que prevé el regla-
mento europeo. Me parece especialmente grave, por
ejemplo, que medicamentos que han sido autorizados
por la Comisidon Europea y que han sido designados
como medicamentos huérfanos, tengan que competir
en el entorno hospitalario con formulaciones magistra-
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les o con otros preparados, digamos, individualizados,
cuando la jurisprudencia europea ha dicho, en muchas
ocasiones, que debe evitarse el recurso a estas prepa-
raciones si existe un medicamento autorizado y para
tratar una determinada patologia. Esta también seria
una cuestion muy relevante para mejorar en el entorno
administrativo y juridico en Espafia.

La principal finalidad es el acceso de los pacientes
a estos medicamentos, ;la reciente propuesta de
actualizacion del RD que regula los medicamentos
en situaciones especiales podria favorecer este
objetivo?

JF: El hecho de que la Agencia del Medicamento haya
impulsado una consulta previa, sobre este proyecto de
Real Decreto de Acceso de Medicamentos en situacio-
nes especiales, considero que es una buenisima noticia.
Es muy positivo también que se reconozca que existe
una diferencia entre el acceso a medicamentos que no
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han sido autorizados y el acceso a medicamentos que
han recibido ya una autorizacién de comercializacién a
nivel europeo. La seguridad, eficacia y calidad de éstos
Ultimos ha sido valorada positivamente, pero tal vez
estan pendientes de completar el proceso para su inclu-
sidén en la prestacion farmacéutica publica en Espafia y
la determinacion de su precio. Clarificar las condiciones
en las cuales los pacientes van a tener acceso a estos
medicamentos es importantisimo y es un objetivo que
deberia cumplirse con esta nueva norma, lo mas pronto
posible. Y, en segundo lugar, creo que también es muy
relevante que cuando se piense en este acceso, se valore
de forma especial la necesidad de asegurar la equidad
en el acceso al tratamiento con estos productos para
enfermedades minoritarias. En Espafa, tenemos un
sistema de salud muy potente que es un éxito y un refe-
rente en Europa, pero conviene velar por que el acceso a
estos tratamientos se realice en condiciones de equidad
en todo el territorio nacional.
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MARIA DEL CARMEN
NADAL MASSANET

Presidenta de la Asociacién
Espafiola de Amiloidosis (AMILO)
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AMILOIDOSIS:

LA VISION DE LOS PACIENTES

¢ Qué es la Amiloidosis?

CN: La Amiloidosis es una enferme-
dad poco frecuente, que consiste
en el depédsito patoldgico de una
proteina propia con un plegamien-
to anormal en distintos érganos y
sistemas (corazon, rifones, higado,
sistema nervioso...), alterando su
funcionamiento. Existen varios tipos
predominantes de Amiloidosis. Esta
la primaria, que es la AL, muy rela-
cionada con el mieloma multiple vy,
de hecho, esté tratada con la misma
medicacién, porque adn no hay una
medicacién especifica aprobada. La
FDA aprobd el daratumumab, pero
en Espafa todavia esta en ensayo cli-
nico. La Amiloidosis secundaria (AA)
es de origen inflamatorio o infeccioso
y también tiene un componente neo-
plasico. Después esta la Amiloidosis
hereditaria por transtiretina (TTR).
Espafia es el quinto foco a nivel inter-
nacional y hay dos focos endémicos
a nivel nacional: Mallorca y Valverde
del Camino (Huelva).

¢;Cémo afecta la Amiloidosis

a la calidad de vida de los
pacientes, y la de sus familiares y
cuidadores?

CN: La calidad de vida se ve
afectada a todos los niveles: fami-
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liar, laboral y social, porque los
pacientes tienen sintomas que les
impiden hacer una vida normal.
Tienen, por ejemplo, problemas
estomacales (diarrea), incontinen-
cia o episodios mezclados con
estrefiimiento, problemas de hipo-
tensidn ortostatica (sienten mareo
tras ponerse de pie). Es importante
resaltar, que antes de la aparicion
de los sintomas, se produce una
pérdida de peso, pérdida de masa
muscular, cansancio, etc. Son sin-
tomas que afectan mucho a la vida
cotidiana.

¢Por qué es tan importante

el diagnéstico precoz de esta
enfermedad? ;Cémo valora la
situacién actual en nuestro pais?
CN: El diagnéstico precoz es vital
porque la Amiloidosis, de momen-
to, no tiene cura. Para la Amiloidosis
hereditaria por TTR y la senil o car-
diaca, ya existe tratamiento espe-
cifico, pero no tienen cura. Cuanto
antes se medique a los pacientes, se
evitan los depésitos de amiloide en
los érganos y por lo consiguiente se
evita que la enfermedad progrese.
Hay dos mecanismos de accién:
estabilizadores e inhibidores de la
proteina. Los estabilizadores paran a



la proteina y los inhibidores le hacen
un barrido.

¢Hay registros especificos?

CN: La verdad es que en AMILO la
gente ha reaccionado muy bien y
todos los enfermos contactan con
nosotros, se hacen socios y tenemos
un censo. Nuestra meta es tener el
censo a nivel nacional, lo més cer-
ca posible a la realidad. Hay dos
asociaciones a nivel local que por
proteccién de datos solo nos dan
numeros, pero calculamos que, en
Espafa entre la asociacion nacional
y las dos locales, sumamos unos 400
enfermos, ademas de algunos mas
en el resto del territorio nacional,
que no son endémicos.

¢Cudndo se funda la Asociacién
Espaiola de Amiloidosis
(AMILO)? ;Nos puede comentar
los objetivos clave de la
Asociacion?

CN: La Asociacién Espafola de
Amiloidosis se fundé el 31 de enero
del 2018. En estos afios hemos teni-
do la suerte de poder representar a
todos los tipos de Amiloidosis, que
anteriormente no tenian voz, pues-
to que Espana es un foco endémico
de Amiloidosis hereditaria por TTR.
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Fue un reto y he tenido la suerte
de conseguir que en el segundo
Congreso de Amiloidosis Alliance
se hablara de la A-AL y la A-AA.
Estamos trabajando en constituir un
grupo para profundizar en la secun-
daria, ya que avanzar en la investi-
gacién sobre este tipo de Amiloido-
sis es muy importante. La meta de
AMILO es dar apoyo e informar al
paciente. Yo procuro asistir a todos
los congresos que se celebran, ya
que actualmente tenemos la opcién
de seguirlos via online.

AMILO pertenece a Myeloma
Patients Europe, una organizacion
a nivel europeo centrada en mielo-
ma, pero que también incluye Ami-
loidosis AL. La verdad es que nos
apoyan muchisimo. También somos
socios de FEDER y de EURORDIS
y procuro estar en contacto con
plataformas como la Amiloidosis
Fundation y otros tipos de plata-
formas. Nuestra meta es que se
haga investigacién, porque hay dis-
tintos tipos de Amiloidosis que no
tienen una medicacidon especifica.
El objetivo principal de las asocia-
ciones de pacientes consiste tanto
en informar, como en dar soporte
psicoldgico o social a los pacientes
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que lo necesiten. Tenemos un chat
con ellos y también comunicacién
por via e-mail.

Este afio se celebrd el segundo
encuentro nacional que tuvo que ser
virtual. El primero fue en el Hospital
Puerta de Hierro de Majadahonda,
en el que hay un gran equipo mul-
tidisciplinar. Esta fue la razén de
elegirlo como sede, porque esta
enfermedad necesita ser tratada por
un equipo multidisciplinar, ya que es
multi orgénica.

¢Cémo ve el futuro de la
atencién a pacientes con
Amiloidosis?

CN: Nuestro lema es que tenemos
motivos para ser optimistas, porque
se esté desarrollando investigacion y
existen ensayos clinicos en marcha.
Lo que queremos asegurar es que
cuando haya una pandemia, como
la que ha habido durante este Gltimo
aflo, nuestros pacientes no se vean
afectados en términos de retrasos
en el diagnéstico o en la atencién
sanitaria: en las consultas, interven-
ciones quirlrgicas o de trasplante
de médula ésea, etc. También nos
gustaria que las autoridades sanita-
rias invirtieran mas en investigacion.
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EURORDIS, LA VOZ DE LOS PACIENTES CON
ENFERMEDADES RARAS EN EUROPA

¢ Qué es EURORDIS?

SB: Somos una alianza no guber-
namental de organizaciones de
pacientes y promovida por pacien-
tes. Contamos con méas de 950
organizaciones registradas en 73
paises y esperamos ser la voz de
los 30 millones de personas que
viven en Europa y se ven afectadas
por una enfermedad rara. Nuestra
mision es tratar de mejorar la vida
de las personas que viven con
una enfermedad rara, conectando
con los pacientes, empoderando-
los para que se ocupen de cada
decisién que impacte en su vida,
e intentar que tengan un mejor tra-
tamiento, mejor atencién y mejor
integracion social a nivel local,
nacional, europeo e incluso mas
alléd de las fronteras europeas, a
nivel mundial. Eso es lo que inten-
tamos lograr. Estamos en funcio-
namiento desde 1997. Yo empecé
en 2017 y, de hecho, celebraré mi
cuarto aniversario en un par de
dias. Recuerdo, que cuando me
uni, teniamos aproximadamente
700 miembros. En ese corto espa-
cio de cuatro anos, se han unido
mas de 200 asociaciones. Asi que,
esa es la esencia de nuestro traba-
jo y esperamos mejorar la vida de
las personas que viven con enfer-
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medades raras. A lo largo de los
mas de 20 anos de trabajo hemos
impulsado una serie de legisla-
ciones e iniciativas politicas y de
comunicacion.

Dia Internacional de las
Enfermedades Raras: ; Qué
destacaria?

SB: El Dia Internacional de las
Enfermedades Raras es probable-
mente el elemento central para
la defensa de nuestros intereses.
Desde hace mas de una década
celebramos este dia a nivel mun-
dial. Se fij6 en el dltimo dia de
febrero de cada afio. En mi opi-
nion, esta celebracién ha logrado
poner de manifiesto la cantidad
de enfermedades que tenemos y
la resiliencia de la comunidad, y
ha contribuido a mejorar las vidas
de muchas personas. Este afio
ha sido, probablemente, uno de
los mejores, con la participacién
de més de 100 paises de todo el
mundo, con numerosos eventos y
también la iluminacién de edificios
nacionales que se llevé a cabo a
nivel mundial. Para mi, particular-
mente como italiano, fue fantastico
ver la emblemiética Torre de Pisa
con los colores del dia de las enfer-
medades raras.
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Es un buen momento para hacer balance de lo que ha
funcionado y lo que no

¢ Qué opina acerca de las
politicas europeas sobre
enfermedades raras?

SB: Europa siempre ha estado a
la vanguardia de la accién en el
admbito de las enfermedades raras.
El Reglamento sobre el desarrollo
de Medicamentos Huérfanos se
remonta al aflo 2000 y es una de las
acciones politicas clave de los lti-
mos tiempos. Actualmente estamos
trabajando en su actualizacion. El
principal objetivo de este proyecto
fue crear un entorno europeo favo-
rable a la investigacion y desarrollo
de nuevos tratamientos para las
enfermedades raras. El Reglamento
incorpord un principio basico por el
que las personas que viven con una
enfermedad rara merecen el mismo
nivel de calidad de tratamiento
que la poblacién general, creando
asi incentivos para el desarrollo de
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medicamentos huérfanos. Estas
politicas europeas son de naturaleza
reguladora, pero también preten-
den mejorar el proceso de acceso
y financiacién, a través de los dife-
rentes programas de designacién
de medicamentos huérfanos y la
accesibilidad a otro tipo de ayudas
como el asesoramiento cientifico y
legal o la exclusividad de mercado.
Desde el aho 2000, hemos tenido
mas de 200 terapias designadas
especificamente como medicamen-
to huérfano. Esto se podria inter-
pretar como un éxito. Sin embargo,
es un buen momento para hacer
balance de lo que ha funcionado y
lo que no. Hay determinados aspec-
tos que no han mejorado, porque no
dependen solo de la regulacién. En
particular, algunas areas deben ser
incentivadas alin més. Es el caso de
las enfermedades ultra-raras que no

M

han tenido el mismo nivel de inves-
tigacion y desarrollo cientifico que
otras. También es necesario evaluar
lo que ha funcionado y mejorarlo,
en la medida de lo posible. Hay que
mejorar la accesibilidad a los trata-
mientos. Probablemente tengais un
ejemplo en Espana. Al tratarse de
un sistema de atencidn sanitaria con
base regional, puede haber diferen-
cias y desigualdades entre las dife-
rentes Comunidades Auténomas.
Este problema no se da en Italia,
pero si en Europa, donde vemos
desequilibrios masivos en la accesi-
bilidad a los tratamientos autoriza-
dos centralmente. Esto constituye
un desafio por el que hemos estado
abogando continuamente. En parti-
cular, necesitamos tener una forma
mucho més amplia y 4gil de acceder
a estos tratamientos a nivel europeo
en beneficio de todos los europeos
que viven con limitaciones fisicas.

¢ Cual cree que fue el impacto
del COVID-19 sobre las
Enfermedades Raras?

SB: EI COVID-19 ha tenido un
impacto masivo en la comunidad
de enfermedades raras. Desde el
comienzo de la pandemia hemos
abordado muy bien este problema,
alineando nuestras actividades con

VOL 6, NUM 1, MAY0 2021

2

/=

=/

G




- EN PRIMERA PERSONA

Desde el comienzo de la pandemia hemos abordado
muy bien este problema, alineando nuestras
actividades con las nuevas circunstancias

las nuevas circunstancias. La plata-
forma de trabajo, que hemos estado
usando mucho antes de la pandemia,
ya venia siendo digital, por lo que,
como organizacién, estdbamos muy
bien preparados para adaptarnos a
la realidad del COVID-19. Para los
aspectos mas asistenciales, tuvimos
que contactar con la comunidad, a
través de una encuesta-barémetro,
para comprender exactamente
cudl fue el impacto. Ya se realizé la
primera encuesta y los resultados
se presentaron en noviembre del
ano pasado. El 84% de las personas
que viven con una enfermedad rara
experimentaron alguna interrupcion
en la atencién recibida. Casi nueve
de cada diez personas tenian dificul-
tades para acceder a los cuidados
que necesitan. El 64% de ellos esta-
ban preocupados por su salud y el
30% dijo que esto, probablemente,
o definitivamente, pondré en peligro
su vida. El 60% no pudo acceder a
las pruebas de diagndstico, y por
lo tanto no podian recibir terapias,
y en el 60% de los casos la cirugia
se pospuso o cancelé. Considero
que el impacto del COVID-19 ird
mas alla del efecto inmediato de la
pandemia.

También hemos visto algunos
aspectos positivos. En particular,
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el uso y la relacién mejorada de
la telemedicina, la consulta virtual,
etc. De nuevo, en el &mbito de las
enfermedades raras, nos basamos
mucho en la consulta virtual, a
través de las Redes de Referencia
Europeas. Sabemos que el conoci-
miento y la experiencia para tratar
enfermedades especificas pueden
no estar disponibles en el pais y
para poder compartirlos tenemos
que hacerlo de forma virtual. Por lo
tanto, el mundo virtual siempre ha
sido nuestro aliado.

EURORDIS en Espaina: ;como
funciona?

SB: EURORDIS tiene una oficina
en Barcelona. Para nosotros, y en
particular para mi, es realmente
el corazdn para la construccidn
de la comunidad de pacien-
tes. Nuestros compaferos que
trabajan en Barcelona luchan
principalmente para construir
comunidades sélidas y también
para lograr el compromiso de los
pacientes y su empoderamiento.
No podemos esperar que los
pacientes sepan tratarse a si
mismos, pero si pueden dialo-
gar con los reguladores, con los
decisores y con los clinicos, en
condiciones de igualdad, con el
fin de poder participar en todas

42

las decisiones relacionadas con
su salud. Esta es nuestra misién:
ayudar al paciente a enfrentarse
a su enfermedad y mejorar su
calidad de vida. En este sentido,
la oficina de Barcelona concentra
esta parte de nuestro trabajo, a
través de la academia, la escuela
de verano, etc.

¢ Cudles cree que serian los
principales retos de futuro desde
la perspectiva de Europa?

SB: Vivimos una época extrafa que
es un reto en si misma, y también
una oportunidad para el fortaleci-
miento de los sistemas sanitarios
y la inversién en salud. Es hora
de que todas las naciones, inclui-
da Espanfia, contribuyan para que
Europa mejore. Es posible que los
diferentes paises no tengan las
mismas posibilidades o no estén
preparados para enfocarse en
todas las enfermedades raras que
se conocen. Por lo tanto, trabajar a
nivel europeo aportaria valor afiadi-
do a nivel nacional, regional y local.
Esto podria ser especialmente
relevante para Espafia. Por lo tan-
to, trabajar a nivel europeo tendra
un impacto directo en la salud de
todos los ciudadanos espafioles,
no solo de los que viven con una
enfermedad rara.



MARCOS
MARTINEZ

Junta Directiva de la Asociacién
Espafiola de Afectados por
Linfomas (AEAL)

LEUCEMIA MIELOIDE AGUDA:

LA VISION DE LOS PACIENTES

¢Nos puede comentar

algunos datos de interés

sobre la Asociacién Espanola
de Afectados por Linfomas
(AEAL)?

MM: AEAL, Asociacion Espafiola
de Afectados por Linfomas, Mie-
loma y Leucemia, nace en el afio
2002, fundada por pacientes con
linfoma. Inicialmente eran solo
pacientes con linfomas, pero con
el tiempo nos fueron contactando
pacientes con otras enfermedades
oncohematoldgicas y les fuimos
incorporando.

Desde su creacién hasta hoy, AEAL
ha experimentado una evolucién
importante. Desde el inicio, los
fundadores de la organizacién via-
jaron al extranjero, a paises como
UK, que iban més adelantados que
Espafa, para conocer iniciativas
de otras asociaciones similares.
A esto le sumamos que nuestra
presidenta actual, y Unica hasta
la fecha, D*. Begofia Barragan,
esté licenciada en Pedagogia. Por
todo ello, podemos afirmar que
uno de los pilares de AEAL es la
Formacién del Paciente a todos
los niveles.
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AEAL empezd ofreciendo un ser-
vicio de atencién psico-oncolégi-
ca, que se ha ido ampliando con
otras actividades como la edicidon
de guias formativas e informativas
para los pacientes; programas
como "AEAL apoya” para el prés-
tamo de material ortopédico, el
programa “Conectados” que es un
programa de soporte a pacientes
con leucemia linfocitica crénica e
incluso llegamos a tener programa
de préstamo de ordenadores. Hoy
en dia esto no tendria cabida ya
que los teléfonos son pequefios
ordenadores. Algunos servicios
complementarios que ofrece AEAL
son: talleres de actividad fisica en la
sede de la organizacién, grupos de
apoyo, etc. En general, trabajamos
para mejorar la calidad de vida del
paciente.

¢ Cémo afecta la LMA la calidad
de vida de los pacientes, y la de
sus familiares y cuidadores?

MM: Desde el momento que nos
diagnostican un céncer, sea cual
sea, leucemia, linfoma o un tumor
sélido, el paciente siente angustia:
primero a lo desconocido, segun-
do al pronéstico y, después, a lo
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Tenemos la suerte de poder contar con las terapias
dirigidas, pero para ello se necesita realizar cribados
que permitan un abordaje terapéutico a medida

que va a suponer el tratamiento y
las consecuencias que va a tener.
No es nada facil de asumir. Esta-
mos hablando de someternos
a procesos de quimioterapia y
radioterapia, con todos los efectos
secundarios que conllevan, tanto a
corto plazo, como las secuelas que
les quedan a los pacientes denomi-
nados “largos supervivientes”. Es
cierto que ha habido avances en
los tratamientos y que se intenta
que estos efectos sean los meno-
res posibles.

En definitiva, un diagnédstico de
cancer nos marca nuestras relacio-
nes familiares y laborales. Es una
carga que se le viene al paciente
y a sus familiares. Tenemos que
tener en cuenta que, en el 95% de
los casos, el cuidador principal es
un familiar.

En el caso concreto de la Leucemia
Mieloide Aguda (LMA), se trata de
una enfermedad rara, caracterizada
por la proliferacion de mieloblastos,
cuya prevalencia en Espafa es de 3,9
casos por 100.000 habitantes. Los
pacientes presentan una supervi-
vencia relativa a 5 afos del 21%. Por
lo tanto, es una enfermedad, cuyo
proceso terapéutico, afecta bastante
a la calidad de vida de los pacien-
tes, y sus familiares, sobre todo en la
fase de induccion. Cabe resaltar que
existen todavia importantes necesi-
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dades no cubiertas, tanto a nivel de
diagndstico, como a nivel asistencial
y de conocimiento general sobre el
impacto social de la LMA.

¢ Qué importancia tienen

las pruebas genéticas para
determinar el abordaje
terapéutico mas apropiado para
los pacientes con LMA?

MM: El diagndstico de la leuce-
mia, como en cualquier otro tipo
de céncer, es muy importante que
sea lo més temprano posible, por-
gue nos vamos a encontrar con la
enfermedad en estadios menos
avanzados, con lo cual las posibi-
lidades de abordaje y superviven-
cia aumentan y, por consiguiente,
los tratamientos van a ser menos
agresivos y, la calidad de vida del
paciente va a ser mucho mas alta.
Los avances se van consiguien-
do en base a pequefios pasos.
Actualmente estamos viviendo
una revolucion gracias a las nuevas
tecnologias. Estamos hablando de
hacer secuenciaciones genémicas,
de abordar el cancer no por su
ubicacion en el cuerpo sino por la
alteracion genética que presente.
La inmunoterapia ha sido otro gran
avance. Todo esto nos esta ofre-
ciendo herramientas para seguir
dando pequefios pasos y que, el
dia de mafana, no sé si podremos
hablar de curacién del cancer, pero
si de una cronificacion del cancer.
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En el caso de la LMA esto es muy
importante. La LMA se diagnostica
con un recuento de mieloblastos en
sangre, siendo la mutacién genética
mas prevalente la mutacion FLT3.
Por lo tanto, tenemos la suerte de
poder contar con las terapias diri-
gidas, pero para ello se necesita
realizar cribados que permitan un
abordaje terapéutico a medida, y
que permita mejorar los resultados
de saludy de calidad de vida de los
pacientes con LMA.

;Se tienen en cuenta las
experiencias y preferencias de
los pacientes y sus familiares en
las guias clinicas de la LMA?
MM: Para lograr esa participa-
cion plena, primero los pacientes
tenemos que estar preparados.
No siempre lo estamos, pero exis-
ten cada vez mas asociaciones,
que permiten la participacién del
paciente en la realizacién de estas
guias clinicas y en estudios sobre
el valor social del medicamento. En
estos momentos se valora objeti-
vamente si aporta o no aporta.
Creo que los pacientes vamos
estando cada vez mas preparados
para participar en estas guias, de
hecho, AEAL ya ha participado en
varios proyectos de este estilo. Sin
embargo, hace falta que hubiera
més pacientes formados y que
se tuviera més en cuenta la parti-
cipacién del paciente. Considero



EN PRIMERA PERSONA -

Yo soy de los que piensan que hay que trabajar por
el paciente, pero con el paciente, y no ponerle en

el centro

que no somos un nucleo aislado,
dentro del ecosistema del asocia-
cionismo en Espafa, y que existen
también otras asociaciones que
estan més preparadas para aportar
su conocimiento con el fin de que
se tenga mas en cuenta la voz del
paciente.

Las guias de practica clinica de
referencia en Espafa para el
abordaje de la LMA son las desa-
rrolladas por el Programa Espafiol
de Tratamientos en Hematologia -
PETHEMA y el Grupo Cooperativo
de Estudio y Tratamiento de las
Leucemias Agudas y Mielodispla-
sias — CETLAM. A lo mejor seria
un buen momento, y un gran reto,
plantear la posibilidad de actuali-
zarlas para incorporar esa perspec-
tiva de los pacientes y sobre todo
los avances terapéuticos basados
en las terapias dirigidas.

¢;Cémo valora los avances en la
investigacion clinica en LMA?
MM: La investigacion clinica es el
reto que nos planteamos todos
los pacientes, porque nuestra
supervivencia estd en manos de
la investigacién. Si hace unos
afios nos hubieran dicho que se
va a contar con las Asociaciones
de pacientes para la preparacion
del consentimiento informado de
un ensayo clinico, o para disefar
la parte de calidad de vida del

ensayo clinico, a lo mejor no nos
lo hubiéramos creido. A dia de hoy,
empieza a ser una realidad, por lo
menos, desde la experiencia que
tenemos tanto en AEAL, como en
el Grupo Espafiol de Pacientes con
Cancer (GEPAC), porque ya hemos
participado en varios.

La investigacién sigue siendo nece-
saria. Los tratamientos que hay hoy
en dia son consecuencia de ensayos
clinicos que hubo en el pasado y
gracias a la colaboracion desinte-
resada y altruista de los pacientes
que participaron en los mismos. A
la vez, vemos que hay més casos de
céncer, quizés uno de los factores
importantes es el envejecimiento
de la poblacién. Muchos tipos estan
asociados a la edad, como podria
ser el caso de la LMA.

En cuanto a la participacién de los
pacientes en la investigacion de la
LMA, y en general, oimos muchas
veces decir: “Hay que poner al
paciente en el centro”. Yo soy de
los que piensan que hay que tra-
bajar por el paciente, pero con el
paciente, y no ponerle en el centro,
ya que en el centro podemos dar
vueltas y de lo que se trata es de
avanzar. En este sentido, desde
la aparicién del régimen de trata-
miento “7+3" en 1973, el abordaje
general de la LMA ha evoluciona-
do lentamente hasta el reciente

45

desarrollo de las terapias dirigidas
y medicamentos orientados a los
tratamientos de baja intensidad.
El principal objetivo de las nuevas
terapias dirigidas es la mutacién
FLT3, cuyo abordaje incorpora el
uso de los inhibidores FLT3, recien-
temente aprobados por la EMA
para su uso en pacientes con LMA
de nuevo diagnéstico y refractaria
o recidivante, respectivamente.
Considero que es un gran avance
y un gran mensaje de esperanza
para los pacientes.

Y en términos de acceso a las
terapias innovadoras en el
ambito de las Enfermedades
raras: ;qué barreras creéis
faltarian por superar?

MM: Estamos sumergidos en
numerosos debates acerca del
acceso real por parte de los
pacientes a las innovaciones tera-
péuticas. En primer lugar, todavia
existe un 25% de medicamentos
huérfanos que no obtienen la
financiacion. Ademas, el tiempo
entre la aprobacion de un medica-
mento huérfano y su financiacién,
y, por lo tanto, su aplicacién en
la practica real, ronda entre los
20 y los 33 meses. En este sen-
tido, cabe pensar que existe un
reto importante en relacién a la
financiacion de los medicamen-
tos huérfanos. Hay que seguir
buscando mecanismos para que
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GEPAC llevd a cabo un estudio sobre las
necesidades de los pacientes durante la pandemiay

habia cifras que realmente asombraban

sea posible financiarlos, ya que
en caso contrario supondria una
pérdida de oportunidad para los
pacientes. También considero
importante trabajar para disminuir
las desigualdades territoriales.

AEAL en tiempos del COVID-19

MM: La época de la pandemia ha
sido una época dura. Por un lado,
nos plantedbamos si estdbamos,
o no, preparados para afrontar la
pandemia, ya que desconociamos
los efectos que la misma iba a
tener. Empezamos a teletrabajar.
Fuimos adelantados, porque desde
el afno 2008 AEAL hacia seminarios
online y tenemos personal joven
que esta adaptado a las nuevas
tecnologias. Aun asi, no han sido
tiempos faciles. Tenemos progra-
mas de soporte a pacientes, como
he comentado al principio de la
entrevista, como es “Conectados”.
Si los psico-oncdlogos hacian nor-
malmente unas 450-460 llamadas
mensuales, esta cifra se duplicd y,
la duracion media de las llamadas,
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pas6 de unos 27 minutos a ser de
44 minutos.

GEPAC llevé a cabo un estudio
sobre las necesidades de los
pacientes durante la pandemia y
habia cifras que realmente asom-
braban, pero justificaban el porqué
de esas llamadas y de la duracién
de las mismas. El estudio reveld que
el 40% de los pacientes con cancer
vivian solos. A esto le sumamos la
angustia que supone el diagndsti-
co, el tratamiento de céncer, el des-
conocimiento, el miedo a la pande-
miay los altos indices de contagio y
el miedo de asistir a los hospitales
para realizarse las pruebas. Todo
ello ponia de manifiesto la necesi-
dad de atender emocionalmente a
los pacientes.

El futuro

MM: A nivel general de las enfer-
medades oncohematoldgicas, el
futuro pasa por esto que ahora
conocemos todos como CAR-T o
las terapias avanzadas, y que podria

46

conseguir la curacién del cancer.
Sin embargo, queda mucho traba-
jo por hacer. Los pacientes tienen
que conocer exactamente qué son,
cdmo funcionan, no es un proceso
facil para el paciente, pero puede
ser la via para empezar a hablar
sobre el futuro del céncer.

En términos de las enfermedades
raras, es importante seguir inves-
tigando y mejorando las condicio-
nes de financiacion, para que los
pacientes se puedan beneficiar de
los nuevos tratamientos. En el caso
concreto de la LMA, las terapias
dirigidas parecen muy promete-
doras, pero implican algunos retos
importantes, como es la creacion
de un registro nacional, la actua-
lizacién de los protocolos y guias
existentes con el fin de contemplar
la realizacion de cribados, etc.

Por nuestra parte, estamos
abiertos a colaborar y a aportar
nuestras experiencias para seguir
avanzando.



LA HUMANIZACION
DE LA ATENCION
SANITARIA A PACIENTES
CON ENFERMEDADES
RARAS: LA VISION DEL
EXPERTO

JULIO
ZARCO RODRIGUEZ

Presidente de la Fundacién
Humans

¢ Qué es la Fundacién Humans?

JZ: La Fundacion Humans es una
fundacién constituida por profesio-
nales sociosanitarios de distintos
ambitos de la atencidn sanitaria y
la gestion: médicos, enfermeras,
trabajadores sociales, fisioterapeu-
tas, farmacéuticos, etc. La entidad
se constituyd hace tres afios con el
objetivo primordial de ensefar e
investigar sobre la Humanizacién,
entendida como aquella forma de
aproximarse al mundo del paciente
y de su familia de una determinada
manera. Por lo tanto, la actividad de
la Fundacion consiste en investigar
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sobre esas formas de aproximarse
al mundo del paciente y su familia
por parte de los profesionales y de
las organizaciones; y, sobre todo,
en hacer mucha pedagogia, forma-
cion, etc., en estos aspectos.

El concepto de Humanizacién:

¢ Cémo se entiende desde la
Fundacién Humans?

JZ: En la Fundacién Humans no
nos gusta hablar tanto de Huma-
nizacion, sino de Humanismo. Es
un concepto totalmente distinto.
Humanizacion es un concepto muy
laxo, excesivamente general. Segdn
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la Real Academia de la Lengua sig-
nifica “hacer mas humana la reali-
dad” y, por lo tanto, esa definicién
tan ambigua se presta a que haya
muchas "dimensiones" de la huma-
nizacién. Humanizacion es la ética,
es la informacién, es la empatia, son
las habilidades comunicativas, pero
también son las listas de espera. Si
existe una lista de espera muy larga,
evidentemente eso no es humaniza-
cion. Desde la Fundacién Humans
defendemos no tanto la humaniza-
cién, sino el humanismo, como una
forma de aproximarse al mundo del
paciente, de ver desde una dptica
distinta, holistica, muy integral, muy
humanistica, donde se tienen en
cuenta todos los aspectos bio psico
sociales (psicoafectivos y sociales),
y no solamente bioldgicos. Se trata
de una visidn ecoldgica del proceso
de enfermar que engloba el punto
de vista de la familia, el punto de
vista laboral o profesional, etc.

¢ Cree que el abordaje de la
humanizacién de la atencion a
pacientes con Enfermedades
Raras es diferente?

JZ: El humanismo o la humaniza-
cién en el ambito de las enfermeda-
des raras no es distinto al del resto
de las patologias o enfermedades,
pero si tiene una serie de elementos
de naturaleza especifica. Las enfer-
medades raras son el paradigma
de lo que deberia ser una adecua-
da humanizacién de la asistencia
sanitaria. La visiéon que nosotros
aportamos de la humanizacién de
las enfermedades raras parte de
un trabajo, que en épocas ante-
riores realicé muy estrechamente
con organizaciones como FEDER,
donde recogemos los principios
béasicos de la visidén ecoldgica, una
vision integral desde la perspecti-
va sociosanitaria, con una gestion
integral de las enfermedades poco
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frecuentes. Ello implica gestores de
casos para cada una de estas enfer-
medades y también la participacién
de la familiay del paciente, o de las
asociaciones de pacientes, como
un elemento nuclear. Por lo tanto,
las enfermedades poco frecuentes
realmente son el paradigma de lo
que es la humanizacién. Debido
a su complejidad, involucran a la
familia, al paciente, a las asociacio-
nes de pacientes y una vision dis-
tinta, més ecoldgica, més integral.

¢ Podria describir alguna iniciativa
de la Fundacién Humans en el
ambito de las EERR?

JZ: Las iniciativas de la Fundacion
Humans con respecto a las enfer-
medades raras, de momento, son
embrionarias porque llevamos tan
solo tres anos de vida. En estos
tres aflos hemos abordado otras
dimensiones de la humanizacién
maés vinculadas a las patologias
oncolégicas, las geriatricas, la
salud mental, las infecciosas... Si
es cierto que, mediante la relacién
que he tenido con FEDER y con el
INDEPF (Instituto de Investigacién y
Desarrollo Social de Enfermedades
Poco Frecuentes), y siendo vicecon-
sejero de Sanidad de la Comunidad
de Madrid, tuve el privilegio de
aprobar el primer Plan Estratégico
de enfermedades poco frecuentes
de la Comunidad de Madrid. Esto
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me ha unido mucho al mundo
de las enfermedades raras y, por
lo tanto, estamos a la espera de
firmar convenios con ambas enti-
dades. El objetivo primordial de
dichos convenios es sustanciar en
proyectos en los cuales podamos
llevar a cabo las reivindicaciones
l6gicas, licitas y coherentes de las
tres entidades. Como he dicho
anteriormente, defendemos la
necesidad de gestién por proce-
sos, de la existencia de gestores de
caso, de la aproximacion a la familia
y al entorno familiar, de mejorar la
comunicacion, etc. En este momen-
to, estamos en la fase embrionaria
de un proyecto de largo recorrido
cuya meta consiste en echar a andar
proyectos especificos.

¢ Cuadles serian las principales
barreras / claves de éxito para
avanzar en la humanizacién de

la atencién a los pacientes con
EERR?

JZ: El rol de las asociaciones de
pacientes, muy especificamente
en el ambito de las enfermedades
raras, es determinante. La humani-
zacién no se podria entender sin un
empoderamiento del ciudadano,
sin un paciente activo, informado
y formado. Realmente, las aso-
ciaciones de pacientes terminan
siendo un recurso de los servicios
de sanidad, es decir, donde no lle-
gamos los servicios sanitarios, la
atencion primaria, los hospitales.
En la realidad, las asociaciones de
pacientes cubren un hueco que, tal
vez, deberia estar cubierto por el
ambito sanitario, pero que no lle-
gamos, posiblemente, por la falta
de cercania al mundo intimo del
paciente y de la familia. Nosotros
no entendemos la humanizacién
sin una asociacion de pacientes.
Nos gustaria que los profesionales-
médicos, enfermeras, farmacéuti-



cos- recomendaran y “prescribie-
ran” asociaciones de pacientes.
Entendemos que las asociaciones
de pacientes, sobre todo desde la
perspectiva del trabajo social o de
la psicologia, incluso de la gestidn
de procesos complejos que tienen
con las familias, aportan una visién
fundamental. En el ambito de las
enfermedades raras, esto cobra
una dimensién muchisimo mayor.
Estamos hablando de enfermeda-
des de alta complejidad que gene-
ran problemas de gran dimensién.
Posiblemente su rareza dificulta
aspectos como el manejo, la comu-
nicacion, el acceso al farmaco, y
por lo tanto, se necesita un traba-
jo en equipo entre profesionales
socio sanitarios, paciente y familia,
con el paraguas de la asociacién
de pacientes.

En mi opinién, hay un tema impor-
tante donde hay que incidir, que tie-
ne que ver con la politica sanitaria y
la existencia de cierta desigualdad
autondémica, en el manejo de las
enfermedades poco frecuentes.
Tenemos que revisar también los
CSURs, es decir, las unidades de
referencia de determinadas pato-
logias. Creo que en un pais peque-
fio, como es Espafa, donde existen
unas comunidades autébnomas que
se han convertido practicamente en
federaciones, desde el Ministerio de
Sanidad se deben articular solucio-
nes comunes para que no fomente-
mos la inequidad y la desigualdad.
Hoy en dia, esta inequidad existe y
tiene un gran impacto en el mane-
jo de determinadas patologias.
Los que vivimos en Madrid somos
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unos privilegiados. Los que viven
en Catalufia son unos privilegiados.
Pero el que vive en otra comunidad
auténoma que no tenga la misma
dotacién sanitaria, posiblemente,
se encuentre con problemas que
nosotros no tenemos y esto hay que
solucionarlo.

El Congreso Internacional de
Humanizacién de la Asistencia
Sanitaria: ;Podria ofrecer unas
pinceladas de este evento?

JZ: La Fundacion Humans iba
a organizar el primer Congreso
Internacional de Humanizacién de
la Asistencia Sanitaria antes de la
pandemia, cuando el humanismo ya
estaba encontrando su hueco en la
atencion sanitaria. Posponerlo, lejos
de menoscabar su previsible éxito,
ha despertado mayor interés. Hoy

El 17-19 de junio
celebraremos el
primer Congreso
Internacional de
Humanizacion, para
tratar los problemas
que nos preocupan
en humanizacion,
desde una vision
multidisciplinar
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en dia, estd mas vigente que nunca
la imperiosa necesidad de revisar,
contemplar y gestionar todos los
procesos sanitarios desde una
perspectiva donde las dimensio-
nes psicosociales, trascendentales
y ecoldgicas sean tenidas en cuen-
ta como factores determinantes
del bienestar humano. Por eso, el
17, 18, 19 de junio celebramos el
primer Congreso Internacional de
Humanizacion.

Es un Congreso multidisciplinar, es
decir, tienen cabida los pacientes,
las asociaciones de pacientes, los
médicos, las enfermeras, los farma-
céuticos, los trabajadores sociales,
los psicodlogos... En segundo lugar,
es un Congreso con una implica-
cién internacional muy importante,
muy especialmente en Latinoamé-
rica. Hemos hecho coparticipes
a las asociaciones de pacientes,
plataformas de pacientes y aso-
ciaciones de enfermedades raras
para poder tener talleres y mesas
redondas de discusidon sobre los
problemas que a ellos les preocu-
pan, que son los mismos que nos
preocupan a nosotros: jcémo el
sistema sanitario debe adaptarse a
la solucién concreta del problema?,
icémo superar las dificultades de
acceso al farmaco?, ;cémo reducir
la disparidad en el manejo de las
enfermedades por comunidades
auténomas?, jcémo introducir los
gestores de caso que hoy en dia
todavia no existen?... Todos estos
problemas que nos preocupan a
todos y que son humanizacién,
seran tratados en talleres y en
mesas especificas.
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Presidenta de la Sociedad
Espafiola de Farmacia
Hospitalaria (SEFH)

Jefa de Servicio de Farmacia
del Hospital Universitario Son
Espases de Palma de Mallorca
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SOCIEDAD ESPANOLA DE FARMACIA HOSPITALARIA
(SEFH) Y SU APORTACION EN EL AMBITO DE LAS EERR

OD: La Sociedad Espafiola de Far-
macia Hospitalaria (SEFH), que en
este momento estoy presidiendo,
es una sociedad cientifica sin &nimo
de lucro formada por farmacéuticos
especialistas en farmacia hospita-
laria. Trabajamos en el &mbito del
hospital, pero también en el ambi-
to de la atencién primaria y de los
centros sociosanitarios. Nuestra
finalidad es unificar las actuaciones
que desarrollamos para conseguir
los mejores resultados de la far-
macoterapia para los pacientes a
los que atendemos. Todo ello se
consigue gestionando bien los
medicamentos, seleccionando los
mejores tratamientos farmacolégi-
cos, teniendo una interaccidn activa
con los pacientes para lograr su
adherencia, lograr su compromiso
y su formacién e informacién en el
uso de los medicamentos. También
quisiera resaltar que nuestro trabajo
se hace siempre en colaboracién
con los equipos clinicos y a distintos
niveles asistenciales.

OD: En la SEFH trabajamos en dife-
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rentes grupos de interés. Actual-
mente tenemos méas de 25 grupos
de trabajo. Uno de ellos esta enfoca-
do especificamente en el area de las
enfermedades raras y medicamen-
tos huérfanos. Desde OrPhar-SEFH
intentamos mejorar el acceso y la
formacién de los pacientes y tam-
bién colaborar con las asociaciones
de pacientes para que las personas
que viven con enfermedades raras
tengan los tratamientos mas ade-
cuados para sus patologias.

Desde el grupo OrPhar se esté tra-
bajando para poner en movimiento
los planes estratégicos nacionales
y de las Comunidades Auténo-
mas. Estos planes tienen ya unos
anos y hay que transformarlos en
proyectos mas concretos. Hubo
una época en la que resultaba
politicamente correcto hablar de
enfermedades raras, pero la verdad
es que se necesita desarrollar activi-
dades concretas. Las enfermedades
raras para nosotros constituyen un
desafio, porque los medicamentos
huérfanos disponen de poca evi-
dencia, debido al bajo nimero de
pacientes, y a veces, las variables de
esta evidencia clinica son complejas
para valorar qué aportan realmente.
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Intentamos hacer una
hoja de ruta para ver

en qué puntos hay
necesidades no cubiertas
y como colaborar desde
la farmacia hospitalaria
para mejorarlas

Por otra parte, son medicamentos
de alto coste. Esto hace que traba-
jemos con un foco distinto en este
grupo de pacientes y en este grupo
de medicamentos.

Una de las actividades y de las
iniciativas que se llevd a cabo
desde OrPhar-SEFH es el Horizon
Scanning. Con este proyecto se
pretende estimar qué moléculas
van a llegar en breve y para qué

enfermedades raras, e intentar
posicionarnos y trabajar en ellas
con una perspectiva en el tiempo.
Otra actividad en la que se esté
trabajando es elaborar una hoja de
ruta de estos pacientes con enfer-
medades raras. Hay factores que
son comunes a todos los pacien-
tes con enfermedades raras, pero
necesitamos aterrizarlos de manera
mas especifica, en enfermedades
concretas, e intentar hacer una hoja
de ruta para ver en qué puntos hay
necesidades no cubiertas y como
colaborar desde la farmacia hospi-
talaria para mejorar su abordaje.

¢;Cual es el papel que
desempeiia la SEFH en el
proceso de toma de decisiones
para la introduccién de MMHH
en Espana?

OD: La Farmacia Hospitalaria par-
ticipa en el uso del medicamento
mucho antes de que se empiece a
financiar. Hay unas fases muy previas
que son, primero de evaluacién,
para analizar qué es lo que aportan
estos medicamentos a la terapéu-
tica que tenemos. Hay grupos que
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trabajan especificamente en esto,
como el grupo Génesis. Este gru-
po de trabajo centra su labor en
analizar qué aporta realmente cada
medicamento desde el punto de
vista comparativo a lo que tenemos:
para qué pacientes, en qué circuns-
tancias, con qué criterios los vamos
a utilizar, y sobre todo, cuéles van a
ser las variables que nos van a decir
que este tratamiento esta siendo
efectivo o no. Todo ello ayuda para
decidir qué medicamentos se van
a incorporar a la terapéutica en
Espafia, y después se determina su
posicionamiento. La Sociedad Espa-
fiola de Farmacia Hospitalaria es
una de las organizaciones que son
consultadas por la Agencia Espariola
de Medicamentos y Productos Sani-
tarios (AEMPS) para la elaboracion
de los Informes de Posicionamiento
Terapéutico IPTs. Desde la SEFH ela-
boramos un informe independiente
basado en los informes Génesis.
Posteriormente participamos
durante todo el proceso de intro-
duccién en el Sistema Nacional de
Salud, es decir, una vez que se han
determinado en qué condiciones
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se van a utilizar los medicamentos,
pasamos a decidir como llegan al
paciente, cOmo nos comunicamos
con el paciente, cémo hacer para
que se cumplan las expectativas
que el equipo clinico tiene en este
paciente compartido con diferentes
médicos, con los equipos sociales,
etc. En definitiva, se trata de deter-
minar qué esperamos realmente de
este tratamiento y cémo trabajar
desde nuestro colectivo para lograr
los objetivos terapéuticos, siempre
formando parte de un equipo asis-
tencial que comparte formacién y
objetivos por cada paciente.

OD: La pandemia por el COVID-19
nos ha afectado a todos profesio-
nalmente y también personalmen-
te. Creo que los que lo hemos
vivido, jévenes o mayores, nunca
volveremos a ver el mundo de la
misma manera y profesionalmente
tampoco. Yo diria que la Farmacia
Hospitalaria se ha transformado
totalmente, en todos los dmbitos.
Desde ver amenazas en la gestién,
ver problemas para el acceso y el
suministro de determinados medi-
camentos esenciales para pacien-
tes criticos, situaciones que no
habiamos vivido hasta ahora, hasta
cémo hemos tenido que atender
a los pacientes de manera no pre-
sencial, poner en marcha consultas
telematicas, poner en marcha la dis-
pensacién no presencial de medi-
camentos en colaboraciéon con los
estamentos asistenciales o envian-
do la medicacién a los domicilios de
los pacientes... elaborando incluso
soluciones hidroalcohélicas que no
habia en el mercado. Yo creo que
nos ha cambiado toda la forma en
que se ve laformacién, la investiga-
cién y muchos de estos cambios ya
son parte de nosotros. Ahora que
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se ha acabado el estado de alarma,
seguro que los mantendremos.

OD: Desde nuestro punto de vista,
los retos en el &mbito de las enfer-
medades raras siguen siendo los
mismos que ya se recogen en el Plan
Nacional, por lo que tenemos que
seguir trabajando para superarlos.
Ahora tienen mucha maés visibilidad,
pero hay que seguir aterrizando
los proyectos. Creo que, desde la
Farmacia Hospitalaria, sigue siendo
un reto el diagndstico precoz y el
cribado en estas enfermedades, el
diagndstico genético de una manera
temprana para que el tratamiento no
se retrase en el tiempo. Y desde el
punto de vista estrictamente como
farmacéuticos, quisiéramos partici-
par en todos los procesos anterio-
res, es decir, que no nos llegue una
solicitud de un tratamiento, cuando
el paciente ya esta diagnosticado y
estd decidido el tratamiento, sino
trabajar con equipos que valoren
la situacién de los pacientes antes
del requerimiento expreso de un
tratamiento. Es muy importante,
también, trabajar posteriormente
en el seguimiento de los resultados
de estos pacientes y en incorporar la
voz del paciente a todo el circuito y a
toda la ruta. Un reto pendiente para
todo el sistema sanitario es trabajar
de una manera mas coordinada con
la asistencia social. A veces tene-
mos tratamientos muy complejos
y hay necesidades asistenciales y
sociales que no se estén cubriendo.
Entonces considero que es un reto
de todo el sistema sanitario el poder
incorporar la parte de asistencia
social a la atencién de los pacientes
con enfermedades raras, mas que a
ningun otro colectivo.
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IVAN
SILVA ROMERO

Market Access & Public Affairs
Director, Kyowa Kirin

PUBLICO-PRIVADA

LA ESTRATEGIA FARMACEUTICA EUROPEA Y LOS
NUEVOS INCENTIVOS PARA LA PROMOCION DE LOS

MEDICAMENTOS HUERFANOS

¢Puede hacernos una
introduccion a Kyowa Kirin?

IS: Kyowa Kirin es una compaiiia
multinacional, biofarmacéutica, de
origen japonés, que cuenta con un
equipo de mas de 5000 empleados
en todo el mundo, 40 afios de expe-
riencia en investigacién y presencia
en mas de 40 paises. El objetivo
de Kyowa Kirin es responder a las
necesidades de los pacientes y sus
familiares y de los profesionales sani-
tarios, que luchan en primera linea
contra las diferentes enfermedades,
ofreciendo un tratamiento efectivo.
Nuestro lema es: “Compromiso con
la vida". Actualmente, Kyowa Kirin
se encuentra en un momento de
expansién global. En Espafa conta-
mos con varias unidades de negocio:
la unidad de “Established Medici-
nes” es la que tradicionalmente ha
comercializado, entre otros, pro-
ductos enfocados a tratar el dolor
oncolégico y otras comorbilidades
asociadas a la oncologia, como el
estrefiimiento inducido por opioi-
des. Por otro lado, y de creacién
mas reciente, tenemos la unidad de
"Enfermedades Raras”, donde aca-
bamos de lanzar una nueva terapia
para el tratamiento de la Hipofosfa-
temia ligada al cromosoma X para
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pacientes pediatricos. Ademas, cabe
destacar que estamos esperando
un nuevo lanzamiento en Espafa
de un farmaco innovador para tratar
dos subtipos de linfoma cutaneo
de células T, también considerado
medicamento huérfano: la Micosis
Fungoide y el Sindrome Sézary. A
nivel europeo estamos a punto de
recibir la aprobacion de una nueva
molécula, por parte del EMA, para
tratar a pacientes con Parkinson,
cuyo principal objetivo es controlar
sintomas como el temblor y la difi-
cultad al caminar.

¢ Cémo valora la situacién actual
de la 1+D en el ambito de las
EERR?

IS: La innovacion en el ambito de las
enfermedades raras es fundamental,
siempre lo ha sido y somos conscien-
tes de ello. En mi opinién, en este
entorno tan complicado en el que
nos vemos inmersos desde hace ya

Nuestro lema es:

“Compromiso con la
vida”
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mas de un ano, todas las evidencias
han contribuido a poner en valor la
importancia de investigar en tera-
pias innovadoras que contribuyan
a mejorar la salud de la poblacion.
Cuando hablamos de patologias
poco frecuentes, todos sabemos
que existe una deficiencia de nuevos
tratamientos, una dificultad diagnds-
tica y una necesidad de mejorar la
calidad de vida de estos pacientes.
Esto hace que la investigacién sea
aun maés importante. En ese sentido,
Kyowa Kirin es plenamente cons-
ciente de esa necesidad. Tenemos
que apostar por la investigacion de
medicamentos huérfanos y esto es
una parte esencial del sistema sani-
tario. Aqui no estamos solos, somos
una parte mas.

¢ Cudles podrian ser los
principales retos para los
laboratorios de MMHH en

este nuevo marco regulatorio
europeo que se vislumbra?

IS: En este nuevo marco regula-
torio europeo las enfermedades
raras siguen siendo un punto clave
en materia de salud publica y un
gran reto para la comunidad cien-
tifica. Invertir en la investigacién de
enfermedades raras y medicamen-
tos huérfanos para las compafiias
farmacéuticas sigue resultando
fundamental para poder dar res-
puesta a pacientes con patologias
poco frecuentes. Sin embargo,
segun el informe de la Asociacién
Espafiola de Laboratorios de Medi-
camentos Huérfanos y Ultra-Huér-
fanos (AELMHU), que se llevd a
cabo durante 2019, se pone en
entredicho la capacidad de traer al
mercado todos los medicamentos
huérfanos aprobados por la EMA.
Es més, durante ese ano sdélo el
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52% lograron ser comercializados
en nuestro pais. Con este nuevo
escenario, en el que se pretende
un cambio en el incentivo al desa-
rrollo de medicamentos huérfanos,
a priori mas estricto, creo que es
fundamental disponer de “reglas
de juego” muy claras que permitan
incentivar la investigacion y, muy
importante, agilizar el tiempo de
acceso a los mismos, por no hablar
de la necesidad de un modelo de
financiacién sostenible a largo plazo
de los sistemas de salud.

El futuro de los MMHH en

el horizonte del 2030. ;Hay
motivos para ser optimista?

IS: Hemos avanzado mucho en los
altimos afios, pero no perdamos
de vista a los continuos cambios,
el intento de un nuevo marco
regulatorio europeo, la necesidad
de poner reglas transparentes en
todos los paises para poder intro-
ducir a los medicamentos y que
estén disponibles para los pacien-
tes.... En este sentido, en Kyowa
Kirin, a pesar de todo esto, somos
muy optimistas, porque cada vez
son mas las iniciativas dirigidas a
mejorar el acceso a los pacientes.

Es fundamental
disponer de “reglas
de juego” muy claras

para incentivar la
investigacion y
agilizar el tiempo de
acceso
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Me gustaria destacar un proyecto,
liderado por EURORDIS, que es
la Alianza Europea Enfermedades
Raras. Se trata de un proyecto que
engloba a los pacientes y profe-
sionales lideres de opinidn, con
el objetivo de proponer recomen-
daciones de politicas destinadas
a dar un futuro mejor a todas las
personas que conviven con enfer-
medades raras. Creo que, al final,
somos un agente mas del sistema
y no podemos mirar de lado, sino
todo lo contrario. Considero que
todos los agentes del sistema
estamos completamente volcados
para que esto sea una realidad. Por
otra parte, creo que sigue siendo
una asignatura pendiente para
todos, la necesidad de agilizar
los procesos de aprobacién, mas
concretamente los procesos de
acceso. Esto siempre sera un reto
importante. No nos podemos olvi-
dar que, al tratarse de medicamen-
tos huérfanos, que por definicién
son para pocos pacientes, siempre
van a suponer un reto para todos
los sistemas. Por Ultimo, llevandolo
a nivel mas particular de Espana,
sigo viendo la necesidad extrema
de poder conseguir introducir
todos esos medicamentos, que
actualmente ya estéan disponibles
en Europa, con independencia de
la comunidad auténoma.

En definitiva, todo esto nos hace
ver un futuro de forma optimista.
Aun queda mucho por hacer, aun-
que creemos también que se ha
conseguido mucho. Por supuesto,
la industria farmacéutica tendra un
papel fundamental como colabora-
dor con el sistema nacional de salud
para conseguir los objetivos con los
pacientes de enfermedades raras.



NURIA
SAVAL SARGAS

Patient Advocacy Lead, Alexion
Iberia

COLABORACION PUBLICO-PRIVADA

COLABORACION PUBLICO-PRIVADA PARA LA MEJORA EN
EL ABORDAJE DE LAS ENFERMEDADES RARAS

¢Podria presentar brevemente a
Alexion como empresa centrada
en las enfermedades raras y su
presencia en Espana?

NS: Alexion es una empresa biofar-
macéutica internacional, compro-
metida con la mejora de la vida de
los pacientesy las familias afectadas
por enfermedades raras y devasta-
doras mediante la investigacién,
el desarrollo y la comercializacién
de medicamentos capaces de
cambiar sus vidas. Con una trayec-
toria de méas de 25 afos, estamos
orgullosos de ser una de las pocas
empresas del mundo que centra
sus esfuerzos exclusivamente en el
ambito de las enfermedades raras,
que tienen opciones de tratamiento
limitadas o inexistentes. Creemos
que nuestra responsabilidad es
escuchar, comprender y cambiar la
vida de los pacientes y de quienes
trabajan incansablemente para ayu-
darlos. La filial espafiola de Alexion
se establecié en 2007 y hoy somos
un equipo de aproximadamente 60
personas dedicadas a trabajar para
los pacientes en Espafia y Portugal.

Actualmente, Alexion esté llevan-
do a cabo 20 programas clinicos
diferentes en fase avanzada, casi
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todos sobre enfermedades raras.
Con el objetivo de conseguir 10
lanzamientos para el afno 2023,
nuestra esperanza es contribuir
a abordar la enorme necesidad
médica no satisfecha que queda
en enfermedades raras, en las
que mas del 95% de los pacientes
carece actualmente de una terapia
eficaz para su enfermedad.

Actualmente tenemos 15 ensayos
clinicos en marcha en Espafia en
las areas de hematologia, nefrolo-
gia, neurologia y cuidados intensi-
vos. En los Gltimos 15 afos, hemos
trabajado con médicos espafioles y
hemos realizado numerosos estu-

Actualmente, Alexion
esta llevando a cabo
20 programas clinicos

diferentes en fase
avanzada, casi todos
sobre enfermedades
raras
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dios clinicos en Espafia que han
sido fundamentales para el desa-
rrollo de nuestras terapias actuales
y futuras.

Las necesidades clinicas y no
clinicas de los pacientes y
familiares con EERR: ;Cémo ve
la situacion actual?

NS: A nivel mundial, las enfermeda-
des raras afectan a entre el 6% y el
8% de la poblacion. Y esto significa
que, en Espafia, las enfermedades
raras afectan a méas de 3 millones de
personas. Aunque individualmente
cada enfermedad rara afecta a muy
pocas personas, el impacto en los
pacientes, sus familias y la sociedad
es profundo. Las enfermedades
raras pueden afectar a cualquier
persona, sin embargo, el 50% de
éstas afectan a los nifios".

El camino hacia el diagnéstico es
complejo y puede llevar muchos
afos. Se estima que el 20% de los
pacientes con enfermedades raras
todavia experimenta un retraso de
mas de 10 afios en el diagndstico.
Aun hay mucho que hacer para ayu-
dar a aumentar el nivel de concien-
ciacion sobre enfermedades raras,
asi como proporcionar formacién y
educacién para aumentar la com-
prensién de estas patologias y ayu-
dar a una deteccién y diagnéstico
mas tempranos.

Los pacientes con enfermedades
raras todavia se enfrentan a muchos
retos en el dia a dia, como la dis-
criminacidn en las escuelas o en
el trabajo, entre otros. Ademas, el
COVID-19 ha provocado interrup-
ciones en la atencidn a los pacientes
con enfermedades raras, y se teme
que los tiempos de incertidumbre

- COLABORACION PUBLICO-PRIVADA

Alexion también
desarrollé un cémic
con el conocido artista
de los ’80, Miguel
Gallardo, titulado "Me
llamo Susana y tengo
SHUaQ"

econdmica que se prevén puedan
afectar considerablemente a este
grupo de pacientes si no se toman
las medidas adecuadas.

¢ Podria detallar algunas de las
iniciativas mas relevantes en
defensa del paciente?

NS: A través de mi responsabili-
dad como Patient Advocacy Lead,
escucho y aprendo de las comuni-
dades de pacientes con el fin de
reflejar la vision de éstos en nues-
tras actividades y proporcionarles
una mejor experiencia. En Alexion,
apoyamos el importante trabajo de
las organizaciones de pacientes.

Nos asociamos con la comuni-
dad de enfermedades raras para
desarrollar programas e iniciativas
educativas, dirigidas a aumentar la
concienciacién sobre las mismas y
asi mejorar el diagndstico, la ges-
tién y el cuidado de los pacientes.

Con motivo del Dia Mundial de las
Enfermedades Raras 2021, Alexion
lanzé la iniciativa de conciencia-
cion #3MillonesYaNoEsRaro para
mostrar la realidad de las enferme-
dades raras y generar apoyo para
mas investigacion. La campafa
incluia la iniciativa "Luces por la
investigacion", apoyada por varias
organizaciones de defensa de los
pacientes en Espafia, en la que
cualquiera podia encender una luz
virtual en un mapa interactivo para
mostrar su apoyo a las personas con
enfermedades raras.

Como parte de esta campana,
Alexion estad ayudando a mostrar la
realidad de vivir con una enferme-
dad rara a través de las historias de
vida de los pacientes. En colabora-
cién con Isabel Gemio, la célebre
periodista y presidenta de la Fun-
dacién para la Investigacion de las
Distrofias Musculares y otras Enfer-
medades Raras, la compafiia lanzd
la nueva serie documental "Vidas
no tan raras". Ademaés de estas
historias en video, Alexion también
desarrollé un comic con el conocido
artista de los '80, Miguel Gallardo,
titulado "Me llamo Susana y tengo
SHUa", utilizando imégenes y un
lenguaje sencillo para definir qué
es la enfermedad, cémo afecta al
cuerpo y la forma en que, gracias
a la concienciacion y al diagndstico
precoz, se puede identificar y ges-
tionar adecuadamente.

1 Medicamentos huérfanos en los Estados Unidos - Contexto de uso y coste. Instituto Quintiles IMS. Octubre de 2017. Acceso a través de:
https://rarediseases.org/wp-content/uploads/2017/10/Orphan-Drugs-in-the-United-States-Report-Web.pdf. Acceso online Febrero 2021
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Para garantizar el
éxito, todas las partes
interesadas deben
alinearse respecto a
los principales retos

que hay que abordar
y las causas que los
originan, asumiendo
los compromisos
necesarios para
superarlos

COLABORACION PUBLICO-PRIVADA

Alexion ha puesto en marcha
diferentes iniciativas educativas,
de investigacion y de impacto
social para abordar distintos
aspectos de las enfermedades
raras. La compania ha apoyado
la creacion de un Observatorio
Legislativo sobre Enfermedades
Raras y Medicamentos Huérfanos
-formado por expertos de diferen-
tes areas y bajo el paraguas del
Centro de Estudios de Politicas
Publicas y Gobierno (CEPPYG) de
la Fundacién General de la Uni-
versidad de Alcald, con el objetivo
de identificar los principales retos
legislativos que deben abordarse
para mejorar la calidad de vida de
los pacientes con enfermedades
raras y sus familias.

¢ Cual cree que es el futuro

de la atencidn a los pacientes
con enfermedades raras en

el horizonte de 2030 y cuales
son las recomendaciones de la
industria?

NS: Desde la implementacién del
Reglamento Europeo de Medica-
mentos Huérfanos en el afio 2000
se ha logrado hacer mucho por
las enfermedades raras. Se han
establecido diferentes planes de
accion especifios, pero todavia
queda trabajo por hacer para lograr
concienciar sobre las enfermedades
raras en la agenda politica, y ofrecer
alas mas de 7.000 condiciones raras
la atencidn y el reconocimiento que
se merecen. En Alexion estamos
encantados con la reciente publi-
cacion del Informe Rare2030, que
trata sobre la prevision de la politica
en el dmbito de las enfermedades
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raras en el horizonte 2030 y recoge
las recomendaciones por parte de
EURORDIS. El informe destaca la
relevancia de desarrollar un nuevo
marco politico para las enfermeda-
des raras en Europa, que deberia
impulsar y acelerar adn mas la
agenda de este tipo de enferme-
dades en los préximos afios. Las
ocho recomendaciones del informe
cubren aspectos clave del abordaje
de las enfermedades raras, y pro-
porcionan importantes directivas
para los proximos desarrollos en el
area de las enfermedades raras en
Europa. La industria farmacéutica
desempefiard un papel fundamen-
tal para contribuir a esta visidon
2030, a través de su aportacién
para el avance de la investigacion,
la colaboracién con socios clave e
innovaciones terapéuticas para los
pacientes. Para garantizar el éxito,
todas las partes interesadas deben
alinearse respecto a los principales
retos que hay que abordary las cau-
sas que los originan, asumiendo los
compromisos necesarios para supe-
rarlos. Seréd fundamental la asocia-
cién de todas las partes interesadas
y la creacion de mejores redes para
desarrollar la colaboracion, como
las Redes Europeas de Referencia.
Las organizaciones de defensa de
los pacientes también desempefian
un papel destacado para garantizar
que la voz de los pacientes se acti-
ve y se escuche. Esperamos que la
Vision 2030 proporcione una plata-
forma para el cambio en la gestidn
de las enfermedades raras y, en
Gltima instancia, para mejorar los
resultados para los pacientes y sus
familias.
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CELEBRADO EL SEGUNDO DIALOGO NEWSRARE
“ANALISIS DE DECISION MULTI-CRITERIO APLICADO EN
MEDICAMENTOS HUERFANOS: AVANCES Y APLICACIONES EN
LEUCEMIA MIELOIDE AGUDA"

El pasado 4 de febrero tuvo lugar el segundo Didlogo
newsRARE sobre “El Valor de la Innovacién Terapéu-
tica en Leucemia Mieloide Aguda (LMA): Retos meto-
dolégicos en evaluaciéon econdémica e implicaciones en
la toma de decisiones”.

Este segundo Didlogo, realizado en forma-
to virtual, versd sobre el tema “Anélisis de
Decision Multi-Criterio (ADCM) aplicado
en medicamentos huérfanos: avances y
aplicaciones en LMA” y conté con la par-
ticipaciéon de Antoni Gilabert, director del
Area de Farmacia y del Medicamento del
Consorcio de Salud y Social de Catalu-
fia y miembro del consejo editorial de la
revista newsRARE; Sergio Marquez Pelaez,
economista de la salud en la Agencia de
Evaluacién de Tecnologias Sanitarias de
Andalucia; Jaime Espin Garcia, profesor
de la Escuela Andaluza de Salud Publica
(Granada); José Luis Poveda, Jefe de Ser-
vicio de Farmacia del Hospital La Fe (Valen-
cia), Coordinador del grupo OrPhar-SE-
FH y editor de la revista newsRARE; y
Alvaro Hidalgo Vega, profesor titular y direc-
tor del Grupo de Investigacion en Economia de la Salud
y Gestion Sanitaria de la Universidad de Castilla — La
Mancha, presidente de la Fundacién Weber y editor de
la revista newsRARE, como moderador del encuentro.

El Didlogo persiguié dos objetivos. Primero, debatir
acerca de las ventajas del ADCM como una herra-
mienta alternativa o complementaria de la evaluacion
econdmica de medicamentos huérfanos (MMHH) vy,
en particular, de la evaluacién de terapias innovado-
ras dirigidas a la LMA. Segundo, analizar los retos
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actuales en el SNS para poder implementar en la
practica esta herramienta, como ayuda en la toma
de decisiones clinicas, asistenciales y econémicas en
el drea de la LMA.

Para poner en contexto los temas a abordar en el Dia-
logo, Antoni Gilabert explicé las caracteristicas mas
importantes del ADMC como una herramienta de eva-
luacion que incorpora criterios relevantes para todos los
actores involucrados en la prescripcion, como clinicos,
farmacéuticos, gestores y pacientes, y que van mas alla
de la eficacia y la seguridad del farmaco. A continua-
cidn, los expertos expusieron su punto de vista sobre la
utilizaciéon del ADMC en la evaluacion de innovaciones
terapéuticas en el campo de las enfermedades raras,
basados en sus conocimientos y experiencia en el tema.

Durante el debate tuvieron lugar las siguientes
reflexiones:

1. Ante la incertidumbre que conlleva la toma de deci-
siones de nuestro dia a dia, el ADCM ayuda a evaluar
opciones de tratamiento de una forma estructurada,
aportando mas puntos de vista frente a formas de
evaluacién méas convencionales, lo que resulta espe-
cialmente Gtil en enfermedades raras. El ADMC no
estd pensado para beneficiar a los MMHH sino para
evaluarlos de una manera mas adecuada.

2. EI ADMC aporta una mayor transparencia y predic-
tibilidad al proceso de toma de decisiones, al pro-
mover una explicitacion de las preferencias sobre las
alternativas evaluadas. Esto no lo exenta de realizar
juicios de valor, ya que se requiere decidir sobre qué
criterios incluir en el andlisis y asignar ponderaciones
y puntuaciones de valor a cada criterio y alternativa.
Una limitacion para su mayor uso en la practica pue-




de ser que el decisor sienta que acota su margen de
discrecionalidad.

|dealmente, la metodologia del ADMC debe estar
estandarizada, para asegurar tanto su validez exter-
na en la toma de decisiones como la validez interna
en términos de homogeneidad y reproducibilidad.
En el &mbito de los MMHH, se necesita ser flexibles y
dindmicos, con capacidad de adaptarse en el tiempo
frente a cambios en el conocimiento cientifico y en
el uso de recursos.

Los criterios empleados en el ADMC deben ser
manejables y adaptables al objeto de la evaluacién,
con un numero de criterios razonable para que el
modelo sea asumible. Los criterios deben de ser
ademés definidos y ponderados de forma clara,
precisa y transparente, evitando riesgos de doble
contabilizacién. En el caso de los MMHH, se debe
incorporar aspectos tan importantes como la carga
de la enfermedad, la ausencia de alternativas, las
pérdidas laborales o consideraciones éticas.

En el ADMC es imprescindible contar con equipos
multidisciplinares, mas aiin cuando se evaltan alter-
nativas para enfermedades raras, que requieren de
Opticas distintas. Es fundamental obtener puntos de
vista complementarios, como el de los pacientes, los

de sus diferentes componentes de valor. Por ello,
el ADMC podria ser un buen punto de partida en
la evaluacién del valor de las terapias dirigidas a la
LMA. Las variables analizadas en las evaluaciones
econdmicas convencionales (supervivencia y costes)
no recogen todos los drivers de valor de las terapias
dirigidas en el campo de la LMA. Otros criterios,
como la forma y el lugar de administracion del far-
maco y las ganancias en calidad de vida, pueden
ser tomados en cuenta y valorados en el anélisis,
para ayudar a evaluarlos de una manera mas justa
y completa.

La finalidad del ADMC es ayudar a medir el valor
relativo de un tratamiento. Esto puede orientar la
priorizacién de compra por parte de los hospita-
les y del SNS, y ayudar a la rendicién de cuentas,
siempre y cuando se haga de una manera objetiva,
verificable y en consenso entre los agentes impli-
cados. El ADMC puede ayudar asi a tangibilizar
los criterios de financiacién definidos en la Ley de
Garantias (art. 92).

El ADMC no sustituye ni a la decisidn ni a otras
herramientas metodoldgicas de ayuda a la toma
de decisiones, como la evaluacién econdmica o el
anélisis de impacto presupuestario.

cuidadores, especialistas en temas legales o en ética
o la ciudadania en general.

Este Diadlogo fue organizado por la Fundacién Weber
a través del Consejo de Redaccién de newsRARE, y ha
contado con el patrocinio de Astellas.

Es muy deseable contar con evidencia cientifica
sobre los diferentes criterios de las alternativas
evaluadas. Puede ser Util ademés explorar las vias
de comunicacién existentes para el disefio de los
ensayos clinicos entre la industria
farmacéutica y la red de eva-
luacion de tecnologias sani-
tarias europea (EUnetHTA).
Seria deseable intercambiar
informacién sobre las varia-
bles que se requiere medir en
los ensayos para ser integrada
mas adelante en los modelos de
evaluacién, como el ADMC. Si se
realiza una recogida temprana de
variables, la evaluacién serd siem-
pre mas apropiada.

Lo mas importante para evaluar
una terapia dirigida es la sumatoria
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El pasado 23 de marzo tuvo lugar el tercer, y Gltimo
de su coleccién, Didlogo newsRARE sobre “Evaluacién
econdmica aplicada en onco-hematologia: ;elementos
diferenciales en LMA".

Este tercer Didlogo realizado, como los
dos anteriores, en formato virtual, contd
con la participacion de Juan Oliva Moreno,
Catedratico de la Universidad de Castilla
- La Mancha y Miembro del Consejo Edi-
torial de la revista newsRARE; Lidia Garcia
Pérez, Jefa de Economia de la Salud, del
Servicio de Evaluacion del Servicio Canario
de Salud (SESCS); Marta Trapero Bertran,
Profesora de la Universidad Internacional
de Catalufa y Miembro del Consejo Ase-
sor de la Fundacién Weber; Jordi Ginés
Rubio, Board Certified Oncology Phar-
macist, Farmacéutico especialista en el
Area de Onco-Hematologia, Servicio de
Farmacia, Hospital Universitario Son Espa-
ses; y, como moderador del encuentro,
Alvaro Hidalgo Vega, Profesor Titular y
Director del Grupo de Investigacién en
Economia de la Salud y Gestién Sanitaria de la Univer-
sidad de Castilla — La Mancha (UCLM), Presidente de la
Fundacion Weber y Editor de la revista newsRARE.

Los objetivos de este webinar fueron analizar los instru-
mentos de evaluacidon econémica disponibles para la
toma de decisiones en el area de la Leucemia Mieloi-
de Aguda (LMA); reflexionar sobre el enfoque que se
presenta en los informes de evaluacién y resumir los
elementos de valor que se deben tener en cuenta de
cara al futuro.

Las conclusiones presentadas por los expertos invita-
dos ofrecieron puntos de vista heterogéneos en base
a la experiencia profesional de cada uno de ellos,
abarcando las perspectivas del gestor, la academiay la
farmacia hospitalaria.

Durante el debate tuvieron lugar las siguientes
reflexiones:

La Evaluaciéon Econémica de Intervenciones Sani-
tarias en Europa ha alcanzado una edad dorada.
Esta, es una herramienta ampliamente aceptada y
utilizada por los decisores publicos, y proporciona un
marco conceptual para comparar los beneficios tera-
péuticos y sociales, asi como, los costes sanitarios y
sociales de tratamientos alternativos.

La LMA es una enfermedad oncoldgica y, ademas,
es una enfermedad de baja prevalencia, o conocida
més comiUnmente como “rara”. Actualmente, estan
sucediendo importantes avances en los tratamien-
tos para la LMA. Estos, alcanzan desde el ambito de
la quimioterapia, medicamentos de terapia dirigida,
inmunoterapia e investigacion con células madre.

Un reto principal del SNS es mejorar los tiempos
de acceso. Actualmente, uno de los grandes pro-
blemas que tenemos es la lentitud en los procesos
de aprobacién y financiacién. Debemos pedir a la
administracién mayor celeridad y que agilice los
plazos para que entre Espafia y el resto de paises
de la Unién Europea se acorte esta brecha. Por otra
parte, se debe potenciar el trabajo en red, en el que
se comparta informacién de los diferentes pacientes
a nivel europeo, y entre los diferentes organismos de
evaluacion.

Es necesario hacer una evaluacién econémica mas
global que incluya otro tipo de técnicas como, por
ejemplo, los Anélisis de Decisidon Multicriterio o de
rentabilidad social de la inversion. Estos pueden
ayudar a complementar los anélisis de evaluacion
econdmica convencionales.

Los umbrales de rentabilidad, tal y como los conoce-
mos a dia de hoy, serian aplicables, pero en el ambi-
to de las enfermedades raras y los medicamentos
huérfanos se necesitaria de elementos diferenciales
desde el punto de vista de la inclusién de aspectos
sociales en el andlisis, y no solamente econdémicos.
A la perspectiva social se tienen que incorporar los
datos, es decir, vamos a recoger informacién en los
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hospitales, hacer encuestas y analizarlas. Porque, de
lo contrario, no tendria sentido discutir acerca de la
perspectiva social. A dia de hoy, tenemos muchisima
informacién que no se recoge ni se analiza.

Ademas, debemos buscar alternativas a los AfRos de
Vida Ajustados por Calidad (AVAC), como podria ser
el “coste medio paciente afio”, en los casos como la
LMA, donde la supervivencia es corta.

Los criterios sociales son también especialmente
importantes cuando se plantean escenarios de avan-
ce o como deben funcionar los elementos anteriores
dentro de este ambito.

Existe una gran incertidumbre entre efectividad y
seguridad, que modula la ratio coste-efectividad,
dado que la falta de informacién es muy elevada. Por
tanto, en lugar de pensar en un sistema dicotémico
de financiacién: si o no, a este precio o a otro, se
debe empezar a pensar en mecanismos de financia-
cién mucho més adaptativos, donde se aproveche el
potencial de los sistemas de informacion.

La recogida de datos es clave para poder analizar
resultados en salud y ampliar la perspectiva de la toma
de decisiones, asi como reducir, lo méximo posible, la
incertidumbre. Esta es una de las principales limitacio-
nes a la hora de evaluar resultados y trata-
mientos para la LMA: la falta de

registros y de datos clinicos de

seguimiento, ademas de la nece-

sidad de informacién adicional
acerca del consumo de recursos,
calidad de vida y el impacto social.

La informacién es un bien econémico de maxima
importancia, y la inteligencia artificial marcara el
futuro. En el corto plazo, nuestro sistema sanitario
necesita invertir en mejorar la calidad y cantidad de
informacién, para que los sistemas de informacion
sanitaria, en un tiempo razonable, proporcionen los
datos que se necesitan para tomar decisiones basa-
das en criterios de eficiencia. Estas decisiones no
tienen por qué ser siempre estrictamente sanitarias,
sin embargo, guardan relacién con determinantes de
la salud, con comportamientos individuales y sociales
que es necesario conocer para la elaboraciéon y eva-
luacién de las politicas.

Muchos de los cambios que estamos viviendo en esta
fase COVID-19 pueden servir de ensefianza y ayudar
a orientar qué debemos hacer sobre ciertos puntos
concretos en los cuales queremos desarrollo rapido
de innovacién.

Este Diadlogo fue organizado por la Fundacién Weber
a través del Consejo de Redaccién de newsRARE, y ha
contado con el patrocinio de Astellas.
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Con motivo del Dia Mundial de las Enfermedades Ra-
ras, celebrado en febrero de este afio 2021, FEDER ha
lanzado la Campafia: “Sintomas de espERanza” con el
compromiso y la lucha de la sociedad actual frente a la
vulnerabilidad del colectivo en plena pandemia.

Este afio, y debido a las circunstancias sanitarias,
toda la programacion fue adaptada en formato vir-
tual. Sin embargo, los resultados obtenidos fueron
muy satisfactorios ya que la virtualizacién de las ac-

tividades llegé a méas personas, al romper con las
barreras geograficas, y mejord la participacién, lle-
gando a reunir a un importante nimero de personas
de todo el pais.

El objetivo principal de esta iniciativa consistié en hacer
un balance del desarrollo de las Enfermedades Raras,
asi como, ver de qué manera se han visto agravadas
por la actual crisis sanitaria, con la que se ha acrecen-
tado aun mas la incertidumbre, tanto de las personas
que padecen alguna EERR, como de sus familiares.

Se implicaron méas de 100 paises gracias a la coordina-
cién de FEDER con la Organizacién Europea de Enfer-
medades Raras (EURORDIS), la Alianza lberoamericana
de Enfermedades Raras (ALIBER) y la Red Internacional
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de Enfermedades Raras (RDI) bajo el lema:
“Rare is many, rare is strong, rare is proud”

Estos conceptos, que en Espafia se han traducido
como “UNION, LUCHA y COMPROMISO", coinciden
con los tres principales valores de la organizacién y
quedan reflejados en la campafia “Sintomas de EspE-
Ranza” en la que se quieren poner de manifiesto las
lecciones aprendidas que nos deja la pandemia:

® Poner en valor el compromiso nacional, internacio-
nal, publico y privado para hacer posible la investi-
gacién.

* Lucha para la transformacién social. A raiz de las res-
tricciones, se pusieron en marcha soluciones innova-
doras, tales como la telemedicina o el tratamiento
domiciliario.

¢ Todo ello a través de la Unién del propio tejido aso-
ciativo para generar servicios.

La coordinacién social y sanitaria y el acceso al diag-
néstico, tratamiento e investigacién, son los vértices
que desde FEDER se defienden e impulsan con el ob-
jetivo de ser la esperanza de las personas con EERR y
sin diagndstico, asi como, de sus familias.

Para mas informacion: https://dm2021.enfermedades-
raras.org/
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El pasado 12 de abril, la Federacién Espafiola de EERR
(FEDER) celebré un desayuno sobre los retos de ac-
ceso al diagndstico y tratamiento en Enfermedades
Raras. En él, participaron representantes de las Comi-
siones de Sanidad del Congreso y Senado, asi como,
més de 100 organizaciones de pacientes.

Los objetivos principales presentados durante el
encuentro, fueron:

¢ Analizar diferentes vias sobre como afrontar estos
retos en un momento tan relevante, en lo que a ma-
teria de legislacién respecta.

® Anunciar la actualizacién del Real Decreto de Criba-
do con la incorporacién de tres nuevas patologias.

e Generar conciencia del impacto que esta regulacién
y su implementacién tienen en la vida de miles de
personas a partir de la experiencia directa de las
asociaciones de pacientes.

® Buscar un marco normativo preparado para abordar
todos estos desafios.

Uno de los principales puntos de reflexion fue el Diag-
ndéstico, ya que practicamente la mitad de las familias
esperan un periodo superior a 4 afios para lograr a
éste y un 20%, méas de una década, para poner nombre
a la enfermedad con la que conviven.

En la primera mesa se debatié uno de los principales
problemas en la actualidad: “La heterogeneidad de
las pruebas de cribado neonatal que se realizan en
nuestro pais”.

Durante el encuentro, también se abordé la problema-
tica del acceso a medicamentos para enfermedades
raras y el impacto de la crisis de la COVID-19.

En cuanto al acceso al tratamiento, AELMHU publicd
los datos actualizados de medicamentos huérfanos en
2020:

® Se financiaron en Espafia 5 nuevos medicamentos
huérfanos.

e Esto supone un 45% menos que en 2019.

¢ 6 de cada 10 medicamentos huérfanos autorizados
en Europa no logran financiacién en Espafia.

Esta, es una de las consecuencias de la pandemia en
materia de tratamiento, dejando a este colectivo en
una posicion de doble vulnerabilidad: por un lado, la
de vivir con una enfermedad de alto riesgo y, por otro,
las consecuencias que hemos y seguimos viviendo a
nivel mundial.

Sin embargo, esta crisis sanitaria, ha dejado otras bue-
nas practicas. Por ejemplo, se ha logrado hacer llegar
los medicamentos a las casas de los pacientes, gracias a
la actitud colaborativa entre industria y administracion.

El encuentro sirvié para trasladar algunas de las ne-
cesidades primordiales de este colectivo, como es el
diagndstico temprano a través de acciones como el
cribado neonatal, asi como, mejorar el acceso a trata-
mientos ya existentes como los Medicamentos Huér-
fanos.

Accede al video del encuentro: “Desayuno sobre acce-
so a tratamiento y diagndstico” (linkar con este enlace:
https://www.youtube.com/watch?v=4jMp66uk3;8)
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El 28 de diciembre de 2020, el Ministerio de Sanidad,
a través de la Agencia Espafiola de Medicamentos y
Productos Sanitarios (AEMPS), lanzé a consulta publi-
ca el proyecto de Real Decreto por el que se regula
la disponibilidad de medicamentos en situaciones es-
peciales.

En Espania, el Real Decreto 1015/2009, por el que se
regula la disponibilidad de medicamentos en situa-
ciones especiales, establecié los requisitos "para el
empleo de medicamentos con el fin de atender ne-
cesidades especiales de tratamiento en situaciones
clinicas no cubiertas, las condiciones para el acceso a
medicamentos autorizados cuando se utilicen en con-
diciones distintas a las autorizadas, y el acceso a medi-
camentos no autorizados en Espafia, pero legalmente
comercializados en otros Estados.

En concreto:

- Uso compasivo: acceso temprano a medicamentos
en fase de investigacion clinica.

- Medicamentos extranjeros: acceso a medicamentos
no autorizados en Espafia pero si en otros paises.

- Off label: acceso a medicamentos fuera de las condi-
ciones autorizadas para una determinada patologia,
pero si para otras enfermedades.

A ellas podemos afiadir como alternativa la formulacién
magistral, donde un profesional farmacéutico preara un
medicamento individualizado para el paciente.

De las personas que han utilizado en alguna oca-
sidn uno o varios de estos tipos de medicamentos, el
15,96% ha utilizado medicamentos huérfanos; el 4,78%
ha utilizado alguna vez medicamentos de uso compa-
sivo; y el 3,47% ha accedido a un uso fuera de indica-
cion (off label) de algin medicamento. Finalmente, un
6,3% ha tenido que utilizar medicamentos extranjeros.

Entre quienes han utilizado alguna vez o utilizan este tipo
de medicamentos, la mitad han notificado dificultades.

Problemas de la normativa actual

"Alo largo de la vigencia de la norma se han detecta-
do una serie de aspectos que pueden ser optimizados,
asi como situaciones no contempladas hasta el mo-
mento que deben regularse"”, subraya el documento,
que resalta las siguientes dificultades o mejoras:

La necesidad de diferenciar entre el acceso a medi-
camentos no autorizados y el acceso a medicamen-
tos autorizados, pero no comercializados efectiva-
mente por diferentes razones.

® La necesidad de clarificar en qué condiciones se
puede acceder en cada una de estas circunstancias
a estos medicamentos no comercializados efectiva-
mente.

La utilizacion de los datos obtenidos con fines de
investigacién cuando se usan los medicamentos en
situaciones especiales con el objeto de generar evi-
dencia en situaciones clinicas donde existe incerti-
dumbre.

Las actividades a desarrollar y las obligaciones
asumidas por los diferentes actores, incluyendo la
Agencia Espafola de Medicamentos y Productos Sa-
nitarios, el/la médico/a responsable del tratamiento,
el centro hospitalario, la autoridad competente de
la Comunidad Auténoma por razdn del territorio, el
promotor del ensayo clinico y/o el solicitante o ti-
tular de la autorizacidn de comercializacion, ante el
acceso a medicamentos en situaciones especiales.

¢ El| establecimiento de recomendaciones de uso o no
uso para el acceso a medicamentos en condiciones
diferentes a las autorizadas.

¢ La seleccidon de medicamentos no autorizados en
Espafia, cuando se requiera para garantizar el acce-
so al tratamiento.

® El uso de la formulaciéon magistral en situaciones es-
peciales.
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Objetivos del nuevo RD

A esta situacién viene a dar respuesta el nuevo Real
Decreto por el que se regula la disponibilidad de me-
dicamentos en situaciones especiales.

La consulta recoge entre sus objetivos: delimitar mejor
los diferentes supuestos de acceso a medicamentos
en situaciones especiales existentes y las distintas ca-
tegorias incluidas en cada uno de ellos, asi como el
ambito sanitario en el que pueden utilizarse. Preten-
de, igualmente, mejorar el procedimiento de acce-
so, simplificando las cargas administrativas para los
solicitantes, aprovechar las ventajas que aportan las
tecnologias de la informacidén y las comunicaciones,
tanto en materia de gestiéon como de transparencia,
e incrementar la comunicacién entre administraciones
y la generacién de conocimiento asociado al uso de
medicamentos en estas situaciones.

Préximos pasos

Desde algunas organizaciones, como FEDER, han sido
presentadas propuestas ante este nuevo RD. Las mis-
mas contemplan:

- Para medicamentos de uso compasivo: La necesidad
de que se garantice la continuidad de un tratamien-
to hasta el momento de su autorizacién y comercia-
lizacion.

- Para medicamentos utilizados en condiciones distin-
tas a las autorizadas y para medicamentos no autori-
zados en Espafia pero legalmente comercializados en
otros Estados (extranjeros): La necesidad de priorizar
el criterio médico, debidamente justificado mediante
un informe clinico, en el momento de la prescripcién
de un determinado tratamiento, cuya respuesta haya

sido claramente beneficiosa o haya permitido estabili-
zar al paciente, a pesar de la existencia de alternativas
terapéuticas comercializadas en Espana.

- La necesidad de mantener el espiritu de la legisla-
cién europea y estatal vigentes, priorizando la pres-
cripcién médica y dejando atras criterios economi-
cistas.

- La necesidad de establecer garantias para que esta
norma favorezca el acceso y no delimite, de forma
que estas férmulas excepcionales no se conviertan
en habituales, reconociéndolo en la norma y en su
aplicacion.

- La necesidad de garantizar la adecuada aplicacién
de la norma en todas las Comunidades Auténomas
y con ella, la equidad en el acceso a los tratamien-
tos independientemente del lugar de residencia y/o
hospital de referencia, atendiendo a criterios clini-
Cos.

- La necesidad de reconocer e integrar, como agente
legitimado, al colectivo de pacientes, junto al resto
de actores implicados (AEMPS, médicos, hospitales,
Comunidades Auténomas y promotores y titulares
de medicamentos).

Se espera que la Administracién nacional de continui-
dad a este tipo de acciones, aunque el plazo de res-
puesta a la consulta finalizd el dia 4 de enero de 2021,
por lo que resulta poco adecuado para la ciudadania.
Aun asi, se espera que las propuestas recibidas sean
analizadas en os proximos meses, y se proceda a la ac-
tualizacién del actual marco normativo, posicionando
a Espafia como un referente en materia de enferme-
dades raras.
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EUROPA

SE PRESENTA EL INFORME ANUAL “INDICADORES DE ACCESO A
TERAPIAS INNOVADORAS EN EUROPA (W.A.IL.T INDICATOR 2020)"

A finales de Mayo
ha sido publicado el
Informe Anual, cono-
cido como “"W.A.LLT
Indicator”, de su titulo
en inglés Waiting to
Access Innovative Therapies, elaborado por IQVIA para
la Federacién Europea de Asociaciones de la Industria
Farmacéutica (EFPIA).

EFPIA Patients W.A.LT.
Indicator 2020 Survey

Se trata de la decimocuarta edicion del estudio euro-
peo més largo y continuado sobre disponibilidad de
terapias innovadoray el tiempo de acceso a los pacien-
tes. La disponibilidad se define como el momento en
qgue un nuevo medicamento es incluido en la financia-
cién publica y a disposicion de los pacientes.

En esta edicién han sido incluidos un total de 34 paises,
de los que 24 son miembros de la UE. Ademas, se ha
incorporado informacién sobre 152 terapias innovado-
ras, autorizadas en Europa en el periodo entre 2016 y
2019. Los resultados se presentan agrupados en cuatro
grandes blogues: oncologia, enfermedades raras, tera-
pias no-oncoldgicas y terapias combinadas.

Segun los resultados del informe, |a tasa de disponibilidad
en el drea de las enfermedades raras es un 8% mas baja
que en el resto de grupos, y el tiempo de acceso a los
pacientes 5 meses mas lento. El nimero de terapias apro-
badas para enfermedades raras en 2019 es mucho mas
bajo que en el afio anterior (5 vs 21). El retraso medio entre
autorizacién y acceso a los pacientes es de 3,5 meses en
el mejor caso, y de més de 3 afios en el peor.

En Espafia, de los 47 medicamentos huérfanos apro-
bados por la EMA, han sido autorizados 19, es decir,
una tasa de disponibilidad del 40%, y de ellos han
sido financiados por el SNS tan solo un 34%. Asi medi-
camentos huérfanos, como por ejemplo gilteritinib,
indicado para el tratamiento de pacientes adultos con
Leucemia Mieloide Aguda, actualmente no cuentan
con financiacién publica en Espafia, aunque si estan
disponibles en Alemania, Inglaterra, Francia e Italia. El
tiempo de acceso a los pacientes en Espafia ha sido de
665 dias frente a los 106 dias en Alemania o 351 dias
en Inglaterra.

Por lo tanto, Espania se sitia en la media europea, pero
muy por debajo de paises de nuestro entorno.

110% -

152

3 100% A a

Rl 13%

- 90% A

g 80% - 41%

51%] 53%

> o | 28% 5% '

2 70% = B o - 63% 65% 62%

T 60% - 7% 5% o

[0} 30% 1%

o 509 15% 9% 3 4%

Q % 2798 1% 7%

> o 88%

= 40% A 26%

E o 70% 35% 2, 8% 14%

S 30% 1 ssull 579 059% 55% 0o, s 1% 1% 1%

S o 49% D 47%) 48% f de 159" 15% % 4% 8% 119

s 20% A - 6 38% 36% 2% ok o 3% O% 1%

> 10% I o 265 26% 20% 00 21% =

< ° 7 18% 16% 0 T o 30 B, 4% o 1%

0% | B EA 8% 19, I 39, W39, 5 1K
L > ¥ & T > T g £ T 5 5 F £ § ®m QT & E & 2 T T S T L S L O O H L O O O
g 8§ 8 g 8 £ 8 5 g &8 3 ¢ 2 8 ¢ 385 5§ g 5 s E & 5 & F 5 8 & & £ & & 25
e 5 £ 2 3 e § § £ 23852 § 535 5 ¢ 252888 3¢t 5z2¢e 3838 3
8338 4frEé T 02 fsdadzE - WG g0 £ L
] 3 g =
<
E M Full public availability Limited Availability Only available privately [l Not available Not submitted by association
—



INTERNACIONAL

Rare Diseases International (RDI) es la alianza global
de las personas con enfermedades raras de todas las
nacionalidades. RDI relne a organizaciones de pa-
cientes nacionales y regionales de todo el mundo, asi
como federaciones internacionales de enfermedades
especificas, para crear una alianza mundial de pacien-
tes y familias con enfermedades raras.

Se trata de desarrollar acciones colaborativas a favor
de las personas con enfermedades raras. Claro ejem-
plo de ello es el Centro de Recursos COVID-19 gestio-
nado por RDI, que ofrece informacion de gran utilidad
para todos los agentes implicados en el &mbito de las
enfermedades raras: https://www.rarediseasesinter-
national.org/covid-19-resource-center/

A lo largo de los ultimos meses, han sido publicados
varios informes sobre el Impacto asistencial y social del
COVID-19 en las enfermedades raras y para las perso-
nas que las padecen: Barémetro EURORDIS; Baréme-
tro newsRARE. Por ello, desde RDI ha sido elaborado
un documento, titulado “Declaracién de RDI sobre la
respuesta y recuperacion del COVID-19”, dirigido a las
autoridades sanitarias y politicos. Dicho documento
resume aspectos relevantes acerca del impacto de la
pandemia en la comunidad mundial de enfermedades
raras, del valor anadido de las organizaciones de pa-
cientes a la respuesta mundial del COVID-19 y expresa
algunas recomendaciones para proteger a los pacien-
tes con enfermedades raras en los planes de respuesta
y recuperacién de COVID-19. https://www.raredisea-
sesinternational.org/wp-content/uploads/2020/07/
COVID-statement-in-Spanish.pdf

También, cabe destacar que RDI forma parte de la
Junta Ejecutiva del Comité de ONG para Enferme-
dades Raras: https://www.ngocommitteerarediseases.
org/ y junto con EURORDIS estan trabajando en el
empoderamiento del paciente, estando actualmente
abierta la convocatoria para votar por la resolucién de
la ONU sobre cémo abordar los desafios de las perso-
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nas que viven con una enfermedad rara y sus familias.
Para ello, desde RDI se han desarrollado herramientas
gratuitas: #Resolution4Rare. En el siguiente video Yann
Le Cam, Embajador de RDI y CEO de EURORDIS, ex-
plica en qué consiste la concienciacién y la resolucion
de la ONU: https://www.youtube.com/watch?v=m3Y-
gqamDVB5Q

El 26 de mayo, la Red Internacional de Enfermedades
Raras prepara su encuentro de miembros donde asisti-
ré Alba Ancochea, como directora de FEDER.

En esta ocasién se abordaran temas como la resolucién
de la ONU en materia de enfermedades raras, esta pri-
mera parte serd expuesta por personas involucradas
en la defensa de derechos del colectivo. Ademas, se
abrird un espacio de preguntas y respuestas para po-
der crear un entorno de conocimiento y experiencia.

Por otro lado, también se abordard el estado de si-
tuacién global en materia de enfermedades raras y se
creard un espacio colaborativo sobre enfermedades
raras.

Por Ultimo, se hablara sobre medicamentos huérfanos
y diagnéstico. El encuentro se clausurarad con una se-
sion para poner en comun la experiencia de las dife-
rentes alianzas internacionales.
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https://newsrare.es/publicaciones/vol-5-num-1-julio-2020/
https://download2.eurordis.org/rbv/covid19survey/covid_infographics_final.pdf) y http://download2.eurordis.org/rbv/covid19survey/PressRelease_COVID19surveyresults_Final2.pdf

MEDICAMENTOS

MEDICAMENTOS HUERFANOS APROBADOS POR LA AGENCIA EUROPEA
DEL MEDICAMENTO (EMA) ENTRE ENERO Y ABRIL DE 2021

< NUEVO MMHH/ FECHA DE APROBACION
PRINCIPIO ACTIVO INDICACION LABORATORIO NUEVA INDICACION | DE LA INDICACION EMA
Tagraxofusp Leucemia de células dendriticas ~ Stemline Therapeutics B.V. Nuevo MMHH 7/01/2021
plasmocitoides
Moxetumomab Leucemia de células pilosas en AstraZeneca AB Nuevo MMHH 8/02/2021
pasudotox recaida o refractaria
Fedratinib Mielofibrosis Celgene Europe BV Nuevo MMHH 8/02/2021
Pemigatinib Colangiocarcinoma o cancer de  Incyte Biosciences Distribution BV.  Nuevo MMHH 26/03/2021
las vias biliares
Risdiplam Atrofia muscular espinal Roche Registration GmbH Nuevo MMHH 26/03/2021
Somapacitan Hormona del crecimiento Novo Nordisk A/S Nuevo MMHH 31/03/2021
Cannabidiol Complejo de esclerosis tuberosa GW Pharma (International) B.V. Nueva indicacion 16/04/2021
Ivacaftor Fibrosis quistica Vertex Pharmaceuticals (Ireland)  Nueva indicacion 26/04/2021
Limited
Ivacaftor/tezacaftor/  Fibrosis quistica Vertex Pharmaceuticals (Ireland)  Nueva indicacion 26/04/2021
elexacaftor Limited

MEDICAMENTOS HUERFANOS CON FINANCIACION APROBADA
POR LA COMISION INTERMINISTERIAL DE PRECIOS DE LOS
MEDICAMENTQOS (CIPM) ENTRE ENERO Y ABRIL DE 2021

5 FECHA DE APROBACION
PRINCIPIO ACTIVO INDICACION LABORATORIO POR PARTE DE LA CIPM
Levofloxacino Infecciones cronicas de Pseudomonas aeruginosa en  Chiesi Espafia 3/2/2021
pacientes con fibrosis quistica
Bosutinib Leucemia mieloide crénica Pfizer 3/3/2021
Fluorouracilo Queratosis actinica (QA) no hiperqueratdsica y no Pierre Fabre Ibérica 3/3/2021
hipertroéfica
Onasemnogen abeparvovec  Atrofia muscular espinal Avexis EU Limited 7/4/2021
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La XLH es la forma hereditaria mas comuin de raquitis-
mo u osteomalacia’. Es un trastorno musculoesquelé-
tico? provocado por mutaciones del gen PHEX, que
se caracteriza por la pérdida renal de fosfato, el cual
origina graves problemas en el esqueleto y un amplio
espectro de morbilidades sistémicas®. Se trata de una
enfermedad rara que se manifiesta en la infancia y
afecta a 1 de cada 20.000 personas*®. Las personas
con XLH sufren deformidades esqueléticas, retraso
motor, debilidad muscular, y dolor éseo y articular®¢’#
que impactan en su calidad de vidal, de manera que
actividades diarias, como el autocuidado, o el des-
canso nocturno, suponen un reto para ellos’.

Burosumab es el primer tratamiento bioldgico dirigi-
do a la fisiopatologia de la enfermedad’®, que acaba
de lanzar Kyowa Kirin en Espafa. Se trata de un an-
ticuerpo monoclonal humano indicado para el trata-
miento de la XLH en nifios y adolescentes de 1 a 17
afnos con signos radiogréficos de enfermedad ésea,
y adultos".

Sonia Fernadndez, Presidenta de la Asociacién Es-
pafiola de Raquitismos y Osteomalacia Heredados
(AERyOH) explica que “nuestros huesos son muy
débiles, llegan a romperse por fracturas de estrés
y no crecen ni se desarrollan adecuadamente. Eso
crea una debilidad general en el cuerpo. Es impor-
tante tratar esta enfermedad lo antes posible en la
infancia”.

Las personas con XLH tienen un defecto genético en
el cromosoma X, que aumenta los niveles de FGF23.
Estos niveles elevados de FGF23 hacen que los rifio-
nes dejen pasar demasiados fosfatos a la orina, redu-
ciendo los niveles de fosfato en sangre. Sin suficiente
fosfato, los huesos son méas blandos de lo normal y
no pueden crecer o curarse adecuadamente, y los
musculos no pueden funcionar como lo harian nor-
malmente. Burosumab ayuda a normalizar la cantidad
de fosfato en el organismo al bloquear la actividad de
FGF23, restaurando los niveles de fosfato en la sangre
y mejorando los sintomas de la XLH312131415,
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OBSERVATORIO
. NSV, 0

Este observatorio recopila algunos de los prin-

ENFERMEDAD ES cipales indicadores relevantes en el dmbito de

las enfermedades raras, agrupados en seis areas.
RARAS

Pulsando en el simbolo e se puede observar la
evolucion en el tiempo de algunos de ellos.

@ El simbolo @ le permite acceder a la fuente de

origen de los datos.
EN EL MUNDO EN LA UE EN ESPANA
262-446 @ 18-30 ~3
MILLONES MILLONES MILLONES T | E M P O S
DE PACIENTES DE PACIENTES DE PACIENTES

LT

TIEMPO PROMEDIO PROMEDIO DE
ENTRE CN Y DIAGNOSTICO
FINANCIACION
% EERR 5
CONOCIDAS GENETICAS
5722 67% VIESES oS
B, 015 —_ 01—

MEDICAMENTOS
HUERFANOS

NUMERO ACUMULADO DE DESIG-
NACIONES HUERFANAS EMA

NUMERO ACUMULADO DE MMHH
AUTORIZADOS POR LA EMA

NUMERO ACUMULADO DE MMHH
APROBADOS EN ESPANA

NUMERO ACUMULADO DE MMHH
COMERCIALIZADOS EN ESPANA

NUMERO ACUMULADO DE MMHH
FINANCIADOS EN ESPANA

NUMERO ACUMULADO DE MMHH
NO FINANCIADOS EN ESPANA

NUMERO ANUAL DE IPT PARA
MMHH EN ESPANA

% DE IPT PARA MMHH SOBRE EL
TOTAL DE IPT DEL ANO

ABRIL 2021


https://www.aemps.gob.es/medicamentos-de-uso-humano/informes-de-posicionamiento-terapeutico/
https://www.aemps.gob.es/medicamentos-de-uso-humano/informes-de-posicionamiento-terapeutico/
https://www.mscbs.gob.es/profesionales/medicamentos.do
https://www.mscbs.gob.es/profesionales/medicamentos.do
https://cima.aemps.es/cima/publico/lista.html
https://cima.aemps.es/cima/publico/lista.html
https://www.ema.europa.eu/en/medicines/download-medicine-data
https://www.ema.europa.eu/en/medicines/download-medicine-data
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education_Home.php?lng=ES
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education_Home.php?lng=ES
https://enfermedades-raras.org/index.php/enfermedades-raras/enfermedades-raras-en-cifras
https://aelmhu.es/
https://dm2019.enfermedades-raras.org/wp-content/uploads/Declaracio%CC%81n-Institucional_Di%CC%81a-Mundial-de-las-Enfermedades-Raras-2019.pdf

OBSERVATORIO

INVESTIGACION

ORG. PARTICIPANTES EN LOS EECC
EN MARCHA EN EL MUNDO

EERR CON ENSAYOS CLINICOS EN
MARCHA EN EL MUNDO

ENSAYOS CLINICOS EN MARCHA
CON MMHH EN EL MUNDO

REGISTROS DE EERR A NIVEL
EUROPEO

REGISTROS DE EERR A NIVEL
MUNDIAL

ENSAYOS CLINICOS EN MARCHA
CON MMHH EN ESPANA

ABRIL 2021

REGISTROS DE EERR A NIVEL
REGIONAL

+
)
@"‘@

REGISTROS DE EERR A NIVEL
NACIONAL (EN EL MUNDO)

TOTAL REGISTROS DE EERR O
MMHH

PACIENTES
Y CUIDADORES

(€)e

GOBERNANZA

R A

Abreviaturas: EERR: enfermedades raras; MMHH: medicamentos
huérfanos; EECC: ensayos clinicos; IPT: Informe de Posicionamiento

Terapéutico; EMA: Agencia Europea del Medicamento.

ASOCIACIONES DE ESTRATEGIAS Y TIEMPO PROMEDIO GASTO FAMILIAS TASA PROMEDIO
PACIENTES PLANES DE EERR A DEDICADO RELACIONADO DE PARO
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FUENTE DE ORIGEN DE LOS DATOS
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https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education_Home.php?lng=ES
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education_Home.php?lng=ES
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education_Home.php?lng=ES
https://enfermedades-raras.org/images/RESUMEN_EJECUTIVO_ENSERio_FINAL.pdf
https://enfermedades-raras.org/index.php/enfermedades-raras/enfermedades-raras-en-cifras
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/2017_05_09_Social%20survey%20leaflet%20final.pdf
https://obser.enfermedades-raras.org/mapa-de-estrategias-y-planes-de-enfermedades-raras/
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/ActivityReport2018.pdf

LA ATENCION A LOS PACIENTES CON ENFERMEDADES RARAS Y ACCESO A
LOS MEDICAMENTOS HUERFANOS DESPUES DE LA PANDEMIA COVID-19

DIRIGIDO A:

Profesionales y gestores sanitarios, estudiantes de posgrado, respon-
sables de organizaciones de pacientes y agentes sociales interesados
en mejorar la calidad de vida de los pacientes con enfermedades
raras (EERR).

OBJETIVOS DEL CURSO:

Abrir un espacio de encuentro, anélisis y debate multidisciplinar
sobre el impacto de la COVID-19 en los pacientes con enfermedades
raras (EERR). Se reuniran politicos, gestores, farmacéuticos, clinicos
y pacientes para responder a cuestiones como: jcudl es la situacién
de las EERR después de la pandemia (en términos de diagndstico,
investigacién clinica, acceso a los medicamentos, etc.)? y jcomo
podemos afrontar los retos de futuro para salir de la actual crisis
sanitaria ocasionada por el COVID-19?

OTROS DATOS DE INTERES:

La pandemia del COVID-19 ha puesto de manifiesto otro
aspecto, muy importante, a tener en cuenta a la hora de
afrontar situaciones excepcionales, como la que acabamos
de vivir. Se trata de la calidad y cantidad de informacion reci-
bida por los pacientes, y el piblico en general, y la forma de
comunicar datos de este tipo. En este sentido, el programa
del curso contempla la celebracién de una Mesa de apertura,
titulada: “Tratamiento informativo de las Enfermedades Raras
en los medios de comunicacién espafioles”, con el fin de
conocer en primera persona la experiencia de los periodistas
nacionales y establecer pautas a seguir, muy especialmente
en el &mbito de las enfermedades raras.

Fecha: 20 - 21 de septiembre de 2021

Lugar: Facultad de Ciencias Juridicas y Sociales de
Toledo, San Pedro Mértir. Universidad de
Castilla la Mancha

Fecha limite de inscripcion (aforo limitado):
10 de septiembre de 2021

Enlace de inscripcion:
https://cursosweb.uclm.es/index.
aspx?ccurso=557&academico=20/21

Direccion del Curso:
D. Alvaro Hidalgo Vega
Profesor Titular
Universidad de Castilla-La Mancha

D. José Luis Poveda

Jefe del Servicio de Farmacia Hospitala-
ria, Hospital Universitario y Politécnico La
Fe de Valencia

Por otro lado, los contenidos globales del curso permitiran
conocer iniciativas politicas para mitigar el impacto tras la
pandemia COVID-19 sobre los pacientes con enfermedades
raras; el impacto asistencial y sociosanitario de la pandemia y
icoémo volver a poner el foco en las enfermedades raras?; las
consecuencias de la pandemia sobre la 1+D de medicamentos
huérfanos y también en el acceso a los pacientes para estable-
cer recomendaciones sobre jcémo mejorar la financiacién y el
acceso de la innovacién en enfermedades raras?

ACTO DE ENTREGA DEL PREMIO NEWSRARE PROTAGONISTA DEL ANO EN ENFERMEDADES RARAS

Este afo el Curso de Verano acogera la entrega del | Premio newsRARE del Protagonista del Afio en Enfermedades Raras.
Se trata de un reconocimiento a la labor de las entidades, publicas o privadas, por su aportacién positiva en alguno de los
siguientes ambitos: en la asistencia sanitaria, la gestién sanitaria, la ayuda a los pacientes y sus familiares, en la mejora de la
calidad de vida de los pacientes, en la concienciacién y sensibilizacién ciudadana en el dambito de los medicamentos huérfanos

y las enfermedades raras, etc.

Para consultar las bases de la convocatoria visite la pagina: www.newsrare.es

Organiza: Patrocina:

newsRARE

n cientifica sobre Enfermedades Raras

Colabora:

Fundacion V\/e b er






Esta revista podra ser descargada en formato .PDF
desde: www.newsrare.es

Siguenos en twitter: @revistanewsRARE
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https://twitter.com/revistanewsrare?lang=es
https://www.astellas.com/es/
https://www.ipsen.com/spain/
https://sobi.es/
https://www.roche.es/
https://alexion.com/
https://www.janssen.com/spain/
https://international.kyowa-kirin.com/es/productos/no.html
https://www.ucb-iberia.com/acerca-de-ucb/ucb-espana
https://www.gwpharm.co.uk/#
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