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Editorialeditorial

EL AÑO 2022, UN MOMENTO DE INFLEXIÓN Y DE REFLEXIÓN  
SOBRE LOS CASOS DE ÉXITO 

Álvaro Hidalgo vega

Editor newsRARE y presidente de la Fundación Weber

El año 2022 está llamado a ser un año dual. De ruptura 
con la dinámica de la pandemia y, por tanto, de supe-
ración de las barreras que ésta ha puesto a la salud y 
calidad de vida de los pacientes y familias con enfer-
medades poco frecuentes. Pero igualmente, será un 
año de vuelta a la realidad y los desafíos a los que nos 
enfrentábamos antes de la pandemia.

Estamos, por tanto, ante un momento de inflexión y 
reflexión. Por ello hemos pensado que no había mejor 
manera de empezar este 2022 que con una visión op-
timista sobre las enfermedades minoritarias. Por este 
motivo, hemos dedicado el primer numero del año a 
enumerar los casos de éxito en este complicado desa-
fío que suponen las enfermedades minoritarias y los 
medicamentos huérfanos. 

Este número arranca con un artículo especial a cargo 
de la Secretaria de Estado de Sanidad, Silvia Calzón 
Fernández, que hace un excelente recorrido sobre 
los hitos e iniciativas que nuestro SNS ha puesto en 
marcha en el ámbito de las enfermedades raras que 
se han convertido en verdaderas palancas de éxito 
para nuestro sistema: la Estrategia en Enfermeda-
des Raras del Sistema Nacional de Salud, el Regis-
tro Estatal de Enfermedades Raras, los avances en el 
programa de Cribado Neonatal o la creación de la 
cartera común de servicios asistenciales de Genética 
del Sistema Nacional de Salud, que también forma 

parte de la nueva actualización de la cartera de ser-
vicios de 2022.

En el articulo en profundidad realizado por Fernan-
do Abdalla y Néboa Zozaya se repasan distintos 
casos de éxito tanto a nivel nacional como interna-
cional, incitando a reflexionar sobre qué se puede 
considerar un caso de éxito. En su artículo, los auto-
res ponen el énfasis en los avances llevados a cabo 
en el diagnóstico en donde gracias a la secuencia-
ción completa del ADN logrado entre los años 2010 
y 2020, se han diagnosticado 886 nuevas EERR y el 
número de pruebas genéticas disponibles práctica-
mente se ha doblado. Además, la eficiencia diag-
nóstica en los últimos 5 años ha aumentado del 10% 
al 30-50%. Igualmente se han desarrollado diversas 
iniciativas enfocadas en diagnosticar enfermedades 
desconocidas, como son la Red de Enfermedades 
no Diagnosticadas (UDN, EEUU), el Programa de 
Enfermedades no Diagnosticadas (UDP, EEUU), la 
Red Internacional de Enfermedades no Diagnosti-
cadas (UDNI) y el Programa de Enfermedades no 
Diagnosticadas. También se ha producido una nota-
ble evolución en los tratamientos disponibles. Entre 
2002 y abril de 2022, la Agencia Europea del Medica-
mento (EMA) designó 1.799 medicamentos huérfa-
nos (MMHH). Otro elemento a resaltar es que se ha 
acentuado el foco en fármacos aprobados por esta 
misma agencia dirigidos a las EERR, de modo que 
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si en el periodo 1996-2017 éstos representaban el 
10% del total, en 2018-2020 su peso aumentó hasta 
el 18,4%, con un número anual promedio de auto-
rizaciones de MMHH que pasó de 3 a 158. También 
se ha producido un notable progreso en cuanto a 
la investigación, así entre 2000 y 2010 se iniciaban 
en promedio unos 900 ensayos clínicos cada año en 
EERR, en 2010-2020 este número se duplicó, hasta 
alcanzar los 1.800 nuevos estudios cada año12,13. 
En España, a diciembre de 2021, había 224 ensayos 
clínicos en marcha para el desarrollo de MMHH. El 
artículo concluye con numerosos ejemplos particu-
lares de éxito y con una revisión de casos de éxito a 
nivel internacional.

Por su parte, según la opinión de los encuestados 
en el barómetro de este número, a los casos de 
éxito en enfermedades raras se les está dando poca 
visibilidad, pese a que podrían servir como referen-
cia para buenas prácticas a nivel clínico, y para la 
generación de un mayor conocimiento y concien-
ciación social. 

El número se completa con una serie de entrevistas 
que, desde diversos enfoques, se centran en expe-
riencias de éxito en el abordaje y tratamiento de las 
enfermedades raras. Cuatro especialistas en neu-
rología, reumatología y anestesiología nos cuentan 
su percepción sobre distintas enfermedades raras 
y cómo se ha mejorado su abordaje durante los úl-
timos años, deteniéndose en los retos pendientes. 
Tres representantes de asociaciones nos trasladan 
la visión, en primera persona, de los afectados por 
las enfermedades raras. Además, desde el Centro de 

Referencia Estatal de Atención a Personas con EERR 
y sus familias, Aitor Aparicio relata el importante 
papel que ha jugado este centro para la mejora de la 
humanización de los pacientes. Por su parte, en este 
número, es la Sociedad Española Multidisciplinar de 
Enfermedades Autoinmunes Sistémicas la sociedad 
científica escogida para describir su misión, papel y 
contribución a las enfermedades minoritarias. Final-
mente, Roche Pharma detalla un proyecto reciente 
centrado en proponer acciones de mejora para la 
financiación y acceso de las terapias dirigidas a en-
fermedades raras. 

Es evidente que después de leer el número la sensa-
ción que se queda en el lector es que se ha avanza-
do de forma considerable, lo que se ha traducido en 
muchos años de vida con calidad para los pacientes 
y en esperanza para sus familias. Este avance se ha 
hecho en relativamente poco tiempo. Sin embargo, es 
necesario seguir trabajando para aumentar la supervi-
vencia, mejorar la calidad de vida y dar un trato más 
humano a los pacientes y sus familias. 

Los retos y desafíos que quedan por abordar exigen 
un compromiso firme por parte de las administra-
ciones, los profesionales y la sociedad en su con-
junto. Por ello, creemos que newsRARE constituye 
igualmente un caso de éxito, al llevar más de 5 años 
poniendo el foco en las enfermedades minoritarias 
y contribuir a un mejor conocimiento de las mismas 
y concienciar a nuestros decisores de la importancia 
que tienen sus acciones en la vida de los más de 3 
millones de españoles que padecen una enferme-
dad rara.
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Silvia Calzón Fernández

Secretaria de Estado Ministerio de Sanidad

La Asamblea General de las Naciones Unidas (ONU) 
refrendó la adopción de una resolución muy impor-
tante: una resolución presentada por España, Brasil 
y Qatar para “Abordar los retos de las personas que 
viven con una enfermedad rara y de sus familias”. Era 
el 16 de diciembre de 2021, y se convertía en el primer 
documento de la ONU que reconoce los retos es-
pecíficos para las personas que viven con una en-
fermedad rara y las dificultades añadidas para sus 
familias. 

La Resolución afirma que el abordaje de las necesida-
des de las personas con enfermedades raras es esen-
cial para avanzar en la Agenda 2030 para el Desarrollo 
Sostenible. En esa línea, la Agenda incluye el acceso 
a la educación y al trabajo decente, la reducción de la 
pobreza, la lucha contra la desigualdad de género y el 
apoyo a la inclusión de las personas que viven con una 
enfermedad rara en la sociedad.

Y es que, a pesar de tener una baja prevalencia en 
la población, hablamos de un problema de enorme 
magnitud si tenemos en cuenta que hay más de 7.000 
enfermedades raras que afectan a 300 millones de 
personas en todo el mundo y a 3 millones en España.  

Las enfermedades raras precisan ser tratadas desde 
un enfoque global, con una clara coordinación de las 
actuaciones en los niveles nacional, regional y local. 
Los objetivos son los de impulsar la prevención y de-
tección precoz, la atención sanitaria y sociosanitaria; y, 
en paralelo, profundizar en la investigación, en la for-
mación y en el intercambio de información entre los 
profesionales y las personas afectadas y sus familias. 

Con este espíritu se realizó la Estrategia en Enfer-
medades Raras del Sistema Nacional de Salud, que 
fue aprobada por el Consejo Interterritorial del Siste-
ma Nacional de Salud en 2009.  Los trabajos para su 

Especialespecial

Avanzar en el abordaje de las Enfermedades Raras
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evaluación se van a implementar durante el presen-
te año para valorar el cumplimiento de los objetivos 
establecidos y orientar aquellos que requieran una 
posible actualización. La evaluación nos permitirá un 
mayor conocimiento de la situación actual de las en-
fermedades raras en España y seguir avanzando en las 
acciones para su abordaje, poniendo el énfasis en las 
inequidades en salud y mejorar la vida de las personas 
con enfermedades raras y sus familias.

La Estrategia ya contó con una actualización, realiza-
da en 2014, que incorporó todos los conocimientos 
y datos disponibles sobre estas patologías hasta la 
fecha, contribuyendo a la puesta al día de la situación 
de las enfermedades raras en España. En definitiva, el 
objetivo es ayudar a la mejora de los servicios pres-
tados en todo el territorio nacional para las personas 
afectadas por este tipo de patologías y sus familias, 
basados en los principios de calidad, equidad y cohe-
sión. Además, la detección precoz de enfermedades 
ha sido uno de los temas priorizados y abordados en 
relación a la actualización y concreción de la cartera 
de servicios comunes del Sistema Nacional de Salud, 
junto con la cartera de genética y la de reproducción 
humana asistida, en el año 2012-2013.

Desde 2014, en el marco de la Estrategia, se han rea-
lizado notables avances. Se ha implementado el Re-
gistro Estatal de Enfermedades Raras, una de las 
acciones priorizadas de la Estrategia, convirtiéndose 
en uno de los primeros sistemas de vigilancia pobla-
cional de enfermedades crónicas de ámbito estatal. 

Este registro, formado por los registros autonómicos 
de enfermedades raras, cuenta como objetivos funda-
mentales los de proporcionar información epidemio-
lógica de enfermedades raras, facilitar la información 
necesaria para orientar la planificación y gestión sa-
nitaria y la evaluación de las actividades preventivas 

y asistenciales en el ámbito de este tipo de enferme-
dades. Y, por último, proveer los indicadores básicos 
sobre enfermedades raras que permitan la compara-
ción entre las diferentes comunidades autónomas y 
con otros países. 

El primer Informe ReeR 2021 representa un impor-
tante avance en el conocimiento de las enfermeda-
des raras, con información conjunta a nivel nacional, 
de calidad contrastada y metodología homogénea. 
Recoge información actualizada de 22 enfermedades 
raras, con una participación del 70% de los registros 
autonómicos. Así mismo, se continúa trabajando para 
implementar mejoras en la notificación e incorporar 
nuevas enfermedades.

Por otra parte, se ha avanzado en el Programa de 
Cribado Neonatal para mejorar la detección precoz 
de estas enfermedades y se continúa con la evaluación 
de enfermedades que podrían ser objeto de cribado. 
A las 7 enfermedades que desde 2014 forman parte 
de la cartera común de servicios, en próxima actua-
lización de 2022 se van a incorporar otras cuatro: el 
déficit de biotinidasa, la enfermedad de la orina con 
olor a jarabe de arce, la homocistinuria y la hiperplasia 
suprarrenal congénita. 

En este ámbito de actuación, se ha trabajado en la 
mejora del acceso a pruebas diagnósticas y al consejo 
genético mediante la concreción de la cartera común 
de servicios asistenciales de Genética del Sistema Na-
cional de Salud, que también forma parte de la nueva 
actualización de la cartera de servicios de 2022.

Para ello, y con el fin de centralizar la atención de estas 
enfermedades, el Sistema Nacional de Salud designa 
Centros, Servicios y Unidades de Referencia a fin de 
garantizar la calidad, la seguridad y la eficiencia asis-
tenciales.
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El Presupuesto de Gastos del Ministerio de Sani-
dad para Enfermedades Raras ha recogido créditos 
desde 2013 hasta 2020, de en torno a un millón de 
euros anuales. En el presupuesto de 2021, se incre-
mentó la cifra en un 40% hasta 1.400.000 euros para 
financiar actuaciones de la Estrategia. Y, en este año 
2022, la consignación presupuestaria es la misma del 
año anterior.   

Además, recientemente, el Instituto de Investigación 
de Enfermedades Raras (IIER) del Instituto de Salud 
Carlos III (ISCIII) ha creado dos nuevas líneas de in-
vestigación para impulsar el trabajo de su Programa 
de Casos de Enfermedades Raras Sin Diagnóstico 
(SpainUDP). El objetivo es profundizar en la tarea de 
identificación de genes responsables de enfermeda-
des raras mediante la creación de modelos celulares 
y animales.

Por otro lado, debemos poner en valor las medidas 
propuestas en la Estrategia Farmacéutica para 
Europa, como la de garantizar que los pacientes 
puedan acceder a medicamentos asequibles y abor-
dar necesidades médicas no cubiertas, entre ellas las 
enfermedades raras.

En el año 2021 se ha realizado un esfuerzo relevan-
te en materia de evaluación de medicamentos para 
su decisión de financiación y fijación de precio en el 
SNS, siendo el año que más medicamentos huérfa-
nos se han resuelto por el Ministerio de Sanidad y 
más medicamentos huérfanos se han financiado con 
cargo a fondos públicos, tras el acuerdo de fijación 
de precio en el seno de la Comisión Interministerial 
de Precios de Medicamentos y Productos Sanitarios 
(CIPM). 

Este esfuerzo se traduce en un incremento notable, 
que supone un 31% más que en el año 2019 o un 75% 
respecto de 2016, si comparamos los medicamentos 
huérfanos que se han resuelto en 2021, tras su eva-
luación terapéutica y farmacoeconómica. Igualmente, 
en 2021, el gasto en medicamentos huérfanos fue de 

915,8 millones de euros, lo que supone un crecimiento 
del 13,7% respecto a 2020.

De otra parte, resulta relevante destacar que en el año 
2019 se inició en el SNS la financiación del primer me-
dicamento bajo un modelo de financiación innovador, 
basado en el pago por resultados clínicos, facilitando 
así el acceso a medicamentos con elevada incertidum-
bre clínica. Este medicamento era un medicamento 
huérfano. Actualmente 7 de los medicamentos con 
modelos basados en pago por resultados son huérfa-
nos y para los mismos se realiza seguimiento en VAL-
TERMED. 

VALTERMED es el sistema de información corporativo 
del SNS en el que se registran las variables que permi-
ten conocer el estado inicial y la evolución de un/una 
paciente tras iniciar un tratamiento farmacológico, y 
así poder determinar el valor terapéutico en la práctica 
clínica real de los medicamentos. Este registro permi-
tirá evaluar resultados no registrados en los ensayos, 
medir la prevalencia de las enfermedades, en especial 
las raras, y proporcionar datos en vida real. 

En definitiva, el conocimiento acumulado, la coordi-
nación de actuaciones en los distintos niveles, la ca-
lidad y la eficiencia son factores fundamentales para 
un abordaje holístico e integral de las enfermedades 
raras.  Y, por supuesto, la participación de los pacien-
tes y familiares es un elemento imprescindible para 
seguir avanzando. Es de reconocer la gran labor en 
este sentido de la Federación Española de Enferme-
dades Raras (FEDER), que representa y defiende los 
derechos de las personas con enfermedades raras y 
sospecha diagnóstica. El trabajo conjunto de todos 
los actores implicados genera estrategias que contri-
buyen a mejorar su calidad de vida.  

Este enfoque global ayudará en la misión de reducir 
el impacto de este tipo de enfermedades mediante 
la prevención y detección precoz, la investigación, la 
formación de los profesionales y la interacción con los 
pacientes y familiares.  
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Departamento de Economía de la Salud, Weber

Fernando Abdalla, Néboa Zozaya

Casos de éxito que transformaron la vida y el entorno
de las personas con enfermedades raras

Para los más de 300 millones de 
personas con enfermedades raras 
(EERR) en el mundo (3 millones 
en España)1, continúan existiendo 
problemas y retos de muy distinto 
calibre. El 30% de los 150 millones 
de niños con EERR a nivel mundial 
fallece antes de cumplir cinco años, 
mientras que para el 90% de los 
pacientes con EERR todavía no hay 
tratamientos específicos para su 
patología. Por otro lado, en España, 
se estima que el tiempo promedio 
de diagnóstico de una EERR es de 
5 años, llegando a ser de más de 10 
años en el 19% de los casos1,2.

Si, por un lado, el reconocimiento 
de las necesidades aún existentes 
motiva a los seres humanos a querer 
seguir por la senda del desarrollo, 
por otro lado, también es necesario 
reconocer los éxitos logrados. Así, 
cualquier acción que tiene como 
objetivo promover mejoras futuras 
incluye una evaluación de los logros 
y resultados obtenidos en el pasado3. 

Los avances producidos en los últi-
mos veinte años en el campo de las 
EERR significaron un soplo de espe-
ranza para muchas personas que 
padecen o conviven con este tipo de 
patologías poco frecuentes, a través 

de más y mejores diagnósticos, nue-
vos tratamientos, la aprobación de 
marcos normativos, la priorización en 
aspectos de política sanitaria, la crea-
ción de redes de apoyo o el aumento 
de la actividad investigadora, por 
mencionar solo algunos ejemplos4.

El esfuerzo de reunir y dar a conocer 
algunos de estos éxitos puede con-
tribuir a concienciar a la sociedad 
acerca de la necesidad de seguir 
avanzando colectivamente en mejo-
rar la vida y el entorno de las per-
sonas con EERR. Además, conocer 
buenas prácticas nacionales e inter-
nacionales puede ayudar a que se 
pongan en marcha otras iniciativas 
similares en otros lugares y entornos. 

Esto es lo que buscamos con este 
artículo, en el que primero daremos 
una visión global de los principales 
desarrollos llevados a cabo hasta la 
fecha en distintas esferas asociadas 
a las EERR, para luego ejemplificar 
casos concretos de éxito que han 
cambiado la historia de muchos 
pacientes. Destacaremos tanto 
iniciativas destinadas a mejorar la 
vida de individuos o familias, como 
otras destinadas a la generación de 
cambios a nivel nacional o global. 
Finalmente, miraremos al horizonte, 
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con el objetivo de indicar, a gran-
des rasgos, de qué manera y en 
qué aspectos este progreso podría 
seguir teniendo lugar.

VISTA PANORÁMICA DEL 
PROGRESO

En este apartado se da una visión 
amplia de los principales progresos 
producidos en las dos últimos déca-
das en el ámbito de las EERR; unas 
enfermedades que entonces eran 
prácticamente invisibles e intrata-
bles, y que a día de hoy, gracias al 
esfuerzo realizado en las distintas 

esferas (clínica, investigación, políti-
ca, asociativa, etc.) no solo son visi-
bles, sino que también son conside-
radas como prioridades en materia 
sanitaria y de derechos humanos5.  

Hemos agrupado los avances en 
torno al diagnóstico, tratamiento, 
investigación, atención integrada, 
uso de la tecnología, además de 
movimientos políticos, normativos 
y asociativos (Figura 1).

El progreso en el diagnóstico se basa 
en la identificación de nuevas EERR y 
su causa subyacente, a menudo de 

origen genético, y en el desarrollo y 
disponibilidad de pruebas analíticas 
asociadas a su descubrimiento. En 
este contexto, cabe destacar que, 
sobre todo gracias a la secuencia-
ción completa del ADN logrado 
entre los años 2010 y 2020, se han 
diagnosticado 886 nuevas EERR y 
el número de pruebas genéticas 
disponibles prácticamente se ha 
doblado (en 2020, había tests dispo-
nibles para 4.200 EERR, frente a los 
2.300 de 2010). Además, la eficiencia 
diagnóstica en los últimos 5 años ha 
aumentado del 10% al 30-50%, lo 
que supone un avance considera-

FIGURA 1:  DESARROLLO PRODUCIDO EN LAS EERR HASTA EL DÍA DE HOY 

EERR: enfermedades raras. EMA: Agencia Europea del Medicamento. MMHH: medicamentos huérfanos. RDCRN: Red de Investigación 
Clínica en Enfermedades Raras (Estados Unidos). ERN: Redes Europeas de Referencia. CIBERER: Centro de Investigación Biomédica en 
Red de Enfermedades Raras (España). REpIER: Red Epidemiológica de Investigación en Enfermedades Raras. Spain-RDR: Red Española de 
Registros de Enfermedades Raras para la Investigación. ReeR: registro estatal de enfermedades raras. UE: Unión Europea. CSUR: Centros, 
Servicios y Unidades de Referencia del Sistema Nacional de Salud. PRIME: evaluación de medicamentos prioritarios de EMA. FEDER: 
Federación Española de Enfermedades Raras. CCAA: Comunidades Autónomas. EEUU: Estados Unidos

Fuentes: Elaboración propia a partir de Groft (2021)1, Monaco (2022)6, Fundación Weber (20207, 2021a8, 2021b9, 2021c10, 202211), Sakate 
(2018)12, NIBIOHN (2021)13, Vicente (2021)14, Orphanet (2021)15, Castro (2017)16, Comisión Europea (2016)17, Ministerio de Sanidad (2021)18, 
Posada (2016)19, EURORDIS (2020)20, OCDE (2019)21, FEDER (2020)22.

• �Orphan Drug Act (EEUU), Regla-
mento Europeo  como cimientos de 
desarrollo. 

• �28 países Europeos con estrategias 
nacionales.

• �España: estrategia nacional (2009 y 
2014) y regional (9 CCAA).

• �Instrumentos aprobaciones EMA 
(acelerada, PRIME, etc.).

• �Acuerdos de riesgo compartido para 
mejorar el acceso.

• �Crecimiento de 20% cada año 
entre 1999 y 2020, en el número de 
Asociaciones de Pacientes asociadas 
a FEDER.

• �886 nuevas EERR diagnosticadas entre 2010 y 2020.
• �Doble de pruebas genéticas (tests disponibles para 4.200 EERR en 

2020, vs. 2.300 en 2010).
• �La eficiencia diagnóstica en los últimos 5 años ha aumentado del 10% 

al 30-50%.

• �Entre 2002 y abril de 2022, la EMA designó 
1.799 MMHH.

• �Peso de MMHH aprobados por la EMA aumentó 
de 10% (1996-2017) a 18,4% (2018-2020).

• �Número promedio de autorizaciones de MMHH 
por la EMA: 3 (1996-2017) vs. 15 (2018-2020).

• �Incremento del 10% cada año en el número de 
ensayos para terapias dirigidas a EERR (2010-
2020) a nivel global.

• �Éxito en actividades colaborativas de 
investigación (23 RDCRN, 24 ERN, 62 grupos e 
CIBERER, etc.).

• �Creación de registros específicos para EERR 
(destaque para REpIER, Spain-RDR y ReeR en 
España).

• �Crecimiento exponencial de publicaciones 
acerca del uso de inteligencia artificial 
en EERR: 200+ entre 2010 y 2019, de las 
cuales 3 en 2010 y 80 en 2019. 

• Foco en diagnóstico y pronóstico.
• Foco en EERR más prevalentes (55%).

• �Implementación de cuidado integral para algunas 
EERR.

• �Recomendación UE para integración de cuidados 
sanitarios y servicios sociales en EERR.

• �CSUR: 297, de los cuales 100+ para EERR.

Desarrollos 
en EERR

Diagnóstico

Cuidado 
integral

Tratamiento

Tecnología Investigación

 Movimientos 
políticos, 

normativos y 
asociativos
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ble para los pacientes6. Finalmente, 
existen diversas iniciativas enfoca-
das en diagnosticar enfermedades 
desconocidas, como son la Red 
de Enfermedades no Diagnostica-
das (UDN, EEUU), el Programa de 
Enfermedades no Diagnosticadas 
(UDP, EEUU), la Red Internacional de 
Enfermedades no Diagnosticadas 
(UDNI) y el Programa de Enferme-
dades no Diagnosticadas (ENoD, 
España)1. 

También se ha producido una nota-
ble evolución en los tratamientos 
disponibles. Entre 2002 y abril 
de 2022, la Agencia Europea del 
Medicamento (EMA) designó 1.799 
medicamentos huérfanos (MMHH). 
Otro elemento a resaltar es que se 
ha acentuado el foco en fármacos 
aprobados por esta misma agencia 
dirigidos a las EERR, de modo que 
si en el periodo 1996-2017 éstos 
representaban el 10% del total, en 
2018-2020 su peso aumentó hasta 
el 18,4%, con un número anual pro-
medio de autorizaciones de MMHH 
que pasó de 3 a 158. Las novedades 
terapéuticas incluyen pequeñas 
moléculas, terapias de sustitución 
enzimática, inmunoterapia con 
anticuerpos, proteínas terapéuticas, 
terapias génicas, células madre, 
medicina regenerativa, terapias 
basadas en el ARN y avances nano-
tecnológicos, entre otros1.

Sumado a eso, se ha producido un 
auge en la investigación de terapias 
dirigidas a EERR. Entre 2000 y 2020, 
se registraron en las cuatro bases de 
datos más importantes del mundo 
(Europa, Estados Unidos, Japón y 
China, que contienen más del 85% 
de todos los datos a nivel global) 
un total de 30.029 ensayos clínicos 
para el desarrollo de más de 2.000 
fármacos dirigidos al tratamiento 
de EERR12,13. Si entre 2000 y 2010 

se iniciaban en promedio unos 900 
ensayos clínicos cada año en EERR, 
en 2010-2020 este número se dupli-
có, hasta alcanzar los 1.800 nuevos 
estudios cada año12,13. En España, 
a diciembre de 2021, había 224 
ensayos clínicos en marcha para el 
desarrollo de MMHH9.

Parte de este éxito en la investiga-
ción se debe a las actividades cola-
borativas, como los 23 consorcios 
de la Red de Investigación Clínica 
en Enfermedades Raras (RDCRN, 
EEUU), las 24 Redes Europeas de 
Referencia (ERN) o los 62 grupos 
de investigación del Centro de 
Investigación Biomédica en Red de 
Enfermedades Raras (CIBERER) en 
España, que incrementan la capa-
cidad investigadora, a través de 
redes multidisciplinares nacionales 
e internacionales que congregan 
las fortalezas y los recursos de las 
plataformas federadas relaciona-
das con las actividades de reco-
pilación, intercambio y análisis de 
datos1. Otro aspecto clave para el 
desarrollo de la investigación fue 
la creación de registros específicos 
para EERR, entre los que cabe des-
tacar, en España, la Red Epidemio-
lógica de Investigación en Enfer-
medades Raras (REpIER: proyecto 
de 2003-2006), la Red Española de 
Registros de Enfermedades Raras 
para la Investigación (Spain-RDR: 

2012-2015) y el Registro Estatal 
de Enfermedades Raras (ReeR)14. 
Estos tres proyectos fueron res-
ponsables de la creación del 94% 
de todos los registros autonómi-
cos poblacionales en EERR en 
España14. Actualmente, nuestro 
país cuenta con 57 registros de 
EERR, de los cuales, 39 (68%) son 
nacionales, 12 (21%) regionales y el 
resto europeos o internacionales 
(11%)15.

Por otro lado, la coordinación 
e integración del cuidado a los 
pacientes con EERR es esencial, 
ya que en la mayoría de los casos, 
necesitan la atención y el apoyo de 
diferentes profesionales de la salud, 
trabajadores sociales y otros profe-
sionales involucrados en el circuito 
asistencial de estos pacientes16. A 
este respecto, pese a no dispo-
ner de datos concretos acerca de 
cuantas EERR se beneficiaban de la 
aplicación de una atención integral 
(sanitaria, social, comunitaria, equi-
pos multidisciplinares, etc.) antes y 
a día de hoy, sí que existen distin-
tos ejemplos de nuevos modelos 
de cuidados implementados para 
EERR como la hemofilia, la fibro-
sis quística, la neurofibromatosis, 
entre otras16. Además, conviene 
mencionar la adopción de la reco-
mendación unánime, por parte de 
la Comisión del Grupo de Expertos 
en EERR de la Comisión Europea, 
para la integración de los cuidados 
sanitarios y de servicios sociales 
en la atención a los pacientes con 
EERR en los Estados Miembro16,17. 
Asimismo, en este aspecto, es 
imprescindible contar con unidades 
que concentren conocimiento espe-
cífico y experiencia en el manejo de 
estas patologías. Este es el caso de 
los Centros, Servicios y Unidades de 
Referencia del Sistema Nacional de 
Salud (CSUR). En España, existen 

Los avances producidos 
en los últimos veinte años 
en el campo de las EERR 
significaron un soplo de 
esperanza para muchas 
personas que padecen o 
conviven con este tipo de 

patologías poco frecuentes
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297 CSUR18, de los cuales, más de 
100 están dedicados a EERR19.  

Asimismo, el uso de las tecnologías 
de la información y comunicación, 
sobre todo relacionado con la aplica-
ción de la inteligencia artificial a las 
EERR, ha crecido exponencialmente. 
Por ejemplo, en 2019 se publicaron 
80 artículos científicos relacionados 
con este tema, frente a solo 3 en 
2010. En ese marco, las principales 
fuentes de datos utilizadas fueron 
las imágenes, datos demográficos 
y datos ómicos, que se aplicaron 
sobre todo en modelos relaciona-
dos con procesos de diagnóstico y 
pronóstico. Más de la mitad de las 
publicaciones (55%) se refieren a 
enfermedades con una prevalencia 
de 1-5 / 10.000 personas, y las enfer-
medades con mayor frecuencia en 
estas investigaciones fueron la escle-
rosis lateral amiotrófica, el lupus eri-
tematoso sistémico, el daño cerebral 
traumático de moderado a grave y la 
fibrosis quística11.

En el espacio político, se ha obser-
vado un enorme esfuerzo en aras 
de establecer marcos normativos 
e incentivos para el desarrollo de 
tratamientos dirigidos a las EERR. 
Cimentados en los dos principa-
les instrumentos regulatorios, el 
Orphan Drug Act (EEUU, 1983) y el 
Reglamento Europeo 141/2000, 28 
países europeos han creado pla-
nes y estrategias nacionales para 
las EERR10,20. En España, aparte 
de la Estrategia Nacional en EERR 
publicada en 2009 y actualizada en 
2014, cinco CCAA han aprobado 
sus propios planes y otras cuatro 
han incluido medidas específicas 
para EERR en sus planes de salud10. 
Finalmente, la implementación de 
diversos instrumentos por parte 
de la EMA (evaluación acelerada, 
medicamentos prioritarios [PRI-

ME], aprobación condicional o en 
circunstancias excepcionales, entre 
otros) ha dado lugar a programas 
de revisión y aprobación acelerada 
de enfermedades graves o poten-
cialmente mortales, incluyendo en 
gran medida a MMHH1. 

Asimismo, debido a los costes aso-
ciados a los tratamientos dirigidos 
a EERR, se han creado diversos 
modelos alternativos de financia-
ción (acuerdos de riesgo compar-
tido, pago basado en resultados, 
pagos fraccionados, etc.), en aras de 
mejorar el acceso de los pacientes 
a los mismos. Según la OCDE, este 
tipo de modelos se utilizan espe-
cialmente en cáncer y en EERR21. 
En una encuesta realizada en 14 
países, donde se preguntaba por la 
existencia de acuerdos de entrada 
gestionada de medicamentos para 
104 fármacos/indicaciones, aproxi-
madamente el 50% eran fármacos 
destinados a EERR o a cáncer, y 
contaban con 359 acuerdos (un 
promedio de unos 7 contratos para 
cada fármaco/indicación)21.   

Por su parte, el papel del movi-
miento asociativo cobra especial 
importancia, por representar a los 
pacientes en diversas actividades, 
como la defensa de sus derechos, 
la sensibilización de la sociedad 
con respecto a su problemática y el 

impulso de la investigación, entre 
otras. En este sentido, cabe des-
tacar a la Federación Española de 
Enfermedades Raras (FEDER), que 
actúa como el principal represen-
tante de los pacientes con EERR en 
España, y su movimiento asociativo 
ha mostrado una notable evolución 
a lo largo de los últimos veinte años. 
Entre 1999, año de su constitución, 
y 2020, el número de socios (de los 
cuales, el 90% son asociaciones de 
pacientes) ha crecido más de un 
20% anualmente, contando en la 
actualidad con 380. En 2003, este 
tejido representaba a 200 enferme-
dades, y en 2020, a casi 1.2007,22.     

CASOS EXITOSOS QUE 
CAMBIARON HISTORIAS 

El florecimiento de casos de éxito 
en el campo de las EERR se asocia 
frecuentemente a innumerables 
transformaciones, dado que mejo-
ran la vida de las personas que 
las padecen, aliviando la carga en 
su entorno más íntimo e incluso 
logrando beneficios sociales de 
diversa magnitud. Así, conviene 
detenerse en algunos de ellos, indi-
cando de qué manera estos logros 
cambiaron historias, ya sea a nivel 
individual, familiar o social.      

Diagnóstico y tratamiento 

El síndrome DDX3X se diagnosti-
có por primera vez en un estudio 
de 2015, a través del enfoque de 
secuenciación de genomas, que 
identificó un gen del cromosoma X 
llamado DDX3X que estaba frecuen-
temente mutado en chicas jóvenes 
a las que se les había diagnosticado 
un retraso inexplicable del desarro-
llo o una discapacidad intelectual23. 

Tras este hito, se han identificado 
alrededor de 700 casos en el mun-

El florecimiento de casos 
de éxito en EERR se 

asocia a innumerables 
transformaciones que 
mejoran la vida de las 

personas que las padecen, 
aliviando la carga en su 

entorno e incluso logrando 
beneficios sociales 
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do, de los cuales 21 estaban en 
España. Uno de ellos, reportado 
por FEDER, es el caso de Paula, 
una niña nacida un año después del 
descubrimiento de esta EERR. Pese 
a haber tardado tres años en recibir 
un diagnóstico, su situación y la de 
sus familiares hubiese sido sin duda 
muy distinta si Paula hubiera nacido 
antes de 201524.

Además, se ha avanzado mucho 
en el entendimiento de las muta-
ciones en el gen DDX3X. En este 
sentido, el mayor estudio de 
cohorte, realizado con 107 pacien-
tes con esta enfermedad, ha podi-
do demostrar correlaciones entre 
distintas mutaciones y la gravedad 
de la enfermedad25. Esto ha permi-
tido mejorías en su manejo, que en 
ausencia de un fármaco dirigido a 
tratarla, se realiza con el objetivo 
de, a través de un abordaje mul-
tidisciplinar y apoyo psicológico, 
mejorar habilidades individuales, 

dificultades de alimentación, pro-
blemas de comportamiento, con-
vulsiones, trastornos del movimien-
to, deficiencias visuales y auditivas, 
o defectos cardíacos congénitos, 
entre otros26. 

Pese a todavía no ser el caso de los 
pacientes con síndrome DDX3X, 
muchas personas se benefician de la 
introducción de nuevos medicamen-
tos dirigidos a tratar enfermedades 
raras sin alternativas terapéuticas. 
Como ejemplo, la Administración 
de Alimentos y Medicamentos de 
los Estados Unidos (FDA) aprobó, 
en 2021, los primeros fármacos diri-
gidos al tratamiento de enfermeda-
des raras como la policitemia vera, 
la colestasis intrahepática familiar 
progresiva, la hemoglobinuria 
paroxística nocturna, el síndrome de 
alagille, la deficiencia del cofactor 
molibdeno tipo A y la vasculitis aso-
ciada a anticuerpos anti citoplasma 
de neutrófilo, entre otras27. 

Destaca la aprobación de la fosde-
nopterina, aprobada en 2021 para 
el tratamiento de la deficiencia del 
cofactor molibdeno tipo A. Los 
pacientes con esta enfermedad 
sufren daños neurológicos graves y 
de rápida progresión que incluyen 
convulsiones intratables, dificulta-
des de alimentación y debilidad 
muscular por la acumulación de 
metabolitos tóxicos de sulfito en el 
sistema nervioso central. La mayo-
ría de los pacientes mueren en la 
primera infancia a causa de infec-
ciones. Antes de la aprobación de 
este fármaco, las únicas opciones 
de tratamiento eran cuidados de 
apoyo y terapias dirigidas a las 
complicaciones derivadas de la 
enfermedad. Tras su aprobación, 
los pacientes tratados tendrán 
mayor probabilidad de supervi-
vencia (84% a los tres años, frente 
al 55% de los pacientes que no se 
traten con este medicamento)28,29 
(Figura 2).

FIGURA 2: CASOS DE ÉXITO EN DIAGNÓSTICO Y TRATAMIENTO DE EERR

Diagnóstico

Sindrome DDX3X

Se caracteriza por un retraso inexplicable del desarrollo o una 
discapacidad intelectual 

Se diagnosticó por primera vez en 2015 

Su prevalencia es de 700 personas en el mundo, de las cuales 
21 en España

Uno de ellos es el caso de Paula: su situación y la de sus 
familiares hubiese sido muy distinta si Paula hubiera nacido 
antes de 2015

Posteriormente a 2015, se ha avanzado en el diagnóstico, 
demostrando correlaciones entre distintas mutaciones y la 
gravedad de la enfermedad

Todo esto ha permitido mejorías en su manejo, en ausencia de 
un fármaco dirigido a tratarla

Fuentes: Elaboración propia a partir de Álvarez (2020)23, FEDER (2020)24, Lennox (2020)25, Johnson-Kerner (2020)26, FDA (2021a27, 2021b29) 
Kang (2021)28 

Tratamiento

• �Policitemia vera
• �Colestasis intrahepática familiar 

progresiva
• �Hemoglobinuria paroxística 

nocturna
• �Síndrome de alagille
• �Deficiencia del cofactor 

molibdeno tipo A
• �Vasculitis asociada a anticuer-

pos anti citoplasma de neutrófilo
• �Entre otras…
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Datos de supervivencia a 3 años

Fosdenopterina para el tratamiento de la 
Deficiencia del cofactor molibdeno tipo A

Enfermedades que 
carecían de trata-
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Investigación

El esfuerzo investigador es el princi-
pal responsable de la generación de 
conocimiento acerca de las bases 
biológicas de las EERR, el desarro-
llo de nuevas terapias y la disponi-
bilidad de nuevos procedimientos 
diagnósticos para estas enfermeda-
des. Casos como los mencionados 
anteriormente no serían posibles 
sin la existencia de redes, recursos y 
personas dedicadas exclusivamente 
a estos avances, en aras de mejorar 
la calidad de vida de los afectados 
por estas patologías. 

La elección de casos de éxito en esta 
área es un reto de gran magnitud y 
complejidad, dado el riesgo perma-
nente de omisión de hitos impor-
tantes y destacables. Sin embargo, 
parece imprescindible mencionar 
dos ejemplos que introdujeron cam-
bios capitales en el ámbito investi-
gativo de nuestro país, como son el 
Centro de Investigación Biomédica 
en Red de Enfermedades Raras 
(CIBERER) y el Registro Estatal de 
Enfermedades Raras (ReeR).  

CIBERER es una institución de refe-
rencia en la investigación de EERR 
en España, y forma parte del Centro 
de Investigación Biomédica en Red 
(CIBER), un consorcio público crea-
do en 2006, bajo el paraguas del 
Instituto de Salud Carlos III. Ade-
más, está alineado con los objeti-
vos del Consorcio Internacional de 
Investigación en EERR (IRDiRC). Su 
experiencia de 15 años, su estructu-
ra cooperativa en red, con 62 gru-
pos de investigación, y sus 7 pro-
gramas científicos han contribuido 
a lograr un desarrollo significativo 
en la producción científica, interna-
cionalización, descubrimiento de 
nuevos genes y terapias asociadas 
a las EERR30,31.

Entre estos éxitos, destacan la 
descripción de más de 100 nue-
vos genes asociados a EERR, la 
contribución para la designación 
de 25 MMHH (de los cuales, 12 
patrocinados directamente por 
CIBERER) en Europa y Estados 
Unidos, el diagnóstico de un 29% 
de los pacientes elegidos para el 
Programa de Enfermedades no 
Diagnosticadas (ENoD, España), 
la participación en 9 ERN sobre 
diferentes EERR, la realización de 
85 proyectos intramurales (con una 
dotación de 4,5 millones de euros), 
y la puesta en marcha del Conse-
jo Asesor de Pacientes (CAP), en 
colaboración con el movimiento 
asociativo y con la organización 
que los agrupa, FEDER. Asimismo, 
el centro ha recibido alrededor de 
8 millones de euros de financiación 
para la investigación de aspectos 
genéticos de la Covid-1930,31.

Por su parte, el ReeR, impulsado 
por los proyectos REpIER y Spain-
RDR, y creado en 2015 por el 
Ministerio de Sanidad, fue una de 
las primeras iniciativas de carácter 
estatal para la vigilancia poblacional 
de enfermedades crónicas. Nació 
con la finalidad de proporcionar 
información epidemiológica sobre 
EERR para fomentar la investigación 
sobre las mismas, aumentar su visi-
bilidad y favorecer una adecuada 

planificación sanitaria y una correc-
ta distribución de recursos. Está 
constituido por todos los registros 
autonómicos de EERR14. Su crea-
ción ha permitido la realización del 
primer informe epidemiológico de 
EERR a nivel nacional, que descri-
be la prevalencia de 22 EERR en 
España (30.378 casos hasta 2018, 
distribuidos por CCAA, sexo, gru-
po de edad, año de notificación y 
número de fallecidos, por enferme-
dad y prevalencia por cada 10.000 
habitantes32 (Figura 3). 

Cuidados integrados

La reducción de la brecha existen-
te entre la necesidad y el cuidado 
recibido por los pacientes con EERR 
en las áreas sanitaria, social y comu-
nitaria es crucial para aumentar la 
esperanza de vida, la calidad de vida 
y la autonomía de las personas con 
estas patologías, apoyándolas en 
sus derechos humanos básicos. En 
otras palabras, es fundamental con-
tar con un cuidado integral, para lo 
que se deben mejorar aspectos rela-
cionados con el circuito asistencial16.

La implementación de este circuito 
asistencial integral es extremada-
mente compleja, dado que requie-
re equipos multidisciplinares, la 
participación y coordinación de 
todos los actores involucrados en 
el proceso, y un cambio (en muchas 
ocasiones, sustancial) de perspec-
tivas y conceptos relacionados con 
la atención y servicios ofrecidos. Sin 
embargo, existen diversos ejemplos 
de iniciativas de éxito en este ámbi-
to, que pasan por la implantación 
a nivel nacional de estándares de 
cuidado y calidad para cada EERR, 
centros nacionales de servicios 
y conocimiento, redes creadas a 
través de enfoques bottom-up y 
de consenso, sistemas de gestión 

Dos ejemplos de éxito 
en investigación en 

España son el CIBERER 
y el Registro Estatal de 
Enfermedades Raras
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de caso, y unidades integradas de 
servicios (one-stop-shop services), 
entre otras16.

Un caso concreto de éxito relaciona-
do con este aspecto es un proyecto 
denominado PRIOR-ERHR, que 
consiste en la implementación, en 
el año 2009, de un centro regional 
de gestión de casos para EERR en 
Francia, que cubre el 5,6% de la 
población del país (3,6 millones de 
habitantes, 180 mil pacientes con 
EERR). Está formado por un equipo 
móvil de profesionales de las áreas 
clínica, genética, trabajo social, psi-
cología y terapia ocupacional, con 
una red coordinada entre 23 insti-
tuciones. Este centro coordinador 
provee información a los pacientes 
con EERR, diseña un inventario de 
conocimientos a nivel regional, 
direcciona a los pacientes hacia los 
servicios sanitarios y sociales más 
adecuados, y realiza un seguimien-
to de los aspectos sociales y de la 
vida diaria de los pacientes, entre 
otros16,33. Los resultados hasta 2015 

se traducen en más de 750 pacientes 
atendidos (40% de la población total 
de personas con EERR en la región), 
más de 30 reuniones de coordina-
ción entre instituciones profesiona-
les, sanitarias y sociales, 850 profe-
sionales involucrados y formados, y 
la identificación y categorización de 
17 necesidades no cubiertas33,34. 

Por su parte, la teleasistencia puede 
presentarse como una herramien-
ta muy útil en aquellas ocasiones 
en las que existen dificultades de 
acceso a los servicios de atención 

sanitaria y social. Este es el caso de 
las enfermedades neuromusculares 
raras (ENMR), que además de una 
baja prevalencia y alta dispersión 
geográfica, se caracterizan por 
una pérdida progresiva de fuerza 
muscular, atrofia, fatiga y otros 
síntomas relacionados con la mus-
culatura35. Así, según resultados de 
un estudio publicado recientemen-
te en España, su uso ha permitido 
la mejoría de la calidad de vida de 
los 73 pacientes que recibieron 
servicios psicosociales en 7 consul-
tas telemáticas, que consistían de 
cinco bloques, que son formación 
psicosocial, relajación, reacciones 
emocionales, creencias irraciona-
les y solución de problemas. Tras 
la realización de este programa, 
se detectaron mejoras del 7% en 
el estado de salud general de 
los participantes, medidas por el 
cuestionario SF-36 (39,42 vs 41,62 
al final de las sesiones), y del 23% 
relacionadas con el dominio de 
limitaciones emocionales (59,16 
vs. 72,50)35. 

Un caso de éxito en Francia 
es el centro regional de 
gestión de casos para 

EERR, que coordina a una 
red de 23 instituciones

FIGURA 3: CASOS DE ÉXITO EN INVESTIGACIÓN

CIBERER: Centro de Investigación Biomédica en Red de Enfermedades Raras. ENoD: Programa de Enfermedades no Diagnosticadas. EERR: 
enfermedades raras. ERN: Redes Europeas de Referencia. MMHH: medicamentos huérfanos. CCAA: Comunidades Autónomas.

Fuentes: Vicente (2021)14, Luque (2022)30, CIBER (2022)31, Ministerio de Sanidad (2021)32
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Aparte de esto, la concentración de 
conocimiento y experiencia en los 
CSUR es primordial para una mejor 
atención a los pacientes con EERR. 
Siguiendo con el ejemplo de los 
pacientes con ENMR, cabe destacar 
que antes de 2016 no existía ningún 
CSUR dedicado a estas enferme-
dades, y que actualmente existen 
siete, localizadas en Cataluña (4), la 
Comunidad de Madrid, Andalucía y 
la Comunidad Valenciana (1 en cada 
una)36. Se estima que cada año los 
más de 50 profesionales dedicados 
atienden a 1.150 nuevos pacientes y 
realizan seguimiento a otros 4.55036 
(Figura 4).

 Movimientos políticos, normati-
vos y asociativos

Las políticas de fomento impul-
sadas hasta la fecha con el fin de 
apoyar y proveer un marco norma-
tivo al desarrollo de iniciativas para 
mejorar la vida de las personas con 

EERR han sido transcendentales 
y ocurrieron a todos los niveles 
(global, nacional, regional)10. Así, y 
como en otras áreas, la elección de 
un solo caso de éxito relacionado 
con el marco normativo de las EERR 
es una tarea ingrata, ya que conlle-
va la omisión de muchos hitos que 
transformaron la historia de la polí-
tica de continentes, países, familias 
y personas.  

A la vez, esta labor está facilitada 
por el hecho de que estas políticas 

siguen actualizándose e intensifi-
cándose de manera continuada, 
como en un ejemplo reciente, 
de diciembre de 2021, donde la 
Asamblea General de las Naciones 
Unidas aprobó por unanimidad de 
sus 193 miembros una resolución 
para abordar los retos de las per-
sonas que viven con una EERR y 
de sus familias37. Este texto, con 
una trayectoria de más de cinco 
años hasta su aprobación, es un 
hecho histórico y representa un 
punto de inflexión en el panorama 
político global, al pasar a formar 
parte de la agenda de Desarrollo 
Social de las Naciones Unidas38. 
La resolución solicita a los Estados 
miembros que fortalezcan los sis-
temas sanitarios en sus esfuerzos 
por proporcionar un acceso uni-
versal a una serie de servicios de 
atención sanitaria, capacitar a las 
personas que viven con una EERR 
para atender sus necesidades físi-
cas y mentales, mejorar la equidad 

FIGURA 4: CASOS DE ÉXITO EN CUIDADOS INTEGRADOS

Fuentes:  Castro (2017)16, Bonneau (2015)33, Ministerio de Solidaridad y Sanidad de Francia (2013)34, Martínez (2021)35, Ministerio de Sanidad 
de España (2021)36
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y la igualdad en materia de salud, 
poner fin a la discriminación, eli-
minar las brechas de cobertura y 
crear una sociedad más inclusi-
va37. La Asamblea instó también 
a los Estados miembros a aplicar 
medidas nacionales para garantizar 
que las personas con EERR no se 
queden atrás, reconociendo que a 
menudo se ven afectadas de forma 
desproporcionada por la pobreza, 
la discriminación y la falta de traba-
jo y empleo decentes37.

Por su parte, es primordial desta-
car la importancia del movimiento 
asociativo en esta aprobación his-
tórica, ya que esta resolución fue 
el resultado de un trabajo continuo 
de distintos socios de la sociedad 
civil, incluyendo el Comité de Orga-
nizaciones No Gubernamentales 
(ONG) para las EERR, Rare Diseases 
International (RDI), la Organización 
Europea para Enfermedades Raras 
(EURORDIS), y grupos y asociacio-

nes nacionales de EERR de más 
de 100 países, cuyo liderazgo a 
nivel español se realizó a través de 
FEDER38,39. 

Pese a la importancia del estableci-
miento de políticas de incentivo, de 
marcos normativos y movimientos 
asociativos, la llegada de tratamien-
tos a todos los pacientes requiere 
esfuerzos adicionales en materia 
de modelos de financiación, en 
el sentido de equilibrar distintos 

aspectos, entre ellos, precios, incer-
tidumbre en la evidencia y enormes 
necesidades no cubiertas21. En este 
sentido, el interés por la utilización 
de acuerdos de pago por resulta-
do para gestionar la entrada de 
medicamentos innovadores para 
EERR se ha ido incrementando a lo 
largo de los años, beneficiando a 
pacientes que antes no disponían 
de opciones terapéuticas21. 

Un ejemplo de ello es el primer 
medicamento financiado para el 
tratamiento de la atrofia muscular 
espinal 5q, una enfermedad mus-
cular grave, progresiva y potencial-
mente mortal, que beneficiará a 30 
niños en España40–42. La financiación 
de este medicamento en nuestro 
país se basó en un modelo mixto 
compuesto por un acuerdo de 
pago por resultados y un acuerdo 
de pago por volumen. Para ello, se 
han consensuado criterios relacio-
nado con los beneficios esperados 

FIGURA 5: CASOS DE ÉXITO EN MOVIMIENTOS POLÍTICOS, NORMATIVOS Y ASOCIATIVOS

Fuentes: Naciones Unidas (2021)37, FEDER (2021)38, Dia Internacional de las Enfermedades Raras (2022)39
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del uso de esta terapia en términos 
de mejoras de función motora, 
respiratoria y bulbar (alimentación). 
Según este acuerdo, los niños irán 
mejorando estas funciones a lo lar-
go del tiempo, progresivamente, 
hasta que, a partir del cuarto año 
de la administración del tratamien-
to, caminen y se alimenten solos, y 
no tengan necesidad de ventilación 
asistida40–42 (Figura 5).

ESFUERZO COORDINADO 
PARA LOGRAR OBJETIVOS 
AMBICIOSOS 

Desde los años 2000 hasta la fecha, 
hemos vivido un periodo sin prece-
dentes respecto a éxitos y esfuerzos 
conjuntos que trasformaron la vida 

de muchos pacientes con EERR, 
que se extendieron a su familia y a 
la sociedad. Paradógicamente, un 
mayor desarrollo en términos de 
investigación y diagnóstico con-

llevan una mayor visibilidad de la 
magnitud de las necesidades no 
cubiertas relacionadas con los tra-
tamientos, procesos asistenciales, 
calidad de la asistencia, etc.

Por ello, y para que nadie se que-
de atrás, los esfuerzos tienen que 
seguir siendo cada vez mayores y 
más coordinados a todos los nive-
les43. La reciente resolución apro-
bada en la Asamblea General de 
las Naciones Unidas y las recomen-
daciones del proyecto Rare2030, 
además de la revisión de los mar-
cos normativos actuales, como el 
Reglamento Europeo y la Estrategia 
Farmacéutica contribuyen a ello. 
En la senda hacia la reducción de 
las brechas existentes también son 
esenciales nuevos enfoques para 
solucionar el problema de las enfer-
medades genéticas no diagnosti-
cadas y el pipeline de más de 550 
fármacos en desarrollo dirigidos al 
tratamiento de EERR44,45.

Habrá que ver si los esfuerzos reali-
zados serán suficientes para alcanzar 
los objetivos propuestos para los 
próximos 10-20 años. Por mencionar 
solo algunos, para IRDiRC, una de las 
metas para 2027 es que “todos los 
pacientes que acudan a la atención 
médica con una sospecha de EERR 
reciban su diagnóstico en el plazo 
de 1 año si su trastorno es conocido 
en la literatura médica; y que todas 
las personas no diagnosticadas en 
la actualidad entren en un proceso 
coordinado a nivel mundial relacio-
nado con el diagnóstico y con la 
investigación de su enfermedad”43.  

Por su parte, una de las recomen-
daciones de Rare2030 es la de 
reducir en un tercio el nivel de 
vulnerabilidad psicológica, social 
y económica de los pacientes con 
EERR y sus familiares, ya que 7 de 

Es necesario un esfuerzo 
coordinado para lograr 
ambiciosos objetivos de 
cara al futuro, como la 

realización de diagnósticos 
en menos de un año o la 

reducción en un tercio de la 
vulnerabilidad psicológica, 
social y económica de los 

pacientes
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cada 10 tienen que reducir su acti-
vidad profesional, dos tercios de los 
cuidadores dedican más de 2 horas 
a los cuidados de los pacientes, y 
los niveles de depresión en las 
personas con EERR y sus familiares 
son 3 veces mayores que los de las 
personas que no padecen ninguna 
enfermedad5.  

En conclusión, son muchos los 
logros alcanzados, que han trans-
formado la vida de numerosas 
personas, la política de muchos 
países y la concienciación acerca 
de su importancia, de manera 
global. Pese a ello, los esfuerzos 
deben continuar y amplificarse, de 
una manera cohesionada, aprove-

chando el creciente conocimiento 
científico y las posibilidades que 
ofrecen las nuevas tecnologías, de 
modo que se vayan cumpliendo 
las metas propuestas y se aporten 
soluciones a los retos pendientes, 
con resultados no solo más efica-
ces, sino también que beneficien al 
mayor número de personas posible.
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CASOS DE ÉXITO EN PACIENTES CON ENFERMEDADES RARAS 
Y SU ENTORNO

El objetivo de este barómetro es 
conocer la opinión de los distintos 
agentes del sistema sanitario respec-
to a los casos de éxito en pacientes 
con enfermedades raras (EERR) y su 
entorno que han transformado posi-
tivamente la vida de los afectados. 
Con este fin, el consejo de redacción 
de newsRARE diseñó una encuesta 
electrónica ad hoc, que fue enviada 
a una base de datos de personas 
relacionadas con las EERR. El cues-
tionario estuvo disponible del 15 de 
marzo hasta el 1 de abril de 2022.

Un total de 44 personas completa-
ron el barómetro, de las cuales 14 
(32%) eran pacientes o asociaciones 
de pacientes, 9 (20%) personal clíni-
co y de enfermería, 7 (16%) profesio-
nales relacionados con actividades 
de gestión, administración pública y 
farmacia hospitalaria, 7 (16%) acadé-
micos y consultores, 5 (11%) miem-
bros de la industria farmacéutica y 
2 (5%) provenían de otros ámbitos. 

En el barómetro de este número se 
analizó la percepción de los encues-
tados acerca de la importancia de 
distintos casos de éxito, además de 
su opinión sobre la visibilidad que se 
les da y la utilidad que tiene hacerlo. 
Por su parte, también se examinaron 
sus valoraciones respecto al esfuer-
zo coordinado entre la población 

general, los profesionales sanitarios 
y las administraciones sanitarias / 
industria para haber logrado los 
éxitos actuales en materia de EERR. 
Finalmente, se pidió a los encuesta-
dos que especificaran experiencias 
que considerasen exitosas en distin-
tos ámbitos de las EERR, así como 
dónde se deberían de centrar los 
esfuerzos para lograr más y mejores 
progresos de cara al futuro.  

PERCEPCIONES ACERCA DE LA 
IMPORTANCIA DE DISTINTOS 
CASOS DE ÉXITO  EN EERR
En la primera pregunta, pedimos a los 
encuestados que ordenaran 6 casos 

predeterminados de éxito en EERR, 
con el fin de comprender su impor-
tancia relativa. Según sus respuestas, 
la implementación de una estrategia 
de EERR a nivel europeo (2,8 sobre 6, 
donde 1 representa el caso más impor-
tante, y 6 el menos importante), la 
existencia de un nuevo método diag-
nóstico que permita el descubrimiento 
de nuevas EERR de forma rápida (3,0) 
y la implementación de una estrategia 
de EERR a nivel nacional son los tres 
casos que representarían los mayores 
casos de éxito (3,2).

Para el subgrupo clínico / enfermería 
y gestión / administración pública y 
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farmacia hospitalaria, los 3 casos más 
exitosos y los 3 comparativamente 
menos exitosos coinciden con el 
resultado global. Para los pacientes 
/ representantes de pacientes, para 
la industria farmacéutica y para el 
subgrupo “otros”, la existencia 
de un nuevo medicamento figura 
entre los 3 casos más exitosos. Por 
su parte, la conexión entre grupos 
de investigación es uno de los “top 
3” en la opinión de los académicos 
/ consultores y de los miembros de 
la industria farmacéutica (FIGURA 1).

VISIBILIDAD DE LOS CASOS DE 
ÉXITO EN EERR
La gran mayoría de los encuestados 
cree que la visibilidad que se da a los 
casos de éxito en EERR es muy baja. 
En promedio, el 76% de las personas 
que participaron en este barómetro 

opinan que se les da poca visibilidad 
a estos casos, frente al 22% que opi-
na que se les da bastante y el 2% que 
cree que no se le da ninguna visibi-
lidad. De manera general, hay poca 
dispersión en las respuestas de los 

subgrupos, pese a que los gestores 
y la industria farmacéutica tiendan a 
creer que los casos de éxito de EERR 
reciben mayor visibilidad, en compa-
ración con lo que piensan los demás 
grupos encuestados (FIGURA 2). 

FIGURA 1.  RANKING DE LOS DISTINTOS CASOS DE ÉXITO PLANTEADOS (PROMEDIO)

Notas: Interpretación de los datos promedio: 1 = primera posición como caso de mayor éxito relativo; 6 = última posición. Estrategia 
Europea: Implementar una estrategia de EERR a nivel europeo. Diagnóstico: Un nuevo método diagnóstico que permita el descubrimiento 
de nuevas EERR de forma rápida. Estrategia Nacional: Implementar una estrategia de EERR a nivel nacional. Investigación: Conectar entre 
sí a distintos grupos de investigación en EERR, generando distintas sinergias. Medicamento: Lanzar un nuevo medicamento que mejore la 
supervivencia de un grupo muy reducido de pacientes. Asociación: Creación de una nueva asociación de pacientes que reúna a personas 
con la misma enfermedad ultra-huérfana a nivel nacional.

Nota: : la opción “mucha” no figura en el gráfico, al no haber sido marcada por ninguno de 
los encuestados

Estrategia europea

Diagnóstico

Estrategia nacional

Investigación

Medicamento

Asociación

2,8

3,0

3,2

3,6

3,8

4,7

GLOBAL

Clínicos / enfermería

Academia y consultoría Industria farmacéutica Otros

Gestión y farmacia hospitalaria Pacientes y asociaciones de pacientes

Estrategia nacional
Diagnóstico

Estrategia europea
Investigación
Medicamento

Asociación

Estrategia europea 
Estrategia nacional

Investigación
Diagnóstico

Medicamento
Asociación

Medicamento
Diagnóstico

Investigación
Estrategia europea 
Estrategia nacional

Asociación

Diagnóstico
Estrategia europea 

Medicamento
Investigación

Estrategia nacional
Asociación

Diagnóstico
Estrategia nacional
Estrategia europea

Investigación
Medicamento

Asociación

Estrategia europea 
Diagnóstico

Medicamento 
Investigación

Estrategia nacional
Asociación

2,6
3,0
3,0

3,3
4,1

5,0

2,3
2,4

3,4
3,6

4,3
5,0

2,4
3,0

3,4
3,6

4,2
4,4

1,0
2,5

3,5
4,5
4,5

5,0

2,7
2,7
2,8

3,7
4,5
4,7

2,7
3,1

3,6
3,6
3,8

4,4

  Ninguna    Poca    Bastante

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

Gestión y farmacia hospitalaria

Industria farmacéutica

Total

Academia y consultoría

Clínico y enfermería

Pacientes y asociaciones

Otros

FIGURA 2. VISIBILIDAD DADA A LOS CASOS DE ÉXITO EN EERR



barómetro

24

Al pedirles que ordenasen cinco 
aspectos predefinidos relaciona-
dos con las consecuencias positivas 
derivadas de una mayor visibilidad 
de los casos de éxito en EERR, entre 
el 60% y el 80% de los encuesta-
dos indicaron que sus principales 
utilidades son la de servir como 
referencia para la implementación 
de buenas prácticas a nivel clínico 
(micro), de gestión (meso) y político 
(macro), así como para la genera-
ción de un mayor conocimiento y 
concienciación social acerca de 
estas enfermedades. 

Por otro lado, una mayor visibilidad de 
los casos de éxito también sería útil 
como reconocimiento al responsable 
de cada caso y como motivación 
para seguir mejorando, pese a que la 
mayoría (52% y 77%) de los encuesta-
dos los hayan posicionado como los 
dos aspectos menos útiles (FIGURA 3). 

Un aspecto fundamental para lograr 
casos de éxito en EERR es la reali-
zación de un esfuerzo coordinado 
entre la población general, los 
profesionales sanitarios, la admi-
nistración sanitaria y la industria. 
Respecto a esto, los encuestados 
creen que existe mucho margen 
de mejora. En una escala entre 0 
y 10 (donde 0 representa “ningún 
esfuerzo realizado de coordinación 

y 10 “mucho esfuerzo de coordi-
nación”), el promedio de las res-
puestas fue de 4,7, representando 
un esfuerzo moderado de coordi-
nación. El subgrupo que cree que 
ha habido un mayor esfuerzo es el 
de “otros” (6,5/10), mientras que los 
pacientes consideran que ha habi-
do poco esfuerzo (3,9) (FIGURA 4). 

CASOS DE ÉXITO ESPECÍFICOS 
En la segunda parte de la encuesta 
se pidió a los encuestados, a través 
de preguntas abiertas, que especifi-

caran experiencias que considerasen 
exitosas en los ámbitos del diag-
nóstico, tratamiento, investigación, 
tecnología, cuidados integrados y 
ámbito político, normativo y asocia-
tivo, siguiendo sus propios criterios 
de éxito (subjetividad), que pudieran 
haberse producido tanto a nivel indi-
vidual como institucional, nacional 
o comunitario. A continuación, se 
recogen estos resultados, que sirven 
como complemento de los casos 
de éxito mencionados a lo largo de 
todo este número de newsRARE.

FIGURA 3. UTILIDAD DE UNA MAYOR VISIBILIDAD DE LOS CASOS DE ÉXITO EN EERR

FIGURA 4. NIVEL DE ESFUERZO DE COORDINACIÓN PARA LOGRAR CASOS DE ÉXITO EN EERR

Notas: Buenas prácticas: Implementar buenas prácticas a nivel clínico o de gestión (niveles 
micro y meso). Nuevas políticas: Servir como referencia para la elaboración de nuevas 
políticas (nivel macro). Concienciación: Conocimiento y concienciación social. Motivación: 
Motivación para seguir mejorando. Reconocimiento: Reconocimiento del responsable del 
caso de éxito. 
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Además, se les planteó otra pre-
gunta abierta acerca de dónde 
creen que deberían centrarse los 
esfuerzos para lograr más y mejo-
res casos de éxito, cuyas respuestas 

fueron agrupadas en seis dominios 
(TABLA 2).

Los esfuerzos más frecuentemente 
mencionados como fundamentales 

para lograr casos de éxito, con el 
30% de las respuestas, están rela-
cionados con la realización de polí-
ticas conjuntas, como la creación de 
un Plan Nacional de EERR y planes 

TABLA 1:  EXPERIENCIAS EXITOSAS EN EERR, SEGÚN LA OPINIÓN DE LOS ENCUESTADOS

ÁMBITO ALGUNOS CASOS DE ÉXITO 

Diagnóstico

• Creación de equipos multidisciplinares para el diagnóstico rápido y certero de la amiloidosis transtiretina (ATT).

• Técnicas de secuenciación completa del exón que han permitido el diagnóstico del síndrome FOXP1.

• �Acuerdos de colaboración para compartir información entre centros de investigación, mejorando el diagnóstico de 
la distrofia muscular congénita (DMC) por déficit de colágeno VI.

• �Realización de pruebas dirigidas (panel multigénico) que han permitido confirmar el diagnóstico de β-sitosterole-
mia.

• �Avances en el diagnóstico genético de enfermedades como la fibrosis quística (FQ), la hipertensión intracraneal 
idiopática (HII) y la atrofia muscular espinal (AME).

Tratamiento

• Tratamiento exitoso de enfermedades como:

• La atrofia muscular espinal (AME), gracias al avance de la terapia génica.

• �El angioedema hereditario (AH), la hemoglobinuria paroxística nocturna (HPN) y la hemofilia, mediante el empleo 
de anticuerpos monoclonales específicos.

• El síndrome de Mohr Tranebjaerg, a través de la estimulación cerebral profunda del globus pallidus.

• Nuevas alternativas terapéuticas como los CAR-T y la técnica CRISPR/CAS9 para pacientes con diferentes EERR.

Tecnología

• �Nuevas tecnologías para el estudio del acortamiento de los telómeros, implicado en enfermedades como la fibrosis 
pulmonar idiopática (FPI).

• �Creación de apps móviles que ayudan a llevar un control de los síntomas, y les permite registrar cualquier variación 
de los mismos.

• �Tecnologías de diagnóstico genético para varias EERR (inteligencia artificial, técnicas de secuenciación de modelos 
artificiales de tejidos, etc.).

• Cirugías de alta complejidad y trasplantes de órganos en pacientes sin esperanza de vida.

Cuidados integrados

• �Creación de unidades multidisciplinares acreditadas de alta complejidad, que permiten el abordaje integral de 
diferentes EERR.

• Acceso a prestaciones y ayudas de discapacidad en pacientes afectados.

Asociativo

• �Creación de asociaciones que dan apoyo, soporte e información a los enfermos con EERR, entre ellas, FEDER y 
Objetivo diagnóstico.

• �Colaboración entre asociaciones de pacientes (CureCMD/Fundación Noelia, ambas dedicadas a la distrofia muscular 
congénita [DMC]), y entre estas asociaciones y centros de investigación (NIH) o entre centros de investigación 
(NIH/HSJDD).

• �Visibilidad a través de redes sociales y medios de comunicación, como la que se ha hecho de la enfermedad de 
Draven de la mano del padre de un niño afectado.

• Colaboración entre familiares de niños afectados de mucopolisacaridosis.

Político-normativo

• �Puesta en marcha de consejos asesores en diferentes áreas sanitarias de una CCAA, en las que las asociaciones de 
referencia pueden interactuar formalmente con la administración, mejorando así las comunicaciones.

• �Ampliación del cribado neonatal a la detección de inmunodeficiencias combinadas graves en algunas CCAA.
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específicos por CCAA. El segundo 
dominio que aparece con más fre-
cuencia, con el 26%, se refiere al de 
investigación y formación, en el que 
se propone una investigación más 

ordenada y coordinada, además de 
la realización de una mayor inver-
sión económica. Por su parte, con 
una frecuencia del 22%, destacan 
la necesidad de coordinación, que 

incluye las Administraciones Sani-
tarias, la Industria, las Asociaciones 
de Pacientes, además de un apoyo 
y coordinación entre instituciones 
nacionales e internacionales. 

DOMINIOS DETALLES % DE RESPUESTAS

Políticas conjuntas

Creación de un Plan Nacional de EERR y planes específicos por CCAA. Establecer 
políticas conjuntas a nivel mundial, así como registros unificados y complemen-
tarios. Sinergias entre los diferentes stakeholders. Necesidad de financiación 
específica en EERR. Creación de centros clínicos de referencia. Eficiencia de los 
pocos recursos disponibles.

30%

Investigación y formación

Investigación ordenada y coordinada. Mayor inversión económica en investigación. 
Fomento y equidad de la investigación. Creación de equipos multidisciplinares. Dis-
criminación positiva en la investigación. Formación de los profesionales sanitarios 
en materia de EERR.

26%

Coordinación

Coordinación entre Administraciones Sanitarias, industria, asociaciones y pacientes. 
Apoyo institucional y coordinación entre instituciones nacionales e internacionales. 
Tener en cuenta las necesidades, demandas y opiniones de los pacientes. Colabora-
ción entre los ámbitos público y privado.

22%

Diagnóstico
Diagnóstico precoz para facilitar un abordaje terapéutico temprano. Facilidad de 
acceso a nuevas pruebas diagnósticas (especialmente, a nivel genético). Protocolos 
de diagnóstico.

9%

Acceso a medicamentos huérfanos Facilidad de acceso a terapias innovadoras. 9%

Visibilidad Mayor voz a los pacientes afectados por EERR 4%

TABLA 2: ESFUERZOS PARA LOGRAR MÁS Y MEJORES CASOS DE ÉXITO

MENSAJES CLAVE

Según la percepción de los encuestados, existe una tendencia a que casos de éxito 
que benefician a un mayor número de personas sean considerados como más 
relevantes, en comparación con casos enfocados a la resolución de problemas de 
un grupo más reducido de personas. 

El 76% de los encuestados cree que se le da poca visibilidad a los casos de éxito 
en EERR.  

Entre el 60% y 80% indica que las principales utilidades de una mayor visibilidad 
serían la de servir como referencia para buenas prácticas a nivel clínico, así como 
para la generación de un mayor conocimiento y concienciación social. 

Se considera que la coordinación entre la población general, los profesionales 
sanitarios y la administración sanitaria / industria ha sido moderada (4,7 en una 
escala entre 0 y 10) para haber logrado los casos de éxito actuales en EERR.  

Los ámbitos donde se deberían realizar los mayores esfuerzos para lograr más y 
mejores casos de éxito son las políticas conjuntas (planes nacionales, regionales, 
etc.), la investigación y formación (coordinación, inversión) y la coordinación 
general (a nivel nacional e internacional).  
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RESUMEN
Existen últimamente numerosas 
oportunidades para el desarrollo 
de terapias destinadas a las EERR, 
sin embargo no existe un marco 
organizativo que integre las dife-
rentes, y algunas muy interesantes, 
iniciativas individuales.

El artículo que aquí se comen-
ta presenta la propuesta de un 
modelo de creación de un consor-
cio único que identifique e incluya 
algunos de los aspectos más rele-
vantes de los últimos desarrollos 
en la investigación sobre las EERR. 
El título del proyecto es Develo-
pAKUre y su aportación principal 
supone la aglutinación de las apor-
taciones de los principales agentes 
que actúan en estos casos en el 
desarrollo de los productos farma-
ceuticos, como son la academia, 
la industria y las asociaciones de 
pacientes. La propuesta sugiere 
que una aportación igualitaria 
de estos agentes en el consorcio 

garantizaría además el éxito en la 
generación de una nueva cultura 
organizativa en la que todos los 
participantes gozan de los mismos 
incentivos para el buen desarrollo 
del programa.

1. �Estado actual del tratamiento 
global de las EERR

● �Existen 7000 enfermedades 
raras que afectan a más de 400 
millones de personas. Alrede-
dor de un 95% de ellas no tie-
nen un tratamiento aprobado.

● �En un principio una de las razo-
nes principales es la falta de un 
buen conocimiento de la biolo-
gía de las EERR.

● �Otra razón muy relevante está 
en el diseño y desarrollo de 
estudios clínicos con muestras 
de pacientes muy reducidas y, 
en muchas ocasiones, localiza-
das a una gran distancia, lo que 

Mattias Rudebeck, Ciarán Scott, 
Nicholas P. Rhodes, Christa van 

Kan, Birgitta Olsson, Mohammed 
Al-sbou, Anthony K. Hall, Nicolas 
Sireau. Orphanet Journal of Rare 

Diseases 2021; 16,510
Foto de Angela Roma en Pexels
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Nada (2%)
Muy poco (8%)

Poco (19%)

hace muy difícil el reclutamien-
to y la comunicación.

● �Pero una vez conseguido el 
reclutamiento, otro factor 
negativo es la continuidad en 
el tiempo de los individuos de 
la muestra.

● �Hasta el momento ha existido 
una falta de centros especiali-
zados en la atención de pacien-
tes con EERR.

● �Otro factor decisivo en el 
desarrollo de la investigación 
y en los tratamientos en otras 
patologías ha sido la creación 
y el desarrollo de organizacio-
nes de pacientes, proceso aún 
muy incipiente para el caso de 
las EERR, pues el número tan 
elevado de éstas y su hetero-
geneidad clínica y complicada 
distribución geográfica lo han 
hecho muy difícil.

● �Por último, la contribución del 
mundo académico clínico, en 
términos de provisión de un 
input de investigación y de 
personal para ejecutarla no ha 
sido por el momento aprecia-
ble en la obtención de un buen 
resultado conjunto.

Una nueva experiencia europea 
(DevelopAKUre)

● �En el artículo que aquí se 
comenta, se presentan una 
serie de conclusiones derivadas 
de la exposición de un ejemplo 
de modelo colaborativo para 
el desarrollo y tratamiento de 
una rara enfermedad genéti-
ca conocida por alkaptonuria 
(AKU). Esta enfermedad afecta 
a una entre 250.000 y 1.000.000 
de personas. El proceso clínico 

que caracteriza a esta patología 
se denomina ochronosis y tiene 
un lento desarrollo en los pri-
meros años del individuo, con 
un desarrollo muy destructivo 
y agudo al final de la década 
de los veinte años. El interés 
de este estudio se centra en el 
requerimiento para sus objeti-
vos finales del conjunto de fac-
tores aludidos anteriormente. 
La agrupación de éstos en el 
estudio fue la siguiente:

2.1. �Conocimiento clínico de la 
patología a partir de varios 
procesos de investigación 
que definían su evolución en 
los pacientes.

2.2. �En paralelo con lo anterior se 
creó una primera Agrupación 
de Pacientes (AKU Society, 
UK) junto con otras dos agru-
paciones, por una parte la de 
Expertos Clínicos (Royal Liver-
pool University Hospital, UK) 
(coordinadora del consorcio) 
y por la otra la Agrupación de 
Investigadores Académicos 
(University of Liverpool, UK).

2.3. �En total se reclutaron 12 orga-
nizaciones entre los centros 
anteriores para formar el Con-
sorcio, fundado en 2012 y que 
se denominó DevelopAKUre 
(developacure). Un fuerte lide-
razgo del consorcio permitió 
una eficiente comunicación y 
una rápida  resolución de los 
problemas.

2.4. �El consorcio se benefició de 
una financiación externa de la 
Comisión Europea que cubrió 
parte de los costes del pro-
grama de desarrollo clínico 
del proyecto. El reparto de los 
costes fue equitativo entre los 

diferentes participantes en el 
programa, que establecieron 
un rígido contrato de partici-
pación previo al comienzo del 
trabajo. La solución de una 
financiación externa supuso 
un gran paso en la resolución 
de los muy heterogéneos 
sistemas de financiación que 
siempre fueron un gran obstá-
culo para el caso de las EERR.

2.5. �El reclutamiento de pacientes 
ha sido el objetivo principal 
de la AKU Society, fundada 
en el año 2003. Inicialmente 
se llevó a cabo con pacientes 
del Reino Unido pero, debido 
al escaso número de personas 
afectadas por la enfermedad, 
se extendió a otros países 
europeos, con los problemas 
de desplazamiento y gestión 
que ello supuso. Tanto para 
el reclutamiento como para 
la retención y la continuidad 
de las muestras de pacientes 
la generación de un fuerte 
incentivo (advocacy) ha sido 
un factor esencial a generar 
y educar. Para ello fue preci-
sa una buena comunicación 
transversal entre los diferentes 
grupos.

2.6. �Una buena coordinación entre 
las instituciones académicas, 
las instituciones sanitarias, las 
organizaciones de pacientes y 
la industria farmacéutica, con 
el objetivo mutuo de la inves-
tigación de una nueva terapia. 
Las tareas más significativas a 
realizar dentro de los centros 
de decisión citados anterior-
mente vendrían dadas por el 
diseño del estudio y el dise-
ño del plan operacional, el 
reclutamiento de pacientes, la 
retención de éstos, la comuni-
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cación y la información. El sis-
tema de incentivos generado 
en los pacientes en el proceso 
de reclutamiento representa, 
como ya se ha mencionado, 
un elemento esencial en el 
proceso

COMENTARIO
Como economista apelo a la filo-
sofía de uno de los economistas 
clásicos del siglo pasado, Ronald 
Coase, que sintetiza su visión de 
la investigación en el mundo eco-
nómico de la siguiente forma: “El 
progreso para interpretar el funcio-
namiento de un sistema económico 
procede del juego entre la teoría y 
el trabajo empírico. La teoría sugie-
re qué trabajo empírico puede ser 
productivo. El correspondiente 
trabajo empírico sugerirá luego la 
modificación que ha de hacerse en 
la teoría, que implicará entonces 
la creación posterior de un nuevo 
trabajo empírico. De esta manera 
la investigación científica supone un 
proceso sin fin que aportará nuevos 
conocimientos en cada etapa”.

Coase desarrolla en su publicación 
“The Nature of the Firm”. (Eco-
nomica, 1937) una teoría sobre el 
significado y el funcionamiento de 
una empresa dirigida por un empre-
sario (entrepreneur) cuya finalidad 
última será la reducción de los cos-
tes de transacción, que pueden ser 
enormes si las decisiones no están 
centralizadas. La concentración 
y coordinación en las decisiones 
aumenta la productividad y redu-
ce los costes. Esta interpretación 
es aplicable continuamente en el 
sistema económico. Así se justi-
fica la aparición de los bancos en 
el mundo financiero, los colegios 
y las universidades en el área de 
la educación, los hospitales y los 
centros de atención primaria en el 

sector sanitario, y así llegaríamos a 
dar una primera justificación para 
la creación del consorcio que aquí 
se está explicando. Haciendo un 
balance final de requerimientos 
para el sistema organizativo que 
definimos aquí, se puede hacer un 
resumen en base a las conclusiones 
siguientes:

1.	� Participación igualitaria (equi-
tativa) de las diferentes partes 
en juego que se han descrito 
anteriormente. Al frente se 
situaría un Project Board. El 
objetivo final es la definición 
de un modus operandi o cul-
tura que permita ejecutar los 
diferentes programas en juego 
dentro de un período de tiem-
po fijado previamente.

2.	� Esta organización supone que 
sus miembros tienen una fuerte 
participación en el espacio y en 
el tiempo, que se traduce en un 
compromiso de participación. 
Todo ello es equivalente a la 
existencia de unos derechos 
de propiedad de los  miembros 
del consorcio, en el que con-
viven por una parte un fuerte 
liderazgo y, por la otra, una 
continuada comunicación entre 
sus miembros. De aquí parte la 
generación de un sistema de 
incentivos, tanto monetarios 
como no monetarios, necesarios 
para conducir el desarrollo del 
programa hacia el objetivo final.

3.	� El punto anterior plantea un 
modelo de financiación del 
consorcio que no esté limitado 
solo por el conjunto de inte-
racciones entre los diferentes 
actores del sistema.

4.	� Parece que unos plantea-
mientos como los que aquí 

se exponen son aún ajenos 
en nuestro país a las propues-
tas de tratamientos sobre las 
EERR y los MMHH. Todavía 
hay mucho que hacer. Hace 
falta que exista realmente un 
sistema de incentivos para 
ello y reconocer aún mejor la 
intervención del economista en 
la investigación sanitaria, que 
no ha de limitarse a la evalua-
ción de casos concretos sino 
a proporcionar una luz sobre 
una filosofía que explica la 
actuación del individuo en un 
mundo en el que la escasez es 
la restricción principal. 

5.	� El artículo comentado avala la 
afirmación anterior.

6.	� La tabla 2 del artículo supone 
un resumen excelente de los 
puntos a considerar en aque-
llos proyectos colaborativos 
entre la industria farmacéu-
tica, el mundo académico y 
las asociaciones de pacien-
tes destinados a analizar un 
proceso de desarrollo de una 
cierta patología y de su trata-
miento farmacológico corres-
pondiente.

Hace falta que exista 
realmente un sistema 
de incentivos y 
reconocer aún mejor 
la intervención del 
economista en la 
investigación sanitaria, 
que no ha de limitarse a 
la evaluación de casos 
concretos
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RESUMEN
Gracias a los avances de los últi-
mos años en diagnóstico gené-
tico y a la aparición de opciones 
terapéuticas, se ha conseguido 
mejorar el diagnóstico y el pro-
nóstico de los pacientes con 
enfermedades neuromusculares 
raras. No obstante, muchas de 
ellas, como es el caso de las 
enfermedades mitocondriales, 
son extremadamente poco fre-
cuentes y siguen siendo difíciles 
de diagnosticar y de tratar a 
tiempo. Como consecuencia, los 
pacientes que las sufren suelen 
experimentar retrasos en el diag-
nóstico (la mayoría consulta una 
media de 8 médicos a lo largo 
de 8 a 10 años antes de tener 
un diagnóstico certero) y en su 
tratamiento. Dado que se trata 
de enfermedades que progresan 
con mucha rapidez, su detección 
temprana es imprescindible para 
poder frenar el rápido deterioro 
en la calidad de vida e incluso la 
muerte del paciente.

La deficiencia del gen TK2 (TK2d), 
una enfermedad mitocondrial 
ultra-rara, provoca disfunción mus-
cular progresiva que, con el tiempo, 
causa insuficiencia respiratoria, la 
principal causa de mortalidad en los 
pacientes durante la infancia.  Se tra-
ta de una enfermedad que no había 
sido identificada antes de este siglo y 
con apenas un centenar de pacientes 
diagnosticados hasta 2018. Como 
es el caso de muchas enfermedades 
raras (EERR) una vez diagnosticadas, 
el manejo de los pacientes de TK2d 
requiere de equipos altamente espe-
cializados y multidisciplinares para 
mejorar sus resultados en salud y su 
calidad de vida.

El artículo de Domínguez-González 
et al. (2021) describe el éxito que 
han tenido los Centros, Servicios 
y Unidades de Referencia (CSUR) 
dedicados a las Enfermedades Neu-
romusculares Raras (ENR), creados 
en 2015 en el Sistema Nacional de 
Salud (SNS) de España, para conse-
guir la identificación temprana de la 

Domínguez‑González et 
al. Orphanet J Rare Dis 

(2021). Orphanet J Rare Dis 
(2021)16(1):407
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deficiencia del gen TK2 y el acceso 
de los pacientes a tratamiento tera-
péutico y manejo multidisciplinar.

Los autores explican que antes de la 
creación de los CSUR, la colabora-
ción entre el Instituto de Investiga-
ción Vall d'Hebrón (IIVH) en Barce-
lona, y el Irving Medical Center de 
la Universidad de Columbia (Nueva 
York, EEUU) ya había facilitado la 
comprensión de la enfermedad 
TK2d, y el desarrollo de nucleósi-
dos orales como terapia potencial 
para estos pacientes. A partir de la 
creación de los CSUR dedicados 
a ENR (de los cuales el IIVH forma 
parte), se han diagnosticado más 
de 30 pacientes con TK2d (un 30% 
de los pacientes diagnosticados 
actualmente a nivel mundial), con-
firmados genéticamente a través 
de una biopsia muscular y estudio 
molecular, en diferentes regiones 
de España. Además, se ha podido 
consolidar su atención multidiscipli-
nar y su acceso al tratamiento con 
nucleósidos bajo el programa de 
uso compasivo. Los autores sostie-
nen que el éxito en el diagnóstico 
y tratamiento de TK2d en España 
es atribuible en gran medida a que 
los CSUR en ENR forman una red 
de atención colaborativa en la que 
los participantes comparten infor-
mación y protocolos para solicitar 
lo antes posible la aprobación del 
Ministerio de Sanidad para iniciar la 
terapia con nucleósidos.

A día de hoy, en España, la mayo-
ría de los pacientes con miopatías 
genéticas son derivados a CSUR 
en ENR para su diagnóstico y tra-
tamiento. Después de confirmar un 
diagnóstico, los CSUR consolidan 
recursos para optimizar el acceso 
de los pacientes a los especialis-
tas apropiados, incluyendo tera-
peutas, logopedas, neumólogos, 
especialistas en metabolismo y 

especialistas neuromusculares. Esto 
armoniza la atención al paciente, 
minimizando el número de citas y 
el tiempo que pierde el cuidador 
principal en el trabajo, y evitando 
recomendaciones contradictorias. 
Los CSUR también desempeñan un 
papel fundamental en la educación 
del paciente, incluyendo asesora-
miento genético para las familias y 
conectándolas con asociaciones de 
pacientes que proveen apoyo psi-
cosocial y emocional a pacientes, 
cuidadores y familias.

Así, tomando como ejemplo su 
experiencia en TK2d, los autores 
ilustran cómo los CSUR pueden no 
solo acortar la odisea del diagnósti-
co de un paciente con una enferme-
dad rara mitocondrial, sino también 
consolidar su manejo integral por 
equipos multidisciplinares. A lo 
largo del artículo, consiguen poner 
en claro cómo los CSUR en España: 
1) coordinan los esfuerzos actuales 
en investigación, diagnóstico y tra-
tamiento en el marco del Sistema 
de Salud (SNS), 2) optimizan el 
acceso a la atención de los pacien-
tes con TK2d, y 3) podrían servir 
como modelo para el diagnóstico y 
tratamiento de pacientes con enfer-

medades neuromusculares raras en 
el resto de la Unión Europea.

COMENTARIO
El éxito de la colaboración en inves-
tigación y de un abordaje multi-
disciplinar para mejorar el proceso 
diagnóstico y la atención integral a 
personas con EERR ha sido docu-
mentado anteriormente en la litera-
tura científica(1–6). Este artículo pone 
de manifiesto como, en el caso del 
TK2d, el modelo de investigación y 
atención colaborativa de los CSUR 
en ENR puede conseguir no solo 
un diagnóstico temprano, sino un 
acceso a tratamiento y una atención 
multidisciplinar para una enferme-
dad ultra rara sin terapias financia-
das públicamente en España. Así, se 
trata de un claro ejemplo de modelo 
colaborativo exitoso y mucho más 
eficaz que el modelo tradicional. 

Las EERR son enfermedades cróni-
cas debilitantes que implican gra-
ves consecuencias para la salud de 
los pacientes y su entorno familiar. 
Debido al reducido número de per-
sonas que sufren cada enfermedad 
rara y a su dispersión geográfica, 
hoy en día siguen existiendo vacíos 
terapéuticos, dificultades para el 
diagnóstico y el acceso a medi-
camentos aprobados en Europa, 
y un limitado número de centros 
especializados para atender a estos 
pacientes con seguridad y eficacia. 
La complejidad de su diagnóstico 
y su gravedad hacen necesario un 
trabajo coordinado y en colabora-
ción entre diferentes especialistas 
sanitarios, trabajadores sociales, 
psicólogos, nutricionistas, fisiotera-
peutas y otros profesionales involu-
crados en el circuito asistencial de 
estos pacientes.

Los CSUR están diseñados para reu-
nir conocimiento específico y expe-
riencia en el manejo de cada una de 

Tras confirmar un 
diagnóstico, los CSUR 
consolidan recursos 
para optimizar el acceso 
de los pacientes a los 
especialistas apropiados, 
armonizando la 
atención al paciente, 
minimizando el número 
de citas y evitando 
recomendaciones 
contradictorias
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las patologías o grupos terapéuticos 
a los que están destinados. A día de 
hoy, en España existen 297 CSUR, 
con los siguientes objetivosi:

•	� Dar cobertura a todo el territorio 
nacional y atender a todos los 
pacientes en igualdad de condi-
ciones independientemente de 
su lugar de residencia.

•	� Proporcionar atención en equipo 
multidisciplinar: asistencia sani-
taria, apoyo para confirmación 
diagnóstica, definir estrategias 
terapéuticas y de seguimiento 
y actuar de consultor para las 
unidades clínicas que atienden 
habitualmente a estos pacientes.

•	� Garantizar la continuidad en 
la atención entre etapas de la 
vida del paciente (niño-adulto) 
y entre niveles asistenciales (pri-
maria-especializada).

•	 Evaluar los resultados.

•	� Dar formación a otros profesionales.

Actualmente, más de 100 CSUR 
se dedican a EERR y 7 de ellos a 
enfermedades neuromusculares 
raras. Estas últimas son de rápida 
progresión, por lo que resulta fun-
damental conseguir un diagnóstico 
certero en el menor tiempo posible, 
objetivo complicado en un modelo 
de atención tradicional, pero que 
se puede lograr de forma eficiente 
mediante la colaboración entre cen-
tros y equipos multidisciplinares, y 
el acceso a pruebas genéticas. La 
concentración de conocimiento y 
experiencia en los CSUR en ENR 
ha demostrado que se puede con-
seguir un diagnóstico temprano, y 
una atención que logre reducir la 
progresión de la enfermedad. En 

i   https://www.sanidad.gob.es/profesionales/CentrosDeReferencia/CentrosCSUR.htm

el caso del TK2d, los CSUR desti-
nados a ENR han conseguido que 
España esté a la cabeza en identi-
ficación, diagnóstico, y tratamiento 
de pacientes con esta enfermedad.

No obstante, en el campo de las 
EERR, aún falta mucho por hacer 
para conseguir un diagnóstico cer-
tero y acceso a tratamiento tem-
prano para todos los pacientes. El 
modelo colaborativo descrito en 
este artículo para diagnosticar y tra-
tar el TK2d es un ejemplo de éxito 
de colaboración especializada que 
puede servir de guía para extender 
el modelo de diagnóstico genético, 
acceso a tratamiento y atención 
multidisciplinar para el resto de 
EERR en España. Con el tiempo se 
podrán evaluar las posibles y muy 
probables mejoras en la calidad de 
vida de los pacientes y la disminu-
ción en la mortalidad, pero, en defi-
nitiva, los CSUR suponen un avance 
hacia la mejora en el abordaje de 
las EERR. Es necesario seguir avan-
zando en modelos colaborativos e ir 
implementando modelos de abor-
daje multidisciplinar, aprendiendo 
de las experiencias exitosas, para 
poder hacerlas extensivas a todas 
las EERR y conseguir que el mayor 
número de pacientes se beneficie 
de las mismas.

La Estrategia Nacional de EERR 
de 2014 no contempla el modelo 
de colaboración avanzada y multi-
disciplinar que suponen los CSUR 
como una medida de mejora en la 
atención a este grupo de pacien-
tes(7). Quizás es el momento de dar 
un paso adelante y actualizar las 
recomendaciones de la Estrategia 
Nacional de EERR en España para 
incluir este tipo de modelo de 
colaboración entre sus principales 
lineamientos. 
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¿Nos puede describir brevemente en qué consiste la fibrodisplasia 
osificante progresiva y cuáles son los síntomas?
JB: La fibrodisplasia osificante progresiva (FOP) es una enfermedad con-
siderada ultra-rara, con una prevalencia de 1 caso por cada 700.000 habi-
tantes. Concretamente, en España aproximadamente habrá unos 60 o 65 
pacientes, de los cuales, conocemos en torno a 45.

La enfermedad se produce por una mutación genética muy concreta en 
el gen ACVR1 que sintetiza un receptor de la proteína morfogénica. Esta 
mutación activadora hace que el mecanismo de formación del hueso esté 
permanentemente activo. Los pacientes con fibrodisplasia van sustituyendo 
sus músculos, ligamentos y tendones y se van convirtiendo en placas de 
hueso, en un segundo esqueleto superpuesto al esqueleto primitivo. De 
esta forma, se va produciendo la fusión de estos esqueletos y, lógicamente, 
una marcada pérdida de movilidad en todos los niveles. 

¿Cuál ha sido la evolución en el manejo de la enfermedad en los últimos 
años?
JB: La enfermedad se conoce desde hace muchos años. Realmente hay 
descritos casos desde que existe la literatura científica. Es una enfermedad 
muy llamativa desde el punto de vista físico, tanto para los médicos como 
para los pacientes, y tiene unos signos muy característicos. El primero y más 
típico es la alteración del dedo gordo del pie, de forma que los pacientes 
con fibrodisplasia osificante nacen con Hallux Valgus, un juanete que no 
es doloroso ni molesto, pero que llama la atención a los padres. Además, 
existen otras malformaciones congénitas que no son apreciables desde 
fuera. Otro síntoma característico que tienen los pacientes con FOP es la 
aparición de brotes inflamatorios, fundamentalmente en las zonas muscu-
lares, en el cuello, los hombros o las piernas. Estos brotes de inflamación 
aparecen espontáneamente o tras un golpe, caída o cualquier mínima agre-
sión muscular, y convierten el músculo en hueso, de forma que los pacientes 
van formando placas de osificación, placas de hueso, que condicionan sin 
duda su vida. 

Dr. Javier  
Bachiller Corral 

Especialista en Reumatología, 
Hospital Ramón y Cajal

Fibrodisplasia Osificante Progresiva: 
hitos logrados y retos pendientes
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Normalmente, estos pacientes a los 10 o 15 años tienen 
ya afectación de los hombros, el cuello y la zona lumbar. 
En torno a los 20 o 25 años, les afecta a las caderas y 
las rodillas y están limitados a una silla de ruedas. Hacia 
la tercera o cuarta década de la vida, con frecuencia la 
mayoría de las articulaciones están afectadas, presen-
tan completa inmovilidad y viven prácticamente en una 
cama. Y cuando la enfermedad afecta a la zona torácica, 
se produce la limitación funcional, y suelen fallecer de 
infecciones respiratorias o insuficiencia respiratoria. 

¿Qué importancia tiene el diagnóstico precoz? 
¿Existen barreras para el diagnóstico de esta 
patología? 
JB: Respecto al diagnóstico, teniendo como marcado-
res ciertos signos como es el Hallux Valgus infantil y 
la formación de las placas de osificación, actualmente 
no es un diagnóstico complicado de hacer. Además, 
afortunadamente se conoce la mutación genética 
específica causante de la enfermedad. Esta mutación 
genética es monogénica y prácticamente cualquier 
hospital podría hacer este estudio genético, de forma 
que el diagnóstico no es difícil. Quizás el problema real 
es el conocimiento o la sospecha de esta enfermedad. 
Como decía, la prevalencia de la FOP es bajísima, de 
forma que el problema que tenemos en el diagnóstico 
es que el médico no lo sospecha porque prácticamente 
nadie ha visto casos de esta enfermedad. Pasan años 
antes de que realmente alguien se de cuenta de que 
esos brotes inflamatorios o ese Hallux Valgus, tienen un 
nombre, que es la fibrodisplasia. 

Por lo tanto, la barrera fundamental para el diagnóstico 
probablemente sea la dispersión, la baja prevalencia y 
el bajo conocimiento de los médicos que atienden a 
estos pacientes. Realmente, cuando llegan a un centro 
de referencia, la mutación es muy fácil de diagnosticar 
mediante un estudio genético. Como en todas las enfer-

medades crónicas, el diagnóstico precoz es fundamental. 
Estos niños debutan en la primera década de vida con 
las primeras placas de osificación y se desencadenan 
con frecuencia por traumatismos, inyecciones intramus-
culares, cirugías y biopsias. Por lo tanto, un diagnóstico 
precoz y, sobre todo, prevenir estas intervenciones, van 
a mejorar el pronóstico futuro de los pacientes.

¿Existen alternativas terapéuticas? 
JB: Respecto al abordaje terapéutico, desgraciadamen-
te no hay ningún fármaco aprobado en España para 
el tratamiento de esta enfermedad y, hasta hace muy 
poco, ningún fármaco en el mundo. Realmente se trata 
de una enfermedad que hemos estado tratando de 
una forma empírica y sintomática durante casi 30 años, 
administrando antiinflamatorios y ciclos de corticoides 
en los brotes inflamatorios, y luego bifosfonatos. Todo 
ello, de una forma empírica y sin ninguna evidencia 
científica. 

Afortunadamente, esto ha cambiado, y en 2018 surge 
el primer ensayo clínico. Desde entonces, ya hay cuatro 
moléculas en investigación que han demostrado efica-
cia. Ahora estamos en la fase de incluir pacientes para 
demostrar su seguridad y eficacia y que los fármacos 
que ya han pasado la fase de ensayos clínicos puedan 
ser comercializados y utilizados en todos los pacientes. 

¿Cuáles son los retos actuales para que los pacientes 
puedan acceder a estas alternativas terapéuticas?
JB: Conociendo esa estimulación permanente del 
receptor de la proteína morfogénica, se ha ensayado 
con diferentes abordajes y fármacos. El más avanzado 
es Palovarotene, un fármaco que ha demostrado una 
cierta eficacia, pero el ensayo clínico no tenía un grupo 
comparador y, por lo tanto, quizás queden dudas sobre 
su eficacia. Un segundo fármaco es Garetosmab, que es 
un anticuerpo monoclonal, una idea muy buena inten-

El médico no lo sospecha porque 
prácticamente nadie ha visto casos de esta 
enfermedad
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tando bloquear la activina. Este fármaco ha demostrado 
eficacia, pero ha tenido problemas de seguridad y se 
va a repetir el ensayo clínico. Y los otros dos fármacos 
en fase de investigación son moléculas que inhiben 
la traducción interna de la señal de formación ósea. 
En general sí que parece que en animales han dado 
buenos resultados y estamos en la fase de comprobar 
la parte útil en el ser humano. Probablemente a nivel 
práctico, vamos a tardar dos, tres, quizá cuatro años 
hasta que estos fármacos estén realmente disponibles 
para el uso diario de los pacientes con FOP. 

¿Cómo han afrontado estos pacientes la pandemia 
de la COVID-19?
JB: La pandemia causada por la COVID-19 ha supues-
to una complicación más en el manejo de los pacien-
tes con fibrodisplasia. Son pacientes que tienen una 
capacidad pulmonar muy limitada, en torno al 50%, 
por lo tanto, una infección o una neumonía pondría en 
alto riesgo su vida. Se han descrito casos de pacientes 
que han tenido la infección y, afortunadamente, han 
sobrevivido, aunque son pacientes que tienen mucho 
riesgo. 

Además, las vacunas frente al Covid-19 son intramus-
culares, y precisamente para estos pacientes, cualquier 
inyección intramuscular puede desencadenar un brote 
de FOP. De forma que la situación era bastante com-
plicada y hemos hecho lo que hemos podido. Hemos 
intentado vacunar a los pacientes de forma subcutánea, 
aunque no se recomendaba porque se reducía la efica-
cia. Otros pacientes han optado por no vacunarse y así 
ha ocurrido en muchos de ellos, es decir, preferían la 
infección del Covid-19 frente al riesgo de un brote que 
les limitara o les hiciera perder parte de la movilidad del 
hombro en concreto. Y, en algún caso, se ha optado por 
vacunar o poner la inyección en una estructura que ya 
estuviera osificada, en un músculo que ya fuera inamo-

vible. Pero realmente no ha habido una solución real ni 
sabemos qué es lo más práctico. 

¿Cuáles son los retos actuales más inmediatos que, 
en su opinión, enfrentan los profesionales que 
trabajan en el manejo de esta enfermedad?
JB: Creo que hay que seguir apostando por la investi-
gación científica a nivel mundial, así como por la partici-
pación en el desarrollo de nuevos ensayos clínicos para 
probar la eficacia y la seguridad de los nuevos fármacos. 
Desafortunadamente, el número de pacientes candidatos 
a participar en estos ensayos  es muy bajo a nivel mundial, 
y son estudios lentos que tardan años en sacar conclu-
siones. Realmente ha habido un esfuerzo importante por 
parte de la industria farmacéutica, buscando moléculas 
que fueran útiles en esta enfermedad. Por lo tanto, el 
primer reto sería seguir potenciando la investigación. 

A nivel nacional, uno de los retos fundamentales es 
tener registrados y localizados a todos los pacientes. El 
acceso a los fármacos pasa porque haya un servicio o un 
grupo de servicios con experiencia en FOP donde los 
pacientes acudan para su seguimiento médico y para su 
valoración. Todavía sigue habiendo pacientes a los que 
se les diagnosticó o se supuso que tenían esta enfer-
medad y están aislados en sus casas, en sus pueblos, 
en sus ciudades y no participan ni pueden optar por la 
medicina avanzada que suponen los nuevos ensayos 
clínicos. Por lo tanto, a nivel nacional creo que el reto 
es registrar a todos los pacientes y que tengan acceso 
a los nuevos fármacos. 

Creo que también hay que centralizar la atención de los 
pacientes en uno o dos hospitales. En Madrid tenemos 
mucha experiencia en el Hospital Ramón y Cajal, pero 
hay otros centros en España. Hay que adquirir experien-
cia por parte de los médicos, mejorar la atención y, funda-
mentalmente, dar acceso a los fármacos en investigación.

Foto de kjpargeter en freepik
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¿Qué papel juega el anestesiólogo en la atención a pacientes con 
EERR? 
MG: Los anestesiólogos somos médicos que formamos parte del equipo 
asistencial que atiende a los pacientes con enfermedades raras, no sólo 
durante el procedimiento quirúrgico, sino también durante la realización 
de todo tipo de pruebas diagnósticas y/o terapéuticas que tienen lugar 
fuera del área quirúrgica y que necesitan atención por nuestra parte para 
realizarse con anestesia. Por ejemplo, una resonancia en un paciente pediá-
trico, un estudio de una endoscopia digestiva o un estudio en radiología 
vascular intervencionista, etc. 

No sólo atendemos a los pacientes con enfermedades raras dentro 
del quirófano, sino que también lo hacemos fuera del quirófano para 
procedimientos diagnósticos y terapéuticos. Antes de realizar cualquier 
procedimiento con anestesia, realizamos un estudio preoperatorio que 
tiene como finalidad principal disminuir la morbilidad y la mortalidad de 
esos procedimientos con anestesia. Además, este estudio tiene otros 
objetivos, como la disminución de la ansiedad asociada a la anestesia y 
el cumplimentar una serie de aspectos legales, como el consentimiento 
informado. La valoración preoperatoria de un paciente con una enfer-
medad rara requiere de una atención muy especial por nuestra parte, 
debido a que son enfermedades muy poco frecuentes y que no estamos 
habituados a tratar. Además, suelen ser enfermedades muy heterogéneas 
y generalmente también multisistémicas. Eso quiere decir que pueden 
estar afectados varios órganos a la vez, lo que hace que la anestesia sea 
más compleja de realizar. Desde ese punto de vista, en mi opinión, la 
atención preoperatoria de estos pacientes con enfermedades raras que 
realizamos como anestesiólogos es fundamental, porque esa evaluación 
no sólo del paciente, sino también de su entorno, es clave para mejorar 
la seguridad clínica del paciente. 

Por último, en la atención a pacientes con enfermedades raras, también es 
fundamental tener empatía y un tacto emocional especial con ellos. Todos 
los profesionales sanitarios estamos obligados a innovar en humanización, 

Dra. María  
Goñi Zaballa

Jefa del Servicio de Anestesia, 
Reanimación y Terapéutica del 
Dolor, Centro de Atención a 

Usuarios de León

Organización de los Servicios de 
Anestesiología y EERR
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pero es cierto que esa humanización no puede quedar 
aislada, la humanización de nuestros cuidados debe ir 
de la mano de la seguridad clínica. 

¿Cuáles son las funciones del Grupo de Trabajo de 
Enfermedades Raras y Anestesia de la Sociedad 
Española de Anestesia y Reanimación (SEDAR)?
MG: El grupo de trabajo de enfermedades raras de la 
Sociedad Española de Anestesia y Reanimación, al cual 
pertenezco y del que estoy muy orgullosa, está formado 
por un grupo voluntario de anestesiólogos, tanto gene-
rales como pediátricos, que trabajamos en hospitales a 
lo largo del territorio nacional y que estamos además 
coordinados por el Dr. Carlos Errando, jefe de Servicio 
de Anestesiología y Reanimación del Hospital Can Mis-
ses de Ibiza y el Dr. Pascual Sanabria, jefe de Unidad 
y coordinador del área quirúrgica del Hospital Infantil 
Universitario La Paz. El objetivo principal del grupo 
es compartir información y formación sobre la mejor 
atención anestésica a pacientes con enfermedades 
poco frecuentes, para así intentar diseñar estrategias 
que mejoren la calidad y la seguridad de la atención 
sanitaria de estos pacientes.

Dentro de los objetivos del grupo de trabajo destaca la 
colaboración con otras sociedades científicas relacionadas 
con las enfermedades raras y con asociaciones de pacien-
tes. De este modo, todos en conjunto debemos potenciar 
la investigación en el tratamiento anestésico, en la rea-

nimación postquirúrgica, en el tratamiento del dolor de 
los pacientes con enfermedades raras y un largo etcétera. 

Actualmente, el grupo de trabajo de enfermedades 
raras de la Sociedad Española de Anestesia está pro-
mocionando y avalando la creación de al menos dos 
centros a nivel nacional para el estudio de la hipertermia 
maligna en el Hospital La Paz en Madrid y el Hospital la 
Fe de Valencia. En ellos se realizará una investigación 
acerca de este efecto adverso grave y poco frecuente 
que aparece durante el preoperatorio de pacientes que 
tienen cierta susceptibilidad genética. 

¿Qué es el proyecto OphanAnaesthesia?
MG: En el grupo de trabajo de EERR de la SEDAR, 
y a través del Dr. Carlos Errando, se pone en marcha 
nuestra participación en un proyecto europeo llamado 
OrphanAnaesthesia, fundado en el año 2005 por la 
Sociedad Alemana de Anestesiología y Reanimación. Se 
trata fundamentalmente de una amplia base de datos 
que recoge el manejo preoperatorio y anestésico de 
pacientes con enfermedades raras, haciendo una men-
ción especial a todos aquellos riesgos y consideraciones 
que se han de tomar, con el fin de mejorar la seguridad 
de la atención a nuestros pacientes con enfermedades 
raras. Desde nuestro grupo de trabajo de la SEDAR, a 
partir de una propuesta de esta Sociedad Alemana de 
Anestesiología y Reanimación, colaboramos haciendo 
la actualización y traducción al castellano de esta base 
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de datos para intentar eliminar la barrera del idioma y 
conseguir así que las enfermedades raras dejen de ser 
raras para todos los anestesiólogos de habla hispana 
que están encargados de realizar tratamientos preope-
ratorios en pacientes con enfermedades poco frecuen-
tes. Esta iniciativa se ha convertido en un referente a 
nivel nacional e internacional porque supone conseguir 
información rápida y contrastada acerca del tratamiento 
anestésico de estos pacientes con enfermedades poco 
frecuentes.

¿Qué experiencias y casos de éxito le gustaría 
compartir?
MG: El Hospital de León es un centro de referencia para 
atender determinadas patologías dentro de nuestra 
comunidad, algunas de ellas frecuentes en pacientes 
con enfermedades raras. Recientemente atendimos a 
una paciente con una enfermedad rara derivada de otro 
hospital para una cirugía de escoliosis. Yo entiendo que 
la mejora de la experiencia del paciente con una enfer-
medad rara no comienza cuando yo atiendo al paciente, 
sino que empieza desde que identifican a ese paciente 
y nos piden la derivación en el centro; identifican que 
tiene unos riesgos añadidos y ponemos en marcha una 
serie de procesos para intentar dar una atención de cali-
dad y de seguridad acorde a lo que el paciente necesita. 

En este caso concreto, se trataba de una paciente 
pediátrica que tenía síndrome de Joubert, una enfer-
medad asociada a una serie de trastornos respiratorios. 
Además, tenía una escoliosis degenerativa que nece-
sitaba reparación quirúrgica. Nosotros realizamos una 
evaluación cuidada de la paciente desde la atención 
en la consulta de preoperatorio, e intentamos controlar 
todos aquellos aspectos que suponían un riesgo en esa 
paciente, tales como intentar disminuir la ansiedad de la 
paciente y controlar el dolor intra y postoperatorio, sin 
emplear determinados fármacos que podían predispo-
ner a una serie de apneas o eventos respiratorios que 
complicarían su proceso quirúrgico, especialmente en 
el postoperatorio, y podían prolongar su estancia en las 
unidades de recuperación postanestésica.

Hicimos una evaluación abordando todas aquellas situa-
ciones que suponían un riesgo a nivel de la vía aérea 
del aparato respiratorio y cardiovascular, y abordamos 
multidisciplinarmente con los equipos implicados (neu-
rofisiología, traumatología y pediatría) cómo llevar a 
cabo el procedimiento.

En nuestro caso resultó un manejo exitoso, no sólo 
porque el procedimiento fue acorde a las expectativas 
de los profesionales y no hubo ninguna complicación 
añadida a una cirugía normal en un paciente que no 
tiene una enfermedad rara, sino que no se dio ninguna 
circunstancia que pudiera empeorar la evolución posto-
peratoria de ese paciente. Este caso fue para nosotros 
un éxito, también en el aspecto de la humanización, del 
acompañamiento y en cuanto a las expectativas de la 
paciente, que se cumplieron. 

¿Cuáles son las claves para mejorar la atención a 
pacientes con enfermedades raras?
MG: Las claves son los dos retos fundamentales que 
tenemos en la atención de las enfermedades raras en 
general: la investigación de los aspectos clínicos y de 
los aspectos no clínicos. Sobre los primeros, me refiero 
a todos aquellos aspectos sobre la metabolización, por 
ejemplo, de los fármacos, tanto los gases anestésicos u 
otro tipo de anestésicos que utilizamos en las anestesias 
para pacientes. Aparte de los aspectos clínicos, nos debe-
mos centrar también en los aspectos no clínicos, porque 
son verdaderamente importantes en los pacientes y las 
familias con enfermedades poco frecuentes. Si hacemos 
una evaluación de los últimos congresos, es raro encontrar 
comunicaciones relacionadas con la mejora en la atención 
de aspectos no clínicos de pacientes con enfermedades 
raras y yo creo que, además de la rapidez en el diagnóstico 
y la planificación y estandarización de los tratamientos, es 
fundamental saber cómo mejorar los procesos de infor-
mación a los pacientes y sus acompañantes y la atención 
posterior a la intervención sanitaria hospitalaria. 

Debemos mejorar todos esos aspectos. Necesitamos 
foros para descubrir cuáles son las mejores prácticas 
clínicas en aspectos no propiamente clínicos, sino en 
la humanización de los cuidados en pacientes con 
enfermedades raras. Dentro de mi proyecto como jefa 
de Servicio de Anestesia, he incluido la innovación en 
la humanización de nuestros cuidados y creo que es 
especialmente importante en pacientes con patologías 
poco frecuentes. Otro aspecto que también me parece 
un reto fundamental, es considerar la lista de espera 
quirúrgica, no como un tiempo de espera hasta que el 
paciente sea intervenido o hasta que se le realiza un 
procedimiento, sino un tiempo necesario para optimizar 
todos aquellos aspectos propios del paciente para con-
seguir una atención de calidad y de seguridad global en 
el momento de realizar el procedimiento.
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¿Nos puede describir brevemente en qué consiste el modelo CSUR?
DP: Son centros, servicios o unidades que son referencia dentro del Sistema 
Nacional de Salud, de ahí el acrónimo CSUR. Se trata de dispositivos que 
el Ministerio de Sanidad acredita, para que cualquier paciente dentro del 
territorio español, sepa dónde tiene que ir o dónde puede solicitar una 
segunda opinión por una enfermedad determinada. Habitualmente son 
enfermedades infrecuentes, raras y graves. 

En el caso de los CSUR enfocados a enfermedades raras, ¿Qué los 
diferencia respecto a la gestión de enfermedades comunes?
DP: En general, los CSUR suelen estar orientados a enfermedades infre-
cuentes, puesto que el expertise se suele desarrollar en múltiples sitios. Pero 
sí es verdad que, en algunos ámbitos, como por ejemplo las enfermedades 
neuromusculares raras, que son especialmente infrecuentes, tiene sentido 
que se concentren este tipo de pacientes en unas áreas determinadas. 
Esto facilita que el paciente pueda encontrar profesionales que sepan de 
su patología, que le puedan aportar innovaciones en su ámbito y, además, 
que se puedan enfocar desde un aspecto multidisciplinar. 

Un CSUR requiere de una buena comunicación con el resto de los disposi-
tivos asistenciales, así como con otros compañeros que no tratan este tipo 
de enfermedades. Por lo tanto, para acceder a un CSUR hay dos posibles 
caminos: el primero, que los profesionales identifiquen una patología que 
consideren que es motivo de derivación, y lo hagan directamente; o el 
segundo, que sea el propio usuario el que pueda pedir una segunda opi-
nión en el CSUR de su patología correspondiente, ya que está habilitado 
por el Ministerio de Sanidad para hacerlo.

Nuestra relación con los servicios de referencia, aquellos que nos remiten los 
pacientes, es estrecha, ya que el seguimiento más cercano tiene que hacerse 
desde el lugar de residencia, donde los profesionales son más accesibles. 
Esa es una de las limitaciones que tenemos los CSUR. A veces tenemos que 
atender, por ejemplo, las enfermedades neuromusculares raras en pacientes 
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de Castilla-León, Canarias, Extremadura, etc, por lo que 
es más fácil que, si el paciente tiene una duda o algún 
tipo de problema recurrente, se lo pregunte a sus pro-
fesionales más cercanos.

¿Qué enfermedades raras son susceptibles de ser 
atendidas por el CSUR del Hospital 12 de Octubre y 
qué servicios ofrece como centro de referencia para 
estas patologías?
DP: El CSUR del Hospital 12 de Octubre se centra en 
enfermedades neuromusculares raras. Atendemos a 
pacientes que tienen sospecha de alguna patología 
o enfermedad en el sistema nervioso periférico. Son 
enfermedades infrecuentes que muchas veces pasan 
por múltiples especialistas sin llegar a un diagnóstico 
definitivo. Además, lo que posibilita el CSUR, es un 
enfoque multidisciplinar. En los pacientes con este 
tipo de enfermedades es frecuente que recurramos 
a neumólogos porque es habitual que puedan pro-
ducir insuficiencia respiratoria, y dentro de la calidad 
de vida y el desarrollo de este tipo de enfermedades, 
el fracaso respiratorio es una complicación habitual. 
También tenemos una estrecha relación con los equi-
pos de genética clínica, porque el diagnóstico actual 
se desarrolla en el ámbito del diagnóstico molecular, 
que ha revolucionado todo el campo del análisis de las 
enfermedades infrecuentes. Y, por último, los compa-
ñeros de neuropatología, ya que el análisis histológico 
del músculo o del nervio periférico nos da claves sobre 
qué diagnóstico puede tener nuestro paciente. 

¿Cómo ha mejorado el abordaje de estas patologías 
en los últimos años?   
DP: La aparición del CSUR en nuestro centro ha repor-
tado numerosos beneficios. El paciente tendrá una 
atención homogénea y acreditada por el Ministerio de 
Sanidad, de tal manera que llega a un lugar donde hay 
un expertise suficiente para conseguir ese diagnóstico, 
e intentar agrupar las diferentes piezas de la multidisci-
plinariedad que aporta un neumólogo, un neurólogo, 
un neurofisiólogo, un anatomopatólogo, un genetista, 
etc. Esas piezas tienen que estar bien pegadas, gra-
cias a los protocolos homogéneos vigentes dentro 
de los CSUR. Y, por último, la aparición de los roles 
de las enfermeras gestoras de casos. Es decir, esta-
mos hablando de pacientes crónicos complejos, con 
enfermedades infrecuentes que requieren de múltiples 
visitas a diferentes especialistas. Si no contamos con 
una persona que sepa unificar toda esta asistencia, es 
muy complicado que el paciente no esté perdido y des-

orientado cuando tiene que acudir numerosas veces al 
hospital. Esto nos ha permitido ofertar no solamente 
una asistencia sanitaria de mayor calidad técnica, sino 
también de mayor calidad humana, de tal manera que 
el paciente sabe dónde tiene que ir y en qué momen-
to. Así intentamos también minimizar las visitas a los 
centros hospitalarios. 

¿Considera que la creación de los CSUR ayuda 
a mejorar la calidad de vida de los pacientes con 
EERR?   
DP: Para mejorar la calidad de vida, lo primero que 
tenemos que hacer es medirla. Y desgraciadamente, 
por falta de tiempo o recursos en la asistencia clínica 
habitual, no medimos la calidad de vida de nuestros 
pacientes. Los CSUR, dentro del protocolo de atención, 
lo primero que hacen es medir qué calidad de vida 
tiene el paciente y qué conseguimos con las interven-
ciones. Los pacientes que acuden a una asistencia de 
estas características saben que primero vamos a medir 
lo que está pasando y, segundo, vamos a intentar hacer 
lo posible dentro de nuestros medios para mejorar esa 
calidad de vida. A veces, desgraciadamente, el diag-
nóstico de ese tipo de enfermedades no aporta una 
intervención terapéutica eficaz, porque no se ha desa-
rrollado o porque carecemos de un fármaco específico 
para ellas. Intentar minimizar los efectos que provoca, 
las complicaciones que aparecen y simplificar simple-
mente en su circuito, es esencial. Eso repercute en una 
mejor calidad de vida. 

Una de las facilidades que aporta el CSUR es que, al 
tener una casuística sobre pacientes con enfermedades 
infrecuentes, podemos aportar innovaciones en el diag-
nóstico, innovaciones terapéuticas y la participación en 
ensayos clínicos. El problema cuando hay dos o tres 
pacientes con una patología es su asociación, para que 
puedan colaborar en el desarrollo de una innovación. 
Ese tipo de agrupaciones de pacientes que son los 
CSUR, nos facilitan el poder ofertar un ensayo clínico 
en una patología que previamente era huérfana porque 
no tenían ningún tipo de intervención terapéutica. 

¿Cuáles son los retos que siguen existiendo en el 
abordaje de las EERR y qué papel juegan los CSUR 
en este contexto? 
DP: En mi opinión, los dos retos clave en la atención a 
las enfermedades infrecuentes y, especialmente en los 
CSUR, son dos. Por un lado, potenciar la telemedicina. 
Desde hace una década decimos que hay que poten-
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ciar la telemedicina pero, desgraciadamente, hasta 
que no ha aparecido el COVID-19 no nos hemos dado 
cuenta de lo importante que es. En el aspecto particu-
lar de las enfermedades raras o infrecuentes, es muy 
importante la telemedicina porque atendemos pacien-
tes de toda España, muchas veces de las Islas Canarias. 
El tener que venir a Madrid por una simple consulta 
no tendría sentido. Es necesario sin embargo un buen 
acceso a internet, a un ancho de banda suficiente con 
videocámara para poder nosotros ofertar una asisten-
cia de calidad. Y el segundo aspecto es el reto de la 
financiación, es decir, los CSUR fueron creados por el 
Ministerio de Sanidad con un objetivo determinado, 
que era intentar contemplar una asistencia de exce-
lencia para enfermedades infrecuentes y graves, pero 
este objetivo necesita una financiación finalista para 
este tipo de equipos, porque lógicamente atendemos 
a pacientes crónicos complejos que requieren muchos 
recursos, a veces de terapias con un alto coste y un alto 
impacto. Deberíamos intentar tener un presupuesto 
acorde al desarrollo de estos CSUR y a los resultados 
que obtenemos en salud en nuestros pacientes.

¿Qué brecha considera que sigue existiendo en el 
abordaje de las EERR y qué papel juegan los CSUR 
en este contexto?
DP: Creo que la mayor brecha pendiente es la de 
difundir la existencia de los CSUR. Hay compa-
ñeros que desconocen que existe el CSUR y que 
existen los CSUR específicos, como por ejemplo 
el nuestro de enfermedades neuromusculares 
raras. No es la primera vez que un compañero 
de otra región me consulta un sitio para derivar 
y yo le tengo que decir que simplemente tiene 
que mirar el listado del Ministerio de Sanidad, de 
los centros de referencia en unas determinadas 
patologías. Y eso también hay que trasladarlo al 
paciente porque cuando tiene un diagnóstico de 
sospecha de una de estas enfermedades, tiene 
todo el derecho de solicitar acudir gratuitamente 
a un centro que esté auditado y certificado por el 
Ministerio de Sanidad para hacer el diagnóstico. 
Como conclusión, diría que hay que difundir más 
la existencia de los CSUR y el derecho que tiene 
cualquier paciente a poder ser atendido en este 
tipo de centros asistenciales.

Foto de DCStudio en freepik
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¿Nos puede describir brevemente en qué consiste el Trastorno del 
Espectro de la Neuromielitis Óptica?  
JM: La neuromielitis óptica es una enfermedad autoinmune, es decir, se pro-
duce por una alteración del sistema inmunológico que, de forma equivocada 
y aberrante, ataca a los canales de agua (acuaporina 4), que están localizados 
en el interior del sistema nervioso central. El sistema inmunológico produce 
anticuerpos contra esos canales de agua que están situados en las células lla-
madas astrocitos, que son las encargadas de dar soporte al sistema nervioso. 
Cuando estos anticuerpos contactan con esos canales de agua, destruyen los 
astrocitos y esto implica que pueda producirse una lesión neuronal, un fallo 
en la conducción nerviosa, en la funcionalidad y, en definitiva, en el sistema 
nervioso.  

Los canales de agua están principalmente situados en el nervio óptico y 
la médula espinal. Son las dos estructuras más importantes. Por lo tanto, 
cuando el sistema inmunológico ataca a estas estructuras, lo más probable 
es que los síntomas sean una pérdida de visión, si afecta al nervio óptico, 
o una dificultad para la movilidad de extremidades, por afectación de la 
médula. Podríamos decir que estos son los síntomas más frecuentes. 

Usted ha participado como coordinador en el estudio PERSPECTIVES-NMO, 
primer estudio realizado en España que recoge las características de la 
enfermedad desde la perspectiva del paciente. ¿Por qué era necesario este 
estudio? ¿Cuáles son sus principales resultados? Y, ¿a quién está dirigido?  
JM: En el estudio PERSPECTIVES-NMO, que hemos realizado en España y 
se ha publicado recientemente en la revista Neurology and Therapy, han par-
ticipado 13 centros de diferentes Comunidades Autónomas. El objetivo del 
estudio era evaluar la calidad de vida de los pacientes con neuromielitis óptica, 
analizar cómo éstos se ven afectados por la discapacidad y también, estudiar el 
grado de estigmatización que les produce el hecho de tener esta discapacidad. 

El resultado ha sido el que sospechábamos, pero todavía no habíamos 
conseguido demostrarlo científicamente. La calidad de vida de estos 
pacientes está muy afectada. En este estudio participaron 71 pacientes y 
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dos tercios de estos veían muy mermada su calidad de 
vida en relación con algún tipo de estigmatización que 
les afectaba. El impacto en la calidad de vida de los 
pacientes, no solamente físico, sino también psicológico 
tiene que ver con la gravedad de los síntomas, con su 
estado de ánimo, con el grado de fatiga, con el dolor 
que les puede producir la enfermedad y, en definitiva, 
en relación con el grado de discapacidad. Yo creo que 
es un estudio muy importante porque sienta las bases 
para saber el nivel de afectación de estos pacientes en 
su vida diaria y en su calidad de vida. Además, es un 
estudio basal, a partir del que tenemos que empezar a 
trabajar y a evaluar cómo podrían influir futuras terapias 
en la calidad de vida de estos pacientes. 

Dentro del impacto que tiene esta enfermedad para 
la vida de un paciente, ¿qué variables son las más 
influyentes en el empeoramiento de su calidad de vida?  
JM: La neuromielitis óptica influye de forma muy negati-
va en la calidad de vida de los pacientes. Esto es debido 
a que es una enfermedad que cursa en brotes que son 
graves o muy graves. ¿Y qué es un brote de neuromieli-
tis óptica? Se trata de un déficit de inicio más o menos 
agudo, por afectación principalmente de las estructuras 
antes mencionadas, médula espinal y nervio óptico, que 
puede consistir en una pérdida de fuerza y sensibilidad 
de extremidades y en pérdida de visión, respectivamen-
te. También se pueden afectar otras estructuras como el 
diencéfalo y el tronco del encéfalo que se traduciría en 
crisis de sueño muy intensas, crisis de hipo y visión doble. 
El problema que tienen estos brotes es que pueden dejar 
secuelas. Si un brote se diagnostica pronto y se trata de 
forma intensa, aunque siempre cabe la posibilidad de 
que quede una secuela, este riesgo se minimiza. Y, el 
problema de que quede una secuela es que suele ser 
permanente y es muy difícil de recuperar. Por lo tanto, 
los pacientes que padecen esta enfermedad pueden ver 
muy afectada su calidad de vida si sufren brotes y sufren 
secuelas. Esto es algo que hemos visto desde siempre 
en la práctica clínica, ya que los pacientes quedaban con 
secuelas muy invalidantes.

¿Cómo se podría alcanzar un abordaje holístico de 
la enfermedad para mejorar la calidad de vida de 
los pacientes?  
JM: Esta es una patología donde es necesario un abor-
daje holístico del paciente. No nos podemos centrar 
solamente en el déficit que produce una lesión. Hay 

varios sistemas funcionales que están afectados: la 
visión, la movilidad, la sensibilidad, la marcha, el control 
de esfínteres, el estado de ánimo, la cognición, y hay 
síntomas asociados como la fatiga que puede ser muy 
invalidante. Por otra parte, todos estos déficits interfie-
ren notablemente en las relaciones sociales, familiares y 
laborales. En todos ellos tienen que intervenir diferentes 
especialistas. Si me permiten la expresión, el “director 
de orquesta” es el neurólogo, porque se trata de una 
enfermedad neurológica, pero ha de contar con el apo-
yo de otros especialistas como oftalmólogos, urólogos, 
neuropsicológos, psiquiatras, psicólogos y, por supuesto, 
de médicos rehabilitadores.  

Se pueden ver afectadas en gran medida estructuras 
muy importantes del sistema nervioso central. Y, todo 
esto, hay que abordarlo desde un punto de vista glo-
bal. La única forma de hacerlo, tal y como decía, es con 
un abordaje multidisciplinar, es decir, que haya varios 
profesionales implicados en el manejo de las complica-
ciones que produce la enfermedad, porque es la mejor 
forma de realizar un correcto abordaje de estos déficits 
desde que comienzan y minimizar el riesgo de secuelas. 

¿Existe alguna buena práctica o caso de éxito que 
quiera resaltar en el manejo de esta enfermedad?  
JM: La neuromielitis óptica es una enfermedad muy 
grave en la que resulta imprescindible realizar un 
diagnóstico precoz. Hay enfermedades neurológi-
cas en las que después de un diagnóstico precoz no 
podemos seguir avanzando en el proceso de mejora o 
prevención porque no disponemos de un tratamiento 
específico. 

La neuromielitis óptica ha sido una de estas enferme-
dades en las que los neurólogos hemos ido aplicando 
tratamientos en base a nuestra experiencia y práctica 
clínica con más o menos éxito dependiendo de los 
casos, porque no existe un tratamiento específico. Es 
previsible que en próximas fechas dispongamos de 
tratamientos específicos para la neuromielitis óptica y, 
por lo tanto, cobrará más sentido que nunca realizar un 
diagnóstico precoz.

Estos tratamientos han demostrado eficacia y seguridad 
en ensayos clínicos fase 3. Tanto los pacientes como los 
médicos tenemos depositadas muchas esperanzas en 
disponer de estos tratamientos cuanto antes.
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¿Nos puede comentar algunos 
datos de interés sobre la Fede-
ración Española de Fibrosis 
Quística?  
JA: La Federación Española de 
Fibrosis Quística nace en 1987 
con el propósito de adaptarse a 
los cambios. En ese momento se 
descentralizó la sanidad en las dis-
tintas CCAA, y las asociaciones de 
pacientes sumaron a su dimensión 
nacional, la coordinación de todas 
las acciones que se implementaban 
a nivel autonómico, con un único 
interlocutor en el Ministerio de 
Sanidad que coordinase todas las 
acciones desarrolladas a lo largo de 
todo el territorio. 

Actualmente, la federación agrupa 
a 15 asociaciones autonómicas y 
cuenta aproximadamente con 4.000 
socios en toda España. Durante los 
casi 35 años que tiene la federación, 
ha habido logros e hitos importan-
tes que han ayudado muchísimo a 
cambiar la calidad de vida de las 
personas con fibrosis quística. 

Por otro lado, existe la Fundación 
Española de Fibrosis Quística, que 
aúna el trabajo que se hace con los 
familiares y las personas con fibrosis 

quística con el trabajo que se reali-
za con los médicos de la Sociedad 
Española de Fibrosis Quística, con 
los que se trabaja en estrecha cola-
boración. 

¿Qué puede suponer para un 
paciente tener fibrosis quística?
JA: La fibrosis quística es una 
enfermedad de origen genético y 
recesiva, es decir, que para que una 
persona manifieste la enfermedad, 
tiene que haber heredado el gen 
defectuoso por parte de sus proge-
nitores. En mi caso, yo soy un por-
tador sano de fibrosis quística, eso 
significa que yo puedo transmitir a 
mis hijos ese gen defectuoso, pero 
no voy a padecer la sintomatología 
propiamente dicha de la fibrosis 
quística, la cual espesa todos los 
fluidos del cuerpo. Para transmitir 
la enfermedad tanto el padre como 
la madre deben ser portadores 
del gen de la FQ. Por ejemplo, la 
mucosidad, que es una barrera de 
protección natural, se espesa tanto 
que pierde su funcionalidad. Ese 
aclaramiento que debería hacerse 
de forma natural, no se hace y se 
vuelve en contra del organismo, lo 
que genera infecciones de repe-
tición que acaban generando un 
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deterioro pulmonar muy grande 
con el paso del tiempo, de hecho, 
existen casos en los que se llega a 
necesitar un trasplante pulmonar. 

Otro problema a destacar es que el  
fluido en el que se transportan las 
enzimas pancreáticas al estómago 
para poder absorber los alimentos 
se espesa, por lo que las enzimas 
no llegan de forma adecuada. Esto 
provoca muchos problemas a nivel 
de absorción de vitaminas, aumen-
to de peso, nivel de índice de masa 
corporal, etc. El paciente puede 
llegar a entrar en un ciclo de des-
nutrición e infección muy peligroso 
que, combinado con los problemas 
a nivel respiratorio, puede llegar a 
complicar gravemente su salud. 

¿Cuáles son los aspectos psi-
co-sociales que rodean esta 
enfermedad? 
JA: Con respecto al día a día, los 
pacientes necesitan un tratamiento 
diario continuado. Toman suple-
mentos vitamínicos y una elevada 
cantidad de medicación en cada 
comida, que le proporciona las 
enzimas pancreáticas que ayudan 
a absorber los alimentos. Cuando 
comienzan con problemas a nivel 
respiratorio, empiezan con los ciclos 
de antibióticos que normalmente 
se dan de forma nebulizada y pue-
den necesitarlos mañana, tarde y 
noche. Además, quizás tengan que 
aplicar el tratamiento de manera 
intravenosa o ser hospitalizados, y 
eso les va a generar complicaciones 
que dificulten su vida diaria. Final-

mente, para poder cumplir con los 
tiempos de los tratamientos, los 
pacientes suelen levantarse cada 
mañana antes de lo que deberían, 
para poder dedicar unos 45 minutos 
a su tratamiento de antibioterapia, 
fisioterapia respiratoria, alimenta-
ción, medicación, etc. Esto se repite 
también por las noches, además de 
tener que suplementar todas las 
comidas con enzimas pancreáticas 
para absorber alimentos.  Y todo 
ello si el paciente se encuentra bien. 
Si se encuentra mal, aparecen las 
dificultades que suponen los ingre-
sos hospitalarios. Por ello, desde las 
asociaciones tenemos un grupo de 
psicólogos y trabajadores sociales 
para ayudar a sobrellevar y coordi-
nar de la mejor manera posible toda 
esta carga asistencial del paciente. 

¿Cómo es el acceso a los trata-
mientos y medicamentos que 
necesitan los pacientes actual-
mente? 
JA: Existen dos tipos de trata-
mientos: los paliativos y los modu-
ladores. Hasta hace muy poco, 
los tratamientos disponibles eran 
paliativos y trataban exclusivamen-
te la sintomatología de la enfer-
medad. Si el paciente tenía una 
infección respiratoria, se aplicaban 
antibióticos, normalmente median-
te nebulizaciones con aparatos 
específicos administrados por la 
farmacia hospitalaria. El segundo 
tipo de tratamientos son los que 
han llegado recientemente al mer-
cado y persiguen cambiar la vida 
y la evolución de la enfermedad, 

para trabajar directamente des-
de el origen del problema a nivel 
celular: los llamados moduladores. 
No curan la enfermedad, pero sí 
corrigen de forma química las fun-
ciones que el propio organismo no 
es capaz de realizar correctamente. 

El problema se produce a nivel celu-
lar, y ocasiona que el CFTR no deje 
pasar el cloro y el sodio de dentro 
a fuera de la célula. Para que lo 
entendamos, podemos imaginarnos 
una puerta de una habitación que 
lo que hace es abrir y dejar pasar 
el cloro o el sodio o cerrarla y no 
dejarlos pasar. En fibrosis quística, 
dependiendo de las mutaciones, 
esa puerta estará mal hecha, estará 
medio abierta y no se puede abrir. 
Estos medicamentos lo que hacen 
es corregir esa forma de la puerta, 
cómo se abre, etc. Y lo que permite 
es que el cloro y el sodio pasen de 
forma normal entre la célula y así 
atraer el agua y estabilizar y dar 
unos niveles de hidratación adecua-
dos, que el propio organismo no es 
capaz de conseguir. 

El acceso a estos tratamientos ha 
sido más complicado en España que 
en otros países, pero actualmente 
la situación se ha normalizado y 
estamos a la espera de las últimas 
indicaciones pediátricas. Esperamos 
que este año estén disponibles, 
aunque ya el año pasado consegui-
mos que el tratamiento, que puede 
mejorar a un 70% de la población 
con fibrosis quística en España, esté 
disponible. Las personas con fibro-

El reto es conseguir que el 30% de la población con fibrosis quística 
que no se puede beneficiar de los moduladores disponibles en el 
mercado, pueda tener una alternativa similar
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sis quística ya están empezando a 
verse beneficiadas por este nuevo 
tratamiento. 

¿Qué avances ha habido en el 
abordaje de esta enfermedad 
desde la creación de la Federa-
ción en 1987? ¿Cuáles son las 
buenas prácticas que se podrían 
destacar en el manejo de esta 
enfermedad en los últimos años? 
JA: El primer caso de éxito a nivel 
nacional en la federación ha sido 
conseguir que las enzimas pancreá-
ticas llegasen a estar disponibles 
en España. La llegada del Creón ha 
permitido pasar de una enfermedad 
infantil a que las personas pudieran 
llegar a la edad adulta con menos 
problemas. 

El siguiente hito destacable ha 
sido el descubrimiento del origen 
genético en el año 1989, en el que 
se encontró en qué cromosoma 
estaba localizado el problema de 
la fibrosis quística a nivel genéti-
co. Y esto ha sido clave para que 
a lo largo de estos últimos años 
se haya podido realizar una línea 
de investigación muy amplia que 
ha derivado en los últimos resul-
tados con los nuevos tratamientos 
moduladores. 

La creación de Unidades de Refe-
rencia es un paso muy grande 
respecto al abordaje de la Fibrosis 
Quística y es muy necesario que 
las personas con FQ realicen su 
seguimiento en ellas ya que hay 
muchas especialidades que deben 
atenderlos. A día de hoy, es un reto 

que aún tenemos pendiente ya 
que, aunque en muchos hospitales 
funcionan como tal sobre todo a 
nivel pediátrico, ahora mismo no 
disponemos del reconocimiento 
del SNS y del sistema autonómico  
y nos enfrentamos al reto de la 
creación y reconocimiento de las 
unidades de FQ en adultos, algo 
que indica que la Fibrosis Quística 
está dejando de ser una enferme-
dad pediátrica. Esto aún no está 
todo lo avanzado que nos gustaría. 
Por ello, la Sociedad Española de 
Fibrosis Quística ha elaborado un 
proceso de acreditación de unida-
des de FQ para intentar conseguir-
lo. Otro éxito a resaltar es que en 
toda España se pueda realizar el 
cribado neonatal y que esté inclui-
da la fibrosis quística en esa prueba 
del talón, lo que conlleva ponerle 
ya nombre al problema antes de 
que esa fibrosis quística se mani-
fieste en el propio recién nacido. 
Esto ayuda a mejorar la superviven-
cia, porque va a permitir tanto a las 
familias como a los médicos tomar 
acciones preventivas.

Y el último y más importante, es la 
llegada de estos nuevos modula-
dores. A día de hoy, aunque es aún 
pronto, podemos decir que son una 
revolución de la misma envergadura 
o mayor que la llegada de las enzi-
mas pancreáticas en su día respecto 
al cambio de tendencia en la curva 
de la esperaza de vida y estamos 
esperanzados en que la situación va 
a mejorar mucho a nivel de supervi-
vencia y de calidad de vida en todo 
el colectivo. 

¿Cuáles son los principales retos 
a los que se enfrenta la federa-
ción en los próximos años? 
JA: El más inmediato es conseguir 
que los moduladores con indica-
ciones pediátricas estén dispo-
nibles y financiadas por el SNS 
cuanto antes. El siguiente reto que 
tenemos es conseguir que el 30% 
de la población con fibrosis quísti-
ca que no se puede beneficiar de 
estos moduladores disponibles en 
el mercado, pueda tener una alter-
nativa similar. Para ello, hay varias 
líneas de investigación, entre las 
que se encuentran las líneas de 
investigación de la ARN, que han 
servido para descubrir las vacunas 
de la Covid-19. Este hecho va a 
facilitar el poder seguir realizando 
una investigación para este grupo 
de personas que no tienen alterna-
tiva. Otro reto es mejorar la aten-
ción pediátrica, ya que está aún 
pendiente la aplicación de este 
tratamiento en niños mayores de 
seis años. 

Por último, destacaría el reto al que 
se enfrenta el movimiento asociati-
vo, que consiste en seguir fomen-
tando la labor tan importante que 
tienen las asociaciones para todo 
el colectivo de fibrosis quística. Es 
fundamental que sigan participan-
do todas y que aportemos nuestro 
granito de arena para que puedan 
seguir peleando para conseguir 
el fin último, que sería disolver las 
asociaciones y la federación porque 
exista una cura para para la fibrosis 
quística. No pararemos hasta con-
seguirlo.

Otro éxito a resaltar es que en toda España se pueda 
realizar el cribado neonatal y que la fibrosis quística esté 
incluida en esa prueba del talón, lo que conlleva ponerle 
nombre al problema antes de que se manifieste
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¿Nos puede dar algunos datos 
de interés sobre la Asociación 
Española de Fibrodisplasia Osifi-
cante Progresiva (AEFOP)?
PM: AEFOP se funda en el año 2008 
gracias a la propuesta de un hombre 
que se llama José Luis Plaza, que 
estaba en la Federación Española 
de Enfermedades Raras (FEDER), 
y sin tener ningún tipo de relación 
con la enfermedad, ni entorno, se 
volcó con nosotros y nos hizo la pro-
puesta. Él empezó ejerciendo el car-
go de presidente hasta hace poco 
tiempo que pasó a colaborador 
hasta hace poco tiempo. Desde la 
sucesión, los pocos afectados que 
somos, alrededor de 30 en España, 
procuramos hacer unión para que 
sirva de información a los que son 
nuevos, y para los que llevamos más 
tiempo, empatizamos y comparti-
mos, ya que a veces ni los propios 
profesionales conocen la enferme-
dad. Lo han estudiado, pero no 
han visto ningún caso. En cuanto a 
las actividades, no podemos hacer 
muchas, ya que es muy complicado 
porque cada uno estamos en una 
parte de España: dos en Valencia o 
dos en Jerez, otro en Madrid… La 
reunión que hacíamos anualmente 
con la asociación en la que nos jun-

tábamos en Madrid, en el Hospital 
Ramón y Cajal, no la hemos podido 
realizar debido a la pandemia, pero 
bueno, la unión hace la fuerza. 

¿Podría describirnos brevemente 
qué es la fibrodisplasia osificante 
progresiva?
PM: La fibrodisplasia osificante 
progresiva es una enfermedad con-
génita y degenerativa que afecta al 
tejido conectivo, a los músculos y 
a los tendones. A pesar de que se 
nace con ella, cada persona la desa-
rrolla a una edad distinta, algunos 
a los dos años, otros en la adoles-
cencia y rara vez en adultos o en la 
tercera edad. Su síntoma evidente 
es que el 99% de los casos al nacer 
tenemos hallux valgus, más conoci-
do como juanetes. 

Para la fibrodisplasia está contra-
indicado todo lo que sean inyec-
ciones intramusculares, golpes 
bruscos, cirugías, etc. Esto hace 
que crezca el hueso extra, blo-
queando las articulaciones a las 
que afecta, por eso la importan-
cia del diagnóstico y evitar en su 
mayor medida todo lo desaconse-
jado. La enfermedad, como bien 
su nombre indica, es degenerativa. 

Patricia  
Marín MURCIANO

Secretaria de la Asociación 
Española de Fibrodisplasia 

Osificante Progresiva (AEFOP)

FIBRODISPLASIA OSIFICANTE PROGRESIVA:  
LA IMPORTANCIA DE UN DIAGNÓSTICO PRECOZ
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Conforme evoluciona, la persona 
va perdiendo movilidad, ya que 
los tejidos blandos se convierten 
en un segundo esqueleto. Aunque 
la evolución es diferente en cada 
persona sin que la ciencia haya 
descubierto todavía la causa, el día 
a día es una incógnita, tanto noso-
tros como nuestros familiares más 
cercanos tenemos que ir adap-
tándonos a las circunstancias. No 
sabemos cuándo puede salirnos un 
nuevo brote porque tampoco está 
relacionado con un golpe o con 
una cirugía. A pesar de ello, hay 
que intentar disfrutar lo máximo 
posible, ya que lamentarse no nos 
va a evitar el dolor. En definitiva, 
normalizar la situación y llevar una 
vida acorde a nuestra situación.

 ¿Qué significa vivir con una 
patología como la fibrodisplasia 
osificante progresiva?
PM: Cada uno lo hemos desarro-
llado de una manera diferente. 
Hay niños pequeños que pueden 
estar más afectados y gente más 
adulta que a lo mejor está menos 
afectada. Sí que es verdad que, 
en la mayoría de los casos, cuan-
do hay que desplazarse en distan-
cias largas, necesitamos una silla 
de ruedas, o bien una muleta, 
pero a cada uno nos afecta de 
una manera. Hay gente que tie-
ne la capacidad respiratoria más 
afectada y gente que menos. La 
movilidad cada uno la hemos 
desarrollado de una manera 
diferente, sin saber cómo ni por 
qué, entonces, eso también es un 
poco elástico.

La vacuna del COVID, que es intramuscular, es otro problema 
para nosotros porque nos podía causar un brote en cualquier 
extremidad
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El diagnóstico precoz es muy importante, por eso es de 
vital interés que todos los profesionales sanitarios tengan 
conciencia de la enfermedad cuando tengan contacto con 
un recién nacido

 ¿Qué importancia tiene el diag-
nóstico precoz? 
PM: El diagnóstico precoz en 
nuestro caso es muy importante. 
Por eso es de vital interés que 
todos los profesionales sanitarios 
que tengan contacto con un bebé 
al nacer (matronas, ginecólogos o 
pediatras) tengan conciencia de 
que cuando vean, por ejemplo, el 
dedo gordo del pie desviado, se 
den cuenta de que en el 99,9% de 
los casos el bebé nace con juane-
tes y eso les genera una alarma. 
De hecho, yo también nací con 
juanetes. Es muy importante por-
que todo lo que sean cirugías o 
que nos quieran forzar el músculo,  
hace que la enfermedad genere un 
nuevo brote, porque de hecho ha 
habido algunos casos que antes 
de estar diagnosticados les han 
querido operar los pies, con lo 
cual, eso ha generado un brote 
muy fuerte de la enfermedad, ya 
que donde entra el bisturí es un 
brote asegurado. 

Por este motivo hacemos tanto 
hincapié en que se tenga en cuenta 
que si el bebé presenta un juanete, 
puede ser fibrodisplasia osificante 
progresiva, porque cualquier agre-
sión al músculo está desaconsejada. 
Con lo cual, si lo puedes evitar, eso 
que ganas. 

Nosotros estamos en contacto 
con el laboratorio Ipsen, uno de 
los que están en el ensayo, y ellos 
mismos tienen contacto directo con 

los hospitales. Son los que se van 
a mover para para dar esa alarma. 
Porque incluso hay una chica a la 
que se lo han diagnosticado con 
16 años. Estaban esperando a que 
ella terminara de desarrollar para 
operarle los pies porque descono-
cían qué enfermedad tenía. Pero lo 
primordial para ellos era operarle 
los juanetes cuando terminara de 
desarrollar. Finalmente, le diag-
nosticaron la enfermedad antes 
de operarla porque si no las con-
secuencias hubieran sido mucho 
peores.

¿Existen alternativas terapéuti-
cas?
PM: Actualmente, por desgracia, 
no hay cura para la enfermedad. 
A mí me lo diagnosticaron con 
dos años y sí que es verdad que 
durante este tiempo se ha avanza-
do mucho, pero no hay cura. Hay 
varios ensayos clínicos abiertos 
en marcha que abren una puer-
ta a la esperanza. Por lo menos 
para poder frenar la evolución, ya 
que no te va a eliminar la enfer-
medad, pero la puede paralizar y 
eso es un paso muy importante. 
También es verdad que uno de 
los problemas que existe, como 
otros miles de enfermedades, es 
la falta de recursos para la inves-
tigación, y más cuando somos 
alrededor de 30 diagnosticados 
en España, aunque se sospecha 
que hay muchos más sin diag-
nosticar y eso va creando muchas 
más dificultades. 

¿Cuáles son los retos actuales 
para que los pacientes accedan 
a ellas? 
PM: La vacuna de la COVID-19, 
que es intramuscular, es otro pro-
blema para nosotros porque nos 
podía causar un brote en cual-
quier extremidad. Entonces eso 
ya dependía de cada persona, 
era una decisión propia. También 
es verdad que todos tenemos 
una capacidad respiratoria redu-
cida, por el tema de que se nos 
va formando un esqueleto. Y 
claro, también era un problema 
por la COVID-19 y por la vacuna. 
Los que hemos optado por vacu-
narnos no hemos tenido ningún 
tipo de problema con el tipo de 
inyección. Pero bueno, eso es muy 
respetable, cada uno el miedo lo 
coge como quiere. 

¿Podría mencionar algún caso de 
éxito en diagnóstico y/o trata-
miento? 
PM: Existe un ensayo clínico que 
esperamos que pronto se autorice 
aquí en España como tratamiento 
habitual de la enfermedad en la 
fibrodisplasia, y después de auto-
rizarlo será una lucha nuestra que 
la seguridad sociedad lo pueda 
cubrir, porque claro, si es un gasto 
elevado, tampoco cualquier per-
sona podrá cubrir ese tratamiento. 
Nuestra lucha será que sea finan-
ciado públicamente y que esté 
aceptado como un tratamiento 
habitual para la fibrodisplasia osi-
ficante progresiva.
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¿Cómo definiría la Asociación 
Más Visibles y cuáles son sus 
objetivos principales?
PL: Más Visibles es una asociación 
que nace de una necesidad que 
creemos que hay en enfermedades 
raras. Es una necesidad de inte-
grar al paciente con el profesional 
sanitario y de tenerlos en cuenta 
a ambos para crear campañas 
de comunicación, campañas de 
visibilización y, sobre todo, cam-
pañas de formación, tanto a nivel 
del profesional sanitario como del 
paciente. Tanto el profesional como 
el paciente tienen mucho que apor-
tar. Lo que tenemos que hacer es 
una integración de ambas partes. A 
partir de esta necesidad que cree-
mos que existe, estamos diseñando 
una serie de actividades conjuntas. 

¿Cómo surge la iniciativa y 
cuáles son sus antecedentes?
PL: Más Visibles nació a finales del 
año 2021 y vino impulsada por la 
publicación de la Guía de Enferme-
dades Raras para Pacientes, Fami-
liares y Profesionales Sanitarios. 
A raíz de esto decidimos crear la 
asociación. Actualmente la integra-
mos tres personas y nos estamos 
abriendo a pacientes y a otras 

asociaciones de pacientes que 
quieren colaborar. Algo que tene-
mos muy claro es que no somos 
una asociación de pacientes, sino 
una asociación para pacientes 
y para profesionales sanitarios, 
pero no englobamos a pacientes. 
Hay muchos pacientes que dicen 
que quieren formar parte, por 
supuesto, como colaboradores, 
pero nosotros lo derivamos a la 
asociación de pacientes que exista 
para ellos. Ese fue el nacimiento de 
Más Visibles. Llevamos tres meses 
frenéticos, sin parar de hacer acti-
vidades y con un programa para el 
2022 también muy ambicioso. Y yo 
creo que va a ser sorprendente.

Estamos ubicados en Jaén, lo cual 
es raro dentro de las enfermeda-
des raras al ser una asociación de 
ámbito nacional. Y desde aquí ope-
ramos. 

¿Qué diferencia a Más Visibles 
de otras organizaciones genera-
listas de enfermedades raras?
PL: La peculiaridad de Más Visibles 
es que tienen voz los pacientes. Lo 
que nos hace diferentes es que en 
cada una de las actividades que 
nosotros realizamos, el paciente 

MÁS VISIBLES, LA ASOCIACIÓN QUE CUENTA CON LA VOZ 
DEL PACIENTE Y DEL PROFESIONAL SANITARIO COMO 
PIEDRA ANGULAR

Pedro  
Lendínez ortega

Presidente de la Asociación  
Más Visibles
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está en el centro junto con el per-
sonal sanitario. 

Las jornadas que organizamos, por 
ejemplo, que tenemos previstas 
para el día 25 de marzo, están com-
puestas principalmente por diferen-
tes mesas y en cada mesa hay un 
paciente que nos va a contar su tes-
timonio. Por ejemplo, hay una mesa 
de diagnóstico donde un paciente 
nos va a contar cómo afectó el diag-
nóstico en su vida, con diagnósticos 
tardíos, con un diagnóstico precoz 
y cómo pudo afectar eso a su día a 
día y a su rutina. Hay también otra 
mesa en la que se abordan temas 
psicosociales y ahí también hablará 
otro paciente que nos dirá todas 
las barreras que se han ido encon-
trando. Es muy importante tener 
la visión del profesional sanitario e 
integrarla con la visión del paciente. 

Yo creo que aquí vamos a aprender 
todos y esto nos va a enriquecer. Es 
una forma también de darle visibili-
dad al día a día del paciente.

¿Podría describirnos brevemente 
cuáles son sus principales pro-
yectos?
PL: Para el día 25 de marzo del 2022, 
como anticipaba anteriormente, 
tenemos programada una jornada 
de formato híbrido, tanto presencial 
como online y que tendrá lugar en 
Jaén. Para ello, hemos contado 
con la colaboración del Colegio 
de Enfermería de Jaén, así como 
el Colegio de Médicos de Jaén y 
el Ayuntamiento. El programa es 
muy ambicioso e innovador por-
que hablamos mucho de aspectos 
sociales, de las enfermedades raras 
y vienen profesionales de recono-
cida trayectoria en el mundo de las 

enfermedades raras. Participan pro-
fesionales del Hospital Vall d'He-
bron de Barcelona, del Hospital de 
la Fe de Valencia, de la Universidad 
de Valencia y profesionales del dis-
trito sanitario de Sevilla.

¿A quién van dirigidos estos 
proyectos?
PL: No son unas jornadas locales, 
sino de ámbito nacional. Contamos 
con profesionales que se ofrecen a 
participar en ellas. Tengo que decir 
que para mí ha sido muy grato el 
tener respuesta positiva a la prime-
ra y sin ningún tipo de duda, de 
cada uno de los profesionales a los 
que hemos contactado. Seguimos 
con más vías para dar visibilidad a 
las enfermedades raras y, en este 
caso, para llegar a la atención pri-
maria, estamos organizando mesas 
informativas sobre enfermedades 

Considero que las redes sociales son una herramienta muy potente 
para hacer de megáfono y llegar a todos los pacientes y profesionales 
sanitarios

Foto de jcomp en freepik
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raras en diferentes Centros de 
Salud, en las que se ofrece infor-
mación sobre qué son las enferme-
dades raras, a quién afectan, cómo 
afectan y los problemas del día a 
día. Son mesas que van dirigidas 
tanto al personal del Centro de 
Salud, como a los propios pacien-
tes que estén afectados y que 
quieran pasar parar para recoger 
información. 

Siguiendo con la hoja de ruta para 
el 2022, tenemos cerrado también 
un ciclo de tres mesas redondas 
online. La primavera de ellas con 
un formato híbrido, es decir, pre-
sencial y online. Tres mesas redon-
das super interesantes. La primera 
de ellas, en la que se va a hablar 
del acompañamiento familiar 
desde el diagnóstico al duelo; la 
segunda, que va a hablar de mar-
ca personal y empoderamiento 
del paciente, que es muy impor-
tante; y una tercera mesa, sobre 
diagnóstico, en la que vamos a 
contar con profesionales de la 
talla de Raquel Yahyaoui, Encarna 
Guillen o Belén Pérez. La verdad 
es que tenemos la gran suerte 
de haber tenido siempre la acep-
tación a la primera de todos los 
profesionales con los que hemos 
contactado. Además, en verano 
haremos también alguna gestión 
más fuera de Jaén, en el mes de 
julio, que está por definir. Y en 
otoño también tenemos otro par 
de mesas cerradas. Una sobre la 
patología de enfermedades raras 
y otra sobre investigación. 

¿Qué importancia cree que tiene 
el uso de las redes sociales en la 
divulgación de las enfermedades 
raras?
PL: Desde Más Visibles creemos 
que la forma de dar visibilidad a 
las enfermedades raras es tenien-
do muy claro el objetivo que se 
pretende y a quién quieres lle-
gar. Por eso en nuestra jornada 
de primavera hemos montado 
una mesa de marca personal y 
empoderamiento del paciente 
para el uso de redes sociales. 
Considero que las redes sociales 
son una herramienta muy potente 
para hacer de megáfono y llegar 
a todos los pacientes y profesio-
nales sanitarios. Y no solamente 
a profesionales sanitarios, sino 
políticos. 

Desde las redes sociales, haciendo un 
buen trabajo, podemos conseguir dar 
visibilidad y llegar a gente a la que no 
podríamos acceder de otra forma. Por 
lo tanto, teniendo una buena marca 
personal y un buen empoderamien-
to, considero que se puede hacer un 
buen trabajo para dar visibilidad a las 
enfermedades raras.

¿Cuáles son los retos a los 
que se enfrentan entidades 
como Más Visibles en los 
próximos años?
PL: Uno de los retos de futuro 
para Más Visibles es posicionarnos 
como un referente dentro de las 
enfermedades raras para que tan-
to el profesional como el paciente 
nos tenga como herramienta de 

formación e información. Ahí es 
donde nosotros queremos estar, 
dando herramientas para formar e 
informar al profesional sanitario y 
al paciente en cómo conseguir sus 
objetivos. Hay una necesidad que 
detectamos, que es la necesidad 
de informar al profesional sobre la 
herramienta que la administración 
pone y que no son conscientes de 
que existen. Hay muchísimos proto-
colos, muchísimas herramientas que 
están a disposición del profesional 
sanitario y que por la rutina del día a 
día, no son conscientes de que hay. 
Por ejemplo, derivar a un paciente a 
un CSUR, a un médico de atención 
primaria, a un médico de hospital 
pequeño que no está habituado a 
esto, etc. Y trabajando esto, hace-
mos más fácil que un paciente de un 
hospital de una provincia pequeña 
pueda tener acceso a los recursos 
que tiene un paciente que nace 
en otra capital o en otra provincia 
que tiene hospitales más grandes o 
un CSUR, y que sí que conocen las 
rutas a seguir. 

Hay un problema que se llama 
equidad, que no se está trabajan-
do mucho en enfermedades raras 
y que es nuestro reto. Conseguir 
que cualquier paciente de cualquier 
provincia o pueblo pueda optar a 
esos recursos. Los recursos están 
ahí y el otro día yo se lo decía en 
un tweet a la ministra: <<Señora 
ministra, practique usted a jugar un 
poquito al Tetris, coja sus recursos 
y muévalos. Los tenemos. Hagamos 
uso de ellos>>.

Considero que las redes sociales son una herramienta muy potente 
para hacer de megáfono y llegar a todos los pacientes y profesionales 
sanitarios
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¿Nos puede explicar qué es el 
centro Creer? 
AA: Es un centro de referencia esta-
tal para personas con enfermedades 
raras y sus familias, ubicado en Bur-
gos. Más conocido por Creer.

Es un centro de servicios sociales 
creado por el Instituto de Mayores 
y Servicios Sociales, el Imserso, que 
actualmente pertenece al Ministe-
rio de Derechos Sociales y Agenda 
2030. 

Como todos saben, el Imserso se 
orienta hacia los objetivos identi-
ficados en las líneas estratégicas 
de promoción de la autonomía 
personal, integración en el entorno 
y accesibilidad. Se trabaja en una 
red de centros que desarrollan sus 
objetivos y actividades sobre deter-
minados colectivos no excluyentes 
entre sí. En este caso, como son 

La importancia de 
la investigación 

social centrada en 
la persona con una 

enfermedad poco 
frecuente

Aitor  
Aparicio García

Director-Gerente del Centro de 
Referencia Estatal de Atención 
a Personas con Enfermedades 

Raras y sus Familias (Creer) 
dependiente del Instituto de 
Mayores y Servicios Sociales, 

Imserso.
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personas con enfermedades poco 
frecuentes, el trastorno mental con 
discapacidad o daño cerebral y sus 
familias. 

El Creer fue inaugurado en el año 
2009 y se configura como un cen-
tro avanzado en la promoción, 
desarrollo y difusión de conoci-
mientos, experiencias innovadoras 
y métodos de atención a personas 
con enfermedades raras. También, 
como centro de especialización 
en servicios de atención y apoyo 
a familias y cuidadores en la pre-
vención de la promoción de la 
autonomía personal y participación 
social de las personas con dichas 
enfermedades. 

Nuestro objetivo como centro de 
referencia estatal es potenciar la 
investigación e innovación para 
generar conocimiento que favorez-
ca la calidad de vida de las personas 
afectadas por una enfermedad poco 
frecuente y también la de sus fami-
lias y cuidadores. 

¿Por qué resulta tan necesario un 
centro de estas características? 
¿Cuáles son sus principales pro-
gramas y servicios?
AA:  El Creer ofrece atención 
especializada y, para ello, estamos 
desarrollando programas de inter-
vención donde se trabaja con enfo-
ques prioritarios la promoción de la 
autonomía personal, la integración 
en el entorno y la accesibilidad uni-
versal.

En este momento, estamos iniciando 
un proyecto donde se evaluará la efi-
cacia de programas de intervención 
para la promoción de la autonomía 
personal en personas afectadas por 
una enfermedad rara, sus familiares 
y cuidadores (denominado Pipap). 
También, presentamos cada año un 

programa de formación especializa-
da en enfermedades poco frecuen-
tes, dirigido a profesionales y a la 
sociedad en general, cuyo objetivo 
es promover e impulsar acciones de 
formación y cualificación. Además, 
ofertamos un programa formativo 
diseñado e impartido por los profe-
sionales del centro para familiares y 
cuidadores a través de la plataforma 
de teleformación del Imserso.

¿Qué papel juega el Creer en la 
promoción, desarrollo y difusión 
de conocimientos, experiencias 
innovadoras y métodos de aten-
ción a personas con enfermeda-
des raras? 
AA: Lo que nos diferencia de otros 
centros donde se ofrece solamente 
apoyo e intervención, es la investi-
gación y la transferencia de conoci-
miento, que debe ocupar siempre 
un lugar prioritario en el Creer. Y, 
también, porque es nuestra razón 
de ser.

El Imserso se configura como una 
herramienta fundamental de la 
Administración General del Estado 
en materia de autonomía personal y 
dependencia. Entre otros recursos, 
dispone de los centros de referencia 
estatal. 

El centro Creer es uno de los nue-
ve centros de referencia estatal 
que componen la Red de Centros 
CRE del Imserso, integrado en los 
servicios de Sistema de la Autono-
mía y Atención a la Dependencia 
(SAAD). 

En qué aspectos se diferencia el 
centro Creer del resto de centros 
CRE de España? ¿Trabajan de 
manera coordinada? 
AA: Los centros CRE son una impor-
tante y estratégica parte de la orga-
nización que tiene como finalidad 

promover la innovación y mejora de 
la calidad de vida de las personas 
con discapacidad y en situación de 
dependencia. 

El trabajo en la red de centros del 
Imserso permite compartir meto-
dologías y herramientas, así como 
avances en el desarrollo de aspectos 
que son compartidos por todos los 
colectivos (mejora de la accesibili-
dad, modelo de atención CP y res-
peto a los derechos de las personas 
con discapacidad).

¿Podríamos considerar que el 
Creer es un caso de éxito en la 
asistencia a las personas con 
enfermedades raras y su entorno 
familiar y asociativo? ¿Qué facto-
res lo justifican? 
AA: El centro Creer del Imserso se ha 
posicionado durante estos más de 
12 años como centro de referencia 
en servicios sociales, especializado 
en la implantación de programas de 
atención y apoyo para la promoción 
de la autonomía personal con per-
sonas afectadas por una enferme-
dad poco frecuente y sus familias y 
cuidadores. También ha intentado y 
quiere ser promotor de la coordina-
ción en la investigación e innovación 
social en la formación especializada 
dirigida a profesionales y en la 
divulgación y sensibilización en esta 
materia. 

Nuestro modelo está basado en 
principios de personalización, de 
participación y de respeto a la 
autonomía como elementos clave 
de la atención a las personas con 
enfermedades poco frecuentes. Es 
la línea por la que debemos conti-
nuar apostando, ayudando a fijar 
los modelos de atención centrada 
en las personas en el ámbito de las 
enfermedades raras. Por este moti-
vo, es fundamental la detección de 
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las necesidades de las familias y 
atenderlas con las peculiaridades 
que cada una de ellas presenta. 

Desde el Creer, se viene trabajando 
en la atención a familias de personas 
afectadas por una enfermedad rara, 
basándose en un modelo biopsico-
social. Para nosotros es prioritaria 
esa atención individualizada que se 
da a todas las personas afectadas. 

Es importante también la partici-
pación y la colaboración en red 
con otras entidades públicas y 
asociaciones de pacientes, eviden-
temente. Y una muestra de esta 
colaboración, es el proyecto que 
estamos realizando conjuntamente 
con el Instituto de Investigación de 
Enfermedades Raras del Instituto de 

Salud Carlos III y con la Federación 
Española de Enfermedades Raras 
sobre determinantes del retraso 
diagnóstico en las personas afec-
tadas por enfermedades raras en 
España, cuyo objetivo es conocer 
el tiempo que transcurre desde que 
una persona acude a recibir una 
atención, hasta que se confirma el 
diagnóstico de una enfermedad rara 
en España, analizar su variabilidad 
geográfica, reunir más información 
sobre las posibles causas del retraso 
diagnóstico y disponer de un mayor 
conocimiento para poder plantear 
recomendaciones en el futuro. 

También, en el año 2021, se ha pre-
sentado nuestra última publicación 
titulada “Enfermedades raras en 
la Escuela: Guía de Apoyo” y se 

está trabajando para presentar dos 
nuevas publicaciones en este año 
2022 que se centran sobre temas 
muy necesarios y que son priorita-
rios también para el ámbito de las 
enfermedades raras.

Han pasado por el Creer más de 130 
asociaciones de enfermedades raras 
de todo el ámbito nacional y han par-
ticipado en los diferentes programas 
que ofrece el Centro, representando 
a más de 600 enfermedades poco 
frecuentes diferentes. El Creer sigue 
siendo un centro por y para los más 
de tres millones de personas que 
viven con una enfermedad rara en 
nuestro país, impulsando programas 
de mejora de su calidad de vida y 
de promoción de la autonomía per-
sonal y de respeto a sus derechos.
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¿Cuál es la misión y la visión de 
la SEMAIS? 
PF. SEMAIS es la Sociedad Española 
Multidisciplinar de Enfermedades 
Autoinmunes Sistémicas. Es una 
sociedad pionera, ya que nunca en 
nuestro país se había constituido una 
sociedad multidisciplinar destinada a 
la formación e investigación de estas 
enfermedades, además, porque por 
primera vez se ha incluido un vocal 
representante de pacientes. Esta 
sociedad ha sido siempre una reivin-
dicación histórica de las asociaciones 
de pacientes, que demandaban que 
los especialistas nos uniéramos más, 
hiciéramos más reuniones y más for-
mación en común. Nosotros, escu-
chamos la propuesta, tomamos la 
iniciativa y finalmente nació hace un 
año SEMAIS.  

SEMAIS tiene una misión, una visión 
y unos valores muy importantes para 
toda nuestra sociedad. La misión de 
SEMAIS es la asistencia integral en 
este tipo de enfermedades, y nues-
tra visión es llegar a ser el grupo de 
referencia para estas patologías a 
nivel nacional, liderar la formación y el 
conocimiento y desarrollar líneas de 
investigación, todo esto dentro de un 
marco donde se garantice la calidad 

y la excelencia. Nuestros valores se 
fundamentan en el trabajo en equipo. 
Esta visión multidisciplinar es lo que 
nos caracteriza por encima del resto 
de las sociedades, la implicación per-
sonal y, sobre todo, dentro de también 
de un marco de ética profesional. 

¿Qué proporción de las enferme-
dades autoinmunes sistémicas son 
consideradas raras? ¿Cuáles son 
las principales diagnosticadas? 
PF. Las enfermedades autoinmunes 
sistémicas son aquellas enfermeda-
des en las que el sistema inmune del 
propio paciente ataca a estructuras 
de su propio cuerpo y son las propias 
defensas del individuo las que, aparte 
de luchar contra virus y bacterias que 
le agreden, identifican ciertas estruc-
turas como extrañas, y las atacan e 
inflaman. En algunos casos, el riñón, 
los pulmones, el intestino, las articu-
laciones y la piel. 

Se desconoce el número exacto de 
pacientes con enfermedades autoin-
munes sistémicas en España, ya que 
hay una diversidad de diagnósticos y 
de incidencias que se agrupan dentro 
de esta denominación. Por lo tanto, 
es muy difícil conocer con exactitud la 
incidencia y prevalencia en España a 
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nivel global en la actualidad, pero sí 
que hay alguna enfermedad que suele 
ser más prevalente, como por ejem-
plo el lupus eritematoso sistémico, 
la esclerodermia o las vasculitis. Hay 
estudios más concretos de incidencia 
y la mayoría de estas enfermedades 
suelen tener una incidencia inferior al 
1% de la población española.  

¿Cuáles son los principales retos 
que presentan estas enfermeda-
des? 
PF. Los pacientes con enfermedades 
autoinmunes sistémicas pasan por 
varias fases. En primer lugar, hay una 
fase del diagnóstico y hay que recor-
dar que estos pacientes, en la mayoría 
de los casos, tardan mucho tiempo en 
ser diagnosticados porque son enfer-
medades raras que no todo el mundo 
conoce y van peregrinando de un 
especialista a otro. Cuando un paciente 
llega a una consulta y obtiene un diag-
nóstico, siente alivio ya que entiende 
el porqué de esos síntomas, el dolor 
en las articulaciones, las manchas en 
la piel, el cansancio, etc. Una vez que 
pasan a una segunda fase, pasan a 
vivir la realidad en la que ven afectada 
su calidad de vida. Además, la edad a 
la que comienzan a dar la cara estas 
afecciones suele ser entre los 20 y los 
40 años, es un rango de edad en el que 
solemos vivir nuestro mayor desarrollo 
personal y profesional.  

¿Cuáles han sido los principales 
avances en el ámbito del diag-
nóstico en estas enfermedades? 
¿Cómo se está mejorando la 
calidad de vida de los pacientes 
con enfermedades autoinmunes 
sistémicas? 
PF. Muchas veces estas enferme-
dades impiden poder realizar una 
vida plena tanto a nivel profesional 
como a nivel personal, por lo que 
ven mermada su calidad de vida. Se 
ven limitados para poder salir un día 

a comer con su familia, celebrar un 
cumpleaños, o incluso poder ir a su 
trabajo de forma normal. Hoy en día, 
gracias a los avances terapéuticos y, 
sobre todo, a las terapias biológicas 
y la medicina de precisión personali-
zada, se ha conseguido que muchos 
de estos pacientes entren en lo que 
se llama la fase de remisión, queden 
libres de brotes y puedan realizar a 
veces una vida más normal. 

¿Qué iniciativas tiene la SEMAIS 
relacionadas con EERR? 
PF. Actualmente tenemos uno de los 
proyectos estrella que es pionero en 
España y uno de los pocos que existen 
a nivel europeo. Se trata de un registro 
de capilaroscopia llamado CAPIDATA 
SEMAIS que, además de ser el pri-
mero que se va a realizar en España 
de imágenes de capilaroscopia, va a 
ir enlazado con el Registro Español 
Multidisciplinar de Esclerodermia que 
también hemos relanzado.  

Para nosotros esto va a ser nuestro 
buque insignia junto con la forma-
ción, ya que hemos estado apoyan-
do mucho la formación durante la 
pandemia. 

¿Qué buenas prácticas podría 
destacar en el abordaje de las 
enfermedades raras con un com-
ponente autoinmune? 
PF. SEMAIS nació en medio de una 
pandemia, por ese motivo, prácti-
camente todas las actividades que 
hemos realizado hasta ahora de for-
mación han sido webinars. La primera 
reunión de SEMAIS fue un taller de 
lupus, tuvo un gran éxito con más de 
400 inscritos. También hemos hecho 
webinars sobre enfermedades auto-
inflamatorias multidisciplinares con 
pediatras reumatólogos, oftalmólo-
gos y dermatólogos. En los próximos 
meses tenemos pendientes una reu-
nión de COVID-19, un taller de lupus 

con pacientes y un taller de lupus con 
expertos en enfermedades autoin-
munes sistémicas. Además, tengo 
el orgullo de anunciar también, que 
hemos lanzado dos expertos univer-
sitarios, uno en vasculitis, el cual ha 
tenido una gran acogida y en 15 días 
se han agotado las inscripciones, y 
otro experto en esclerodermia.  

Para el año que viene, tenemos pre-
parados otros dos expertos univer-
sitarios de formación: uno en lupus, 
por la Universidad de Barcelona, que 
lidera el doctor Ricard Cervera; y otro 
en enfermedades autoinflamatorias 
por la Universidad Francisco Victoria, 
un experto en medicina de precisión 
personalizada liderado por el doctor 
Lucio Pallarés y por mí. 

Vamos a seguir apostando por la for-
mación y, partir de ahora, si la pande-
mia nos deja, las actividades serán de 
forma híbrida, tanto presencial como 
online. También vamos a colaborar 
con la reunión de pacientes con SAF 
en junio y con un taller para pacientes 
con lupus que hemos organizado de 
forma conjunta con la Federación 
Española de Lupus. 

¿Cuáles son las lecciones aprendi-
das en estos últimos años? 
PF. Para nosotros, lo más importan-
te es colaborar con los pacientes 
y tenerles incluidos dentro de esta 
sociedad. Desde el punto de vista 
personal, uno de los logros que tiene 
esta sociedad es el haber incluido la 
figura del paciente ya que nos aporta 
mucho, tiene voz como cualquier otro 
y nos asesora estupendamente. Ade-
más, Gustavo Amorós, que es nuestro 
vocal, es una persona muy cariñosa y 
muy amable que está trabajando con 
nosotros codo con codo y apostando 
por esta sociedad en la que, de ver-
dad, sobre todo los pacientes, han 
creído desde un principio.
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Una reflexión estratégica sobre la financiación 
y el acceso a las terapias dirigidas a EERR

¿Podría presentar brevemente a 
Roche como empresa involucra-
da con las enfermedades raras y 
hablarnos sobre su presencia en 
España?
JCS: Roche es una compañía bio-
tecnológica líder a escala global 
que dispone de medicamentos 
significativamente diferenciados en 
las áreas de oncología, inmunología, 
enfermedades infecciosas, oftalmo-
logía y neurociencia. Es líder mundial 
en diagnóstico in vitro, incluido el 
diagnóstico histológico del cáncer y 
se sitúa a la vanguardia del control 
de la diabetes. Además, la combi-
nación de las facetas farmacéutica 
y diagnóstica junto al desarrollo del 
análisis de datos convierte a Roche 
en líder en medicina personalizada 
con una estrategia integral orientada 
a proporcionar a cada paciente un 
diagnóstico más preciso y el mejor 
tratamiento posible. 

En España dispone de unos 2.000 
empleados y cuenta con cinco ins-
talaciones repartidas entre Madrid 
y Barcelona. Es un dato importante 
saber que, en 2021, Roche invirtió 
143 millones de euros en I+D+i, de 
los que 65 se destinaron a investi-

gación clínica y básica. La inversión 
de Roche en investigación clínica en 
España se traduce en 334 ensayos 
clínicos activos sobre 70 moléculas, 
en las que participan 15.000 pacien-
tes distribuidos en 183 hospitales. 
Oncohematología, inmunoterapia, 
neurociencias y enfermedades 
raras son los ámbitos principales 
en los que se centra esta actividad 
investigadora y, concretamente, en 
enfermedades raras trabajamos en 
enfermedades neuromusculares 
como la atrofia muscular espinal y 
la distrofia muscular de Duchenne; 
neuroinmunológicas, como el tras-
torno del espectro neuromielitis 
óptica; neurodegenerativas, como 
la enfermedad de Huntington; o del 
neurodesarrollo, como el síndrome 
de Angelman. 

¿Nos puede explicar cuál ha sido 
el principal objetivo del proyecto 
FINEERR? 
JCS: El objetivo principal del pro-
yecto FINEERR ha sido realizar 
una reflexión estratégica, sobre 
todo multidisciplinar, sobre el reto 
que supone la financiación y el 
acceso de las terapias dirigidas 
a tratar enfermedades raras en 

PROYECTO
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España. En concreto, pretende 
poner en común el conocimiento 
de 40 expertos para consensuar 
propuestas concretas de mejora a 
medio plazo que ayuden a la toma 
de decisiones sobre la asignación 
óptima de recursos destinados a las 
enfermedades raras en el Sistema 
Nacional de Salud.

¿Por qué resulta tan necesario 
realizar un estudio como éste?
JCS: En los últimos 20 años se han 
producido importantes avances 
en el ámbito de las enfermedades 
raras: un aumento de la concien-
ciación hacia estas patologías, su 
reconocimiento como prioridad 
sanitaria, se han producido mejo-
ras en su diagnóstico, un incre-
mento de la actividad científica, el 
desarrollo de nuevas terapias y la 
creación de una comunidad que da 
voz a los pacientes con un menor 
aislamiento. La regulación específi-
ca de los medicamentos huérfanos 
ha sido muy positiva para el desa-
rrollo de nuevos fármacos. Entre el 
2000 y 2020 se designaron como 
huérfanos más de 2.300 fármacos 
en Europa y la Agencia Europea 
del Medicamento autorizó la 
comercialización de más de 190 
medicamentos. 

Conviene tener en cuenta, sin 
embargo, que no todos los medi-
camentos indicados para una enfer-
medad rara tienen por qué tener 
una situación de huérfano o haber 
sido aprobados como medicamen-
tos huérfanos por la EMA (Agencia 
Europea de Medicamentos). 

Pese a los avances, continúan exis-
tiendo retos importantes en materia 
de financiación y acceso. Creo que 
es importante resaltar que de los 
más de 3 millones de personas que 
se calcula que padece una enfer-

medad rara en nuestro país, el 47% 
puede no estar recibiendo trata-
miento preciso. Por otra parte, los 
pacientes sólo tienen acceso con la 
financiación pública a algo menos 
de la mitad de los medicamentos 
huérfanos autorizados por la EMA, 
con un tiempo hasta la decisión 
de reembolso que puede demo-
rarse más de dos años. Por ello, es 
necesario una reflexión sobre los 
retos en financiación y acceso de 
las terapias dirigidas a las enferme-
dades raras, en aras de reducir la 
brecha entre el desarrollo y el uso 
del medicamento.

Para nosotros es fundamental 
aumentar la equidad en el acceso 
a las terapias disponibles y, al mis-
mo tiempo, introducir estrategias 
coherentes, eficientes y sostenibles 
a largo plazo. 

¿Cuáles han sido las principales 
conclusiones del informe?
JCS: En el debate surgido en los 
diferentes grupos de trabajo del 
proyecto se recabaron 50 medidas 
de acción que cabría agrupar en 
nueve áreas temáticas. Para esta-
blecer un orden de las diferentes 
acciones, se pidió a los expertos 
que las clasificaran en base a su 
relevancia y a su factibilidad. Las 
tres medidas a considerar más 
relevantes fueron la digitalización 
de redes y el acceso a bases inter-
nacionales, la recogida específica 
de datos para medicamentos huér-
fanos y la armonización diagnóstica 
entre Comunidades Autónomas. 
Al mismo tiempo, entre las medi-
das más factibles se encuentran el 
promover una mayor comunicación 
entre profesionales, sanitarios y 
pacientes, la publicación obligato-

REFLEXIÓN ESTRATÉGICA  
SOBRE FINANCIACIÓN Y ACCESO A  

LAS TERAPIAS DIRIGIDAS A  
ENFERMEDADES RARAS EN ESPAÑA
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ria del informe del posicionamien-
to terapéutico, algo que ya está 
incorporado en el nuevo plan de 
consolidación del Ministerio, y la 
captación rápida de pacientes para 
ensayos clínicos. Cuatro de las diez 
recomendaciones más relevantes se 
encuentran también entre las diez 
más factibles, por lo que habría que 
hacer un énfasis entre ellas. Se trata 
de la publicación obligatoria de los 
IPTs, la mejora de los procesos de 
derivación de pacientes con enfer-
medades raras dentro y fuera de 
los centros de referencia, la mejora 
de la gobernanza de los mecanis-
mos de seguimiento y, por último, 
la mejora de comunicación entre 
profesionales sanitarios y pacientes.

¿Qué entidades públicas y pri-
vadas están representadas en 
este proyecto? ¿Cómo afecta la 
participación de los equipos mul-
tidisciplinares de expertos a los 
resultados del informe?
JCS: Este think tank que ha elabora-
do el proyecto FINEERR se ha estruc-
turado a partir de un Grupo Asesor 
CORE y de cuatro Grupos de Trabajo 
(GT) temáticos, multidisciplinares, 
donde se compartieron experiencias 
y opiniones sobre distintos aspectos 
relevantes de la financiación y acceso 
a estas terapias.

El grupo Asesor Core estuvo for-
mado por siete expertos represen-
tantes de primer nivel del ámbito 
regulatorio, institucional, científico, 
clínico, económico, gerencial y de 
los pacientes. Su papel ha sido cla-
ve a lo largo de todo el proyecto 
FINEERR, tanto en su concepción 
inicial como en sus distintas fases. 
Siendo más concreto, solo en el 
grupo CORE han participado des-
tacados miembros del Ministerio de 
Sanidad, de la Agencia Española del 
Medicamento, de la Sociedad Espa-

ñola, de la Farmacia Hospitalaria, 
de FEDER, del Comité Asesor de 
la Prestación Farmacéutica, de las 
Comunidades Autónomas y de la 
Sociedad Española de Neurología 
Pediátrica. Posteriormente, estos 
expertos lideraron otros grupos de 
trabajo en los que también partici-
paron destacados miembros a nivel 
nacional y autonómico de todos los 
ámbitos de la salud: Universidad, 
política, economía, jurídico, investi-
gación asistencial, gerencial y repre-
sentantes de sociedades científicas.
 
Por tanto, en el Proyecto FINEERR 
han participado expertos en múl-
tiples facetas del ámbito público y 
privado, sin olvidar a los pacientes 
que, como agentes claves del sis-
tema, son para los que se articulan 
las medidas. Estuvieron representa-
dos en todos los grupos de trabajo 
del proyecto, incluyendo al grupo 
CORE.

La escasa colaboración públi-
co-privada fue percibida como 
uno de los principales problemas 
para desarrollar nuevos fármacos 
en EERR. ¿Cómo cree que podría 
mejorarse la situación?
JCS: Una de las propuestas del 
proyecto es potenciar la colabora-
ción público-privada en investiga-
ción dirigida a medicamentos para 
enfermedades raras. Se propone 
impulsar en mayor medida mode-
los de co-desarrollo en los que la 
administración participe desde 
las primeras fases en el diseño 
de los ensayos clínicos, de forma 
similar al actual desarrollo de las 
vacunas frente a la Covid-19. Ade-
más, potenciar la colaboración 
público-privada para involucrar a 
todos los agentes relevantes en el 
proceso de I+D, mejoraría la pre-
visibilidad y la optimización de los 
recursos. 

La colaboración público-privada 
en investigación es una medida 
factible, siempre y cuando exista 
voluntad política. El ejemplo de la 
Covid-19 es un caso paradigmático 
de ello.

La situación actual en un contexto 
de pandemia puede ofrecer gran-
des oportunidades. Permitir esta 
colaboración en enfermedades raras 
debería aspirar a ser internacional e 
incluirse en una futura actualización 
de la estrategia española de enfer-
medades raras para nutrirse de los 
recursos europeos.

La nueva Ley de Contratación del 
Sector Público lo contempla y 
ampara. Todos los agentes involu-
crados deben poner de su parte y 
se necesita un diálogo temprano y 
un marco que los regule para que se 
establezcan criterios de transparen-
cia. Algunas trabas para ello son los 
mecanismos de carácter administra-
tivo y la falta de recursos y personal 
del sistema público para acometer 
esta área.

¿Cuáles son los retos a los que 
se enfrentan el sector público y 
privado para seguir colaborando 
juntos?
JCS: Yo creo que los tres principales 
retos los podríamos agrupar en: la 
colaboración público-privada para 
el desarrollo de los estudios clínicos 
que permitiera avanzar en obtener 
mejores resultados; una colabora-
ción que permitiera la financiación 
y el acceso de forma más rápida y 
ágil a los medicamentos para estas 
enfermedades raras; y colocar al 
paciente en el centro del sistema, 
de manera que todo el sistema se 
pueda organizar y reorientar de for-
ma que los pacientes sean tratados 
de la forma más eficiente, más ágil 
y dinámica posible.
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SEGÚN UN ESTUDIO, LA CARGA ECONÓMICA DE LAS 
ENFERMEDADES RARAS ES 10 VECES MAYOR QUE LA DE 

ENFERMEDADES PREVALENTES  

Chiesi Global Rare Diseases, con la colaboración de 
IQVIA, se propusieron analizar la carga económica de 
24 enfermedades raras, tuvieran o no tratamiento dis-
ponible, y la compararon con la de la diabetes, la artritis 
y el cáncer. Descubrieron que la carga económica de las 
enfermedades raras, que a menudo son genéticas, muy 
debilitantes y generalmente se diagnostican en bebés 
y niños, era 10 veces mayor que la de estas otras enfer-
medades prevalentes por paciente y año.

Las 24 enfermedades raras que participaron abarcaban 
cinco áreas terapéuticas: trastornos metabólicos, hema-
tológicos, inmunológicos, congénitos y neurológicos. 
Se analizó que el coste total promedio por paciente 
era de 266.000$, y para las enfermedades prevalentes 
analizadas, de 26.000$. 

Los costes directos, como los costes de hospitalización, 
visitas a enfermería o atención médica domiciliaria, 
ascendían a 63.000$ anuales por paciente con trata-
miento, frente a los 118.000$ promedio de los pacientes 
sin tratamiento. 

Los costes indirectos, como el trabajo perdido y la 
pérdida de productividad laboral de pacientes y cui-
dadores y los desplazamientos para las visitas médicas, 
fueron de 40.000$ promedio para los pacientes tratados 
y de 73.000$ para aquéllos sin tratamiento.

Los costes anuales fueron un 21,2% menores para las 
enfermedades raras cuando había un tratamiento dis-
ponible.

“Creemos que este trabajo ilustra cuantitativamente 
que hay un retorno económico positivo para las tera-
pias de enfermedades raras, incluso si son costosas”, 
dijo Giacomo Chiesi, jefe del área de enfermedades 
raras de Chiesi Farmaceutici. “Recuerde que el 95% 
de las enfermedades raras no tienen tratamiento, por 
lo que hay mucho más por hacer. Hay mucho más valor 
que se puede agregar”.

Chiesi, con sede en Italia, estableció una unidad de 
enfermedades raras en Boston en 2020 y tiene una car-
tera de tratamientos de enfermedades raras enfocada 
en trastornos de almacenamiento lisosomal, hemato-
logía y oftalmología. 

Enlace para ver el estudio completo

EL ANÁLISIS FACIAL PARA LA MEJORA DEL DIAGNÓSTICO DE EERR: 
UN PROYECTO DE COLABORACIÓN INTERNACIONAL 

La mayoría de los afectados por enfermedades raras 
sufren una odisea hasta que se les diagnostica la enfer-
medad de manera correcta y muchas de las enferme-
dades raras que son genéticas pueden reconocerse 
a través de los rasgos faciales. El Dr. Peter Krawitz, 

del Instituto de Estadística Genómica y Bioinformática 
(IGSB) del Hospital Universitario de Bonn (Alemania), 
opina que “el objetivo es detectar tales enfermedades 
en una etapa temprana e iniciar la terapia adecuada 
lo antes posible”.

internacional

https://chiesirarediseases.com/assets/pdf/chiesiglobalrarediseases.whitepaper-feb.-2022_production-proof.pdf
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Se considera que alrededor del 80% de las enfermedades 
raras son de origen genético. Las mutaciones hereditarias 
a veces causan distintos grados de deterioro en diferentes 
partes del cuerpo y, en la mayoría de los casos, se expre-
san en rasgos faciales. Las cejas, la base de la nariz o las 
mejillas tienen una forma distinta. No en todas las enfer-
medades es igual, varía de una a otra. Por este motivo, 
varios investigadores utilizan la inteligencia artificial para 
detectar enfermedades raras con mayor precisión. 

Se ha mejorado una versión de un software de Inteli-
gencia Artificial (IA) denominado “GestaltMatcher” que 
utiliza las características faciales, calcula las similitudes y 
las relaciona con los síntomas clínicos y datos genéticos 
de los pacientes. Esta herramienta consigue diagnos-
ticar la enfermedad con un número muy reducido de 
pacientes para la coincidencia de características, lo cual 
es una gran ventaja ya que hay algunas enfermedades 
muy raras de las que solo se conocen pocos pacientes 
en todo el mundo. Gracias a esta nueva versión se pue-
den detectar enfermedades que aún no se conocen, 
ya que tiene en cuenta las similitudes y combinacio-
nes entre pacientes que no han sido diagnosticados y 
sugiere diagnósticos basados en ello.

"La cara nos proporciona un punto de partida para el diag-
nóstico", dice Tzung-Chien Hsieh, estudiante del Instituto de 
Estadística Genómica y Bioinformática bajo supervisión de 
Krawitz. "Es posible calcular cuál es la enfermedad con un 
alto grado de precisión".

El equipo que está poniendo en práctica la herra-
mienta ha utilizado 17.560 fotografías de pacientes. 
La mayoría de estas fotografías han sido aportadas 
por la empresa FDNA, ubicada en Boston y líder en 
salud digital e IA. Alrededor de 5.000 fotografías 
junto con los datos de los pacientes fueron aporta-
dos por el equipo de investigación del Instituto de 
Genética Humana de la Universidad de Bonn. Tam-
bién colaboraron otros nueve centros de Alemania y 
del extranjero. 

Gracias a esta gran aportación de fotografías y datos, 
los investigadores pudieron considerar un total de 1.115 
enfermedades raras diferentes. Aviram Bar-Haim, de la 
FDNA con sede en Boston, dijo que esta tecnología "pue-
de ayudar a los médicos a resolver casos desafiantes y a 
los investigadores a progresar en la comprensión de las 
enfermedades raras".

Las instituciones que han participado y financia-
do esta investigación son: Instituto de Estadística 
Genómica y Bioinformática, Instituto de Genética 
Humana del Hospital Universitario de Bonn, la Cha-
rité-Universitätsmedizin de Berlín, las universidades 
de Greifswald, Tübingen, Düsseldorf, Lübeck, Heidel-
berg y la Universidad Técnica de Múnich, además de 
universidades de Sudáfrica, Francia, Estados Unidos 
y Noruega. La mayor parte de la financiación fue 
recibida por la Fundación Alemana de Investigación 
Científica (DFG). 
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españa

LA ASOCIACIÓN ESPAÑOLA DE LABORATORIOS DE 
MEDICAMENTOS HUÉRFANOS Y ULTRAHUÉRFANOS (AELMHU) 

PRESENTÓ SU INFORME ANUAL DE ACCESO DE LOS 
MEDICAMENTOS HUÉRFANOS EN ESPAÑA

El Informe Anual de Acceso de los Medicamentos 
Huérfanos en España de AELMU elaborado mediante 
fuentes públicas: Agencia Europea del Medicamento 
(EMA), Agencia Española de Medicamentos y Produc-
tos Sanitarios (AEMPS) y Ministerio de Sanidad, analiza 
la evolución y situación de los medicamentos huérfanos 
en España con el objetivo de mejorar la disponibilidad 
de la innovación farmacéutica para todos los pacientes 
con enfermedades raras.

Este informe nos muestra cómo aún son menos de la 
mitad los tratamientos con autorización de comercia-
lización en Europa que se encuentran financiados en 
España por el SNS. Eso sí, se ha producido una mejoría 
en el acceso, en la financiación y en los tiempos de 
aprobación si comparamos con el 2020.

Es importante destacar que la pandemia ha favoreci-
do la investigación en los laboratorios y cada vez son 
más las empresas farmacéuticas que apuestan por 
la innovación. Esto genera una esperanza a la hora 

de encontrar nuevas soluciones para los pacientes 
afectados.

La presidenta de la AELMHU, María José Sánchez, 
demanda la necesidad de “avanzar hacia un nuevo 
modelo que permita a nuestro país mejorar el acceso 
a la innovación en los tratamientos de enfermedades 
raras, especialmente teniendo en cuenta que la inves-
tigación farmacéutica se ha acelerado y va a ofrecer 
un mayor número de soluciones terapéuticas en los 
próximos años, capaces de mejorar la calidad de vida 
de los pacientes y la de sus familias”.

Esta innovación, que se ha visto acelerada en los últi-
mos años, necesitará nuevas fórmulas y modelos de 
aprobación y financiación para poder trasladar todas 
las ventajas a los pacientes con EERR.

Según AELMHU, a 31 de diciembre de 2021 eran 
176 los MMHH en Europa, de los cuales, 129 tienen 
autorización para ser comercializados en la UE. De 
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ellos, 111 han adquirido Código Nacional en España 
(86%) y 56 están financiados por el Sistema Nacional 
de Salud (43%).

De estos 56 medicamentos huérfanos financiados, se 
han incluido en el último año en el Sistema Nacional 
de Salud (SNS) 14 nuevos medicamentos. A pesar de 
este gran avance, únicamente el 50% de los medica-
mentos huérfanos que han llegado a España están 
financiados por el SNS, un dato muy parecido a los 
últimos años.

En cuanto a los tiempos de espera, de los 55 tratamien-
tos huérfanos pendientes de financiación, un 51% llevan 
en espera más de 3 años y un 27% lleva menos de un 
año en esta situación. De estos últimos pendientes de 
incorporación, un 38% son para enfermedades onco-
lógicas, un 22% metabólicas y un 7% antiinfecciosas.

Aunque el tiempo medio para obtener la financiación 
ha sido de 24 meses, menos que en 2020, sigue siendo 
una de las barreras más importantes porque lo desea-
ble, según AELMHU, serían 6 meses como tiempo 
medio máximo.

Para AELMHU, “la aceleración en la investigación y 
desarrollo de nuevos medicamentos huérfanos supone 
una gran oportunidad que debería estimular la suma 
de esfuerzos de todos los agentes implicados para 
situarnos en primera línea en eficiencia, capacidad de 
respuesta y atractivo”.

Con el objetivo de que llegue el mayor número posible 
de terapias dirigidas a enfermedades raras en España, 
esta asociación revisa y mejora el sistema actual con el 
fin de crear un nuevo modelo más ágil y con procesos 
más claros, que sea capaz de acortar plazos.

LAS ENFERMEDADES RARAS Y EL DEPORTE ADAPTADO. UN 
EJEMPLO PARA LA IGUALDAD DE OPORTUNIDADES Y LA MEJORA 

DE LA CALIDAD DE VIDA

En febrero de 2022 se inauguró en Madrid la primera 
Escuela de Fútbol adaptada para niños y niñas con 
enfermedades raras y discapacidades derivadas de 
enfermedades neurológicas y síndrome de Down, 
patrocinada por Alexion Pharma Spain y la Funda-
ción Atlético de Madrid. Esta escuela es un ejemplo 
de cómo el deporte, y en particular el fútbol, puede 
ayudar a superar las barreras sociales y mejorar la 
capacidad física y psicológica de los pacientes, entre 
otros beneficios. Esta iniciativa cuenta con un gran 
futuro por delante. 

Dentro de la actual Estrategia de Promoción de la 
Salud y la Prevención en el Sistema Nacional de 
Salud el Ministerio de Sanidad destaca como princi-
pales beneficios asociados a la práctica del deporte 

en la población infantil, la mejora de la salud mental, 
de las habilidades motrices, la oportunidad de socia-
lización, el aprendizaje de habilidades sociales y el 
aumento de la concentración.

El deporte, y en particular el fútbol, desempeñan un 
papel fundamental de conexión social en la cultura 
y sociedad española, y puede ayudar a superar las 
barreras sociales a las que a menudo se enfrentan 
los niños con discapacidad y/o con enfermedades 
raras (EERR). 

El deporte adaptado es la disciplina deportiva cuyas 
reglas han sido adaptadas para que pueda ser prac-
ticado por personas con capacidades diferentes, y 
puede ayudar a abordar la falta de visibilidad, tole-
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rancia, desigualdad, aislamiento; y desviar los desa-
fíos médicos que las personas con EERR enfrentan 
en la vida diaria, como la falta de tratamiento, su 
limitado acceso, etc.

Alexion Pharma Spain ha firmado un acuerdo de 
patrocinio con la Fundación Atlético de Madrid como 
padrino de la primera escuela de fútbol adaptado de 
Madrid. Está especialmente dirigida a menores con 
EERR y discapacidades derivadas de enfermedades 
neurológicas y del síndrome de Down. De los 100 
niños de la escuela de fútbol adaptado, 45 están 
afectados por una enfermedad rara, no obstante, 
está previsto que haya más escuelas de fútbol adap-
tado fuera de Madrid. Los niños inscritos tendrán 

la oportunidad de entrenar a fútbol en un campo 
de La Rozas (Madrid) para mejorar sus habilidades 
motoras y sociales básicas, la coordinación de movi-
mientos y la orientación, y ayudarles a cumplir con 
un sueño personal: jugar al fútbol y hacer deporte 
todos juntos. 

Los entrenamientos serán supervisados por especia-
listas y voluntarios de la Fundación AVA, una ONG 
que trabaja con el objetivo de mejorar la calidad de 
vida de los niños con trastornos neurológicos, así 
como de sus familias. Las sesiones de entrenamiento 
están coordinadas por un entrenador del Atlético de 
Madrid que proporciona todo el material de entrena-
miento y equipamiento necesario. 

Leticia Beleta, VP & General Manager Iberia, Alexion, AstraZeneca Rare Disease; Enrique Cerezo, presidente del Club Atlético de Madrid y 
Adelardo Rodríguez, presidente de la Fundación Atlético de Madrid, dando inicio a la colaboración entre Alexion Spain y la Fundación del 
Atlético de Madrid.



ACTUALIDAD

66

Como padrino de la primera 
escuela de fútbol adaptado 
de la Fundación Atlético de 
Madrid para niños con EERR 
y discapacidades, Alexion se 
enorgullece de apoyar una 
iniciativa como ésta, ya que 
forma parte de su compromiso 
de colaborar en asociaciones 
público-privadas, arraigadas 
en la comunidad y en la cultu-
ra española, al mismo tiempo 
que contribuye a aumentar la 
concienciación sobre las nece-
sidades de niños y niñas con 
capacidades diferentes, así 
como a transformar sus vidas y 
la de sus familias y mejorar sus 
oportunidades de inclusión en 
la sociedad de hoy en día.

SE PUBLICA LA SEGUNDA EDICIÓN DEL MANUAL DE 
ENFERMEDADES MINORITARIAS EN EL ADULTO

El Grupo de Trabajo de Enfermedades Minoritarias 
(GTEM) de la Sociedad Española de Medicina Interna 
(SEMI) ha impulsado la segunda edición del manual 
“Enfermedades Minoritarias en el Adulto", con el 
objetivo de contribuir a mejorar el conocimiento sobre 
este tipo de patologías, así como su diagnóstico y 
tratamiento, en aras de alcanzar una mayor calidad de 
vida para estos pacientes.

El Dr. Antoni Riera Mestre, coordinador del GTEM, 
ha asumido la coordinación editorial de este manual, 
que ha contado con la colaboración de Sanofi y en 
el que han participado múltiples expertos bajo una 
visión multidisciplinar, a lo largo de sus 32 capítulos.

Así, el libro aborda individualmente casi una treintena 
de patologías minoritarias, como la enfermedad de 
Castleman, las porfirias, la deficiencia de esfingomie-
linasa ácida, la enfermedad de Wilson, la enfermedad 

de Gaucher, la de Fabry, las mucopolisacaridosis o la 
enfermedad de Pompe, entre otras.

Además, hace una aproximación al diagnóstico gené-
tico de las enfermedades minoritarias en el adulto y a 
la detección de los errores congénitos del metabolis-
mo más frecuentes en la edad adulta. Asimismo, sabe 
destacar el capítulo dedicado a la atención psicoló-
gica de quienes conviven con estas enfermedades. 

El objetivo de esta segunda edición es que este com-
pendio de capítulos sea considerado un manual actua-
lizado sobre el manejo de enfermedades minoritarias 
y que sea de especial utilidad, tanto en su divulgación 
como en la mejora del diagnóstico y tratamiento de los 
pacientes afectados por estas patologías y síndromes.

Link al informe: https://minoritarias.fesemi.org

Parte del entrenamiento de la Escuela 
Adaptada de Fútbol

https://minoritarias.fesemi.org
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MEDICAMENTOS

MEDICAMENTOS HUÉRFANOS E INDICACIONES APROBADAS POR LA 
EMA DESDE ENERO HASTA ABRIL 2022 

PRINCIPIO ACTIVO INDICACIÓN LABORATORIO
NUEVO MH/ NUEVA 
INDICACIÓN

FECHA DE APROBACIÓN 
DE LA INDICACIÓN EMA

Lonapegsomatropin 

Mejorar el crecimiento de los niños y adoles-
centes que no producen suficiente hormona 
del crecimiento (deficiencia de la hormona del 
crecimiento o GHD)

Lonapegsomatropin 
Ascendis Pharma

Nuevo MH 11/01/2022

Avacopan

Tratar a adultos con granulomatosis con 
poliangeítis (GPA o granulomatosis de 
Wegener) o poliangeítis microscópica (MPA) 
graves y activas

Vifor Fresenius Medical 
Care Renal Pharma 
France

Nuevo MH 11/01/2022

Glucarpidasa
Se utiliza para reducir el nivel de metotrexato 
(un medicamento contra el cáncer) en la 
sangre

SERB SAS Nuevo MH 11/01/2022

Somatrogon

Tratar a los niños y adolescentes que no 
crecen al ritmo normal como resultado de 
la deficiencia de la hormona del crecimiento 
(falta de la hormona del crecimiento natural)

Pfizer Europe MA EEIG Nuevo MH 14/02/2022

Voxelotor
Anemia hemolítica en pacientes de 12 años o 
más que padecen la enfermedad de células 
falciformes

Global Blood Therapeu-
tics Netherlands B. V.

Nuevo MH 14/02/2022

Tebentafusp
Melanoma uveal irresecable o metastásico en 
pacientes adultos con antígeno leucocitario 
humano (HLA A*02:01) positivo

Immunocore LTD Nuevo MH 01/04/2022

MEDICAMENTOS HUÉRFANOS CON FINANCIACIÓN APROBADA 
POR EL CIPMPS DESDE ENERO HASTA ABRIL 2022

La Comisión Interministerial de Precios de Medicamentos y Productos Sanitarios no ha aprobado la financiación de 
ningún medicamento huérfano en este periodo.
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MEDICAMENTOS  
HUÉRFANOS

36 
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              ABRIL 2022 6
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ABRIL 2022 9
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ABRIL 2022 10

49%
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ABRIL 2022 11
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5
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Este observatorio recopila algunos de los prin-
cipales indicadores relevantes en el ámbito de 
las enfermedades raras, agrupados en seis áreas. 

Pulsando en el símbolo    +   se puede observar la 
evolución en el tiempo de algunos de ellos.

El símbolo          le permite acceder a la fuente de 
origen de los datos. 

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://www.globalrarediseasecommission.com/Report
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
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INVESTIGACIÓN

GOBERNANZA
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Orphanet
4 16 18 19 20 22 23 24 25 26

FUENTE DE ORIGEN DE LOS DATOS

69

Abreviaturas:  
EERR: enfermedades raras; MMHH: medicamentos huérfanos;  
EECC: ensayos clínicos; IPT: Informe de Posicionamiento Terapéutico;  
EMA: Agencia Europea del Medicamento.

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
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¡síguenos en redes sociales!

Revista de divulgación científica sobre Enfermedades Raras

https://www.instagram.com/revistanewsrare/
https://www.facebook.com/revistanewsrare/
https://twitter.com/revistanewsrare?lang=es


BASES CONVOCATORIA PROTAGONISTA DEL AÑO 2022

OBJETIVO 
El objetivo de este premio es reconocer la labor de organizaciones, 
asociaciones de pacientes y resto de instituciones que, a través de 
su trabajo, han contribuido en la mejora de la asistencia sanitaria 
y gestión de pacientes con EERR, en ayudar a los pacientes, en 
generar mejor conocimiento y en la concienciación y sensibiliza-
ción ciudadana en el ámbito de los medicamentos huérfanos y las 
enfermedades raras.

 CANDIDATOS 
Podrán optar a este premio las instituciones, asociaciones y enti-
dades, públicas o privadas, cuya labor se desarrolle en España, 
y que hayan contribuido significativamente en el ámbito de los 
medicamentos huérfanos y enfermedades raras durante el año 
2021. Se valorarán positivamente:

•  �Medidas para mitigar el impacto de la pandemia por la COVID-19 
sobre los pacientes con enfermedades raras 

•  Acciones de humanización 
•  Acciones de concienciación y sensibilización 
•  �Acciones sociales en beneficio de los pacientes con enferme-

dades raras 
•  �Labor de investigación en medicamentos huérfanos y enferme-

dades raras
•  �Iniciativas para mejorar el diagnóstico y abordaje de las EERR 
•  �Gestión para el acceso y financiación de medicamentos huérfanos 

CARACTERÍSTICAS DEL PREMIO 
Para optar al premio, la iniciativa presentada habrá sido puesta en 
marcha entre el 1 de enero de 2021 y el 31 de diciembre de 2021. 
La iniciativa no podrá haber sido premiada con anterioridad. Cada 
asociación sólo podrá presentar una inciativa.

PROCEDIMIENTO Y PLAZO DE SOLICITUD
Para optar al premio se presentará una memoria de la iniciativa a 
valorar en formato Word o PDF. La memoria constará de un máxi-
mo de 10 páginas, a una cara, redactada en español, y contendrá, 
al menos, la siguiente información: 

- Datos de la entidad participante y del coordinador de la inicia-
tiva - Título de la iniciativa - Justificación - Objetivos planteados 
- Material y métodos - Resultados obtenidos. Se deberá rellenar el 
Formulario de Solicitud, disponible en el siguiente enlace: https://
newsrare.es/seccion/encuentros/protagonista-del-ano/ , que 
junto con la memoria será remitido mediante correo electrónico 
a la Fundación Weber (weber@weber.org.es). Como asunto del 
correo se indicará “Premio nR Protagonista_ Nombre de la Institu-
ción”. En el texto del mail se indicarán los datos del coordinador / 
representante, correo electrónico y teléfono de contacto. Además, 
se podrán adjuntar los documentos que se consideren oportunos y 
que demuestren otros aspectos relevantes del proyecto o iniciativa. 

El plazo de presentación estará abierto desde el 1 de junio hasta 
15 de julio de 2022. 

La participación en la convocatoria supone la aceptación de estas 
bases y que se da el consentimiento para que sus datos personales 

sean tratados con la finalidad de gestionar el premio solicitado, de 
acuerdo con la normativa vigente. Además, el nombre y apellidos 
del representante de la institución ganadora del premio apare-
cerán publicados en el sitio web de la revista newsRARE y de la 
Fundación Weber y a través de redes sociales, posteriormente a 
la entrega del premio. La Fundación Weber se reserva el derecho 
de reproducir y dar conocimiento a la opinión pública de la inicia-
tiva premiada en la forma que considere oportuna. Para cualquier 
aclaración o duda, podrán dirigirse al correo electrónico weber@
weber.org.es.

 EVALUACIÓN Y SELECCIÓN 
Las solicitudes presentadas serán evaluadas por un jurado for-
mado por miembros del Consejo Asesor de la Fundación Weber 
y miembros del Consejo Editorial y de Redacción de la revista 
newsRARE. El fallo se adoptará por mayoría de los miembros del 
citado jurado y no podrá ser recurrido. El jurado podrá declarar 
desierto el premio si considerara que las iniciativas presentadas 
no reúnen los méritos suficientes. Se elegirá como ganadora a 
la propuesta presentada que será valorada según los siguientes 
criterios: 

•  Valor e impacto social de la iniciativa 
•  Carácter multidisciplinar de la iniciativa 
•  Originalidad e innovación 
•  Aportación a futuro de la iniciativa 
• �Presentación y calidad de la memoria Las entidades que formen 

parte del jurado podrán presentar su candidatura igualmente a 
este premio, pero sus representantes no podrán votar ni parti-
cipar en las deliberaciones. El fallo del jurado será inapelable y 
se comunicará al ganador antes del 1 de Septiembre de 2022, 
mediante correo electrónico. En un plazo de 7 días tras la publi-
cación de fallo del jurado, el ganador deberá manifestar por 
escrito mediante un correo electrónico a weber@weber.org.es 
la aceptación o renuncia del premio. 

DOTACIÓN 
El premiado tendrá un reconocimiento honorífico con la dotación 
de una estatuilla conmemorativa y un diploma. 

ACTO DE ENTREGA 
El premio será entregado al representante de la iniciativa o de la 
institución ganadora durante el Acto de Clausura del Curso de 
Verano, organizado por Universidad de Castilla – La Mancha, en 
colaboración con la Fundación Weber y, patrocinado por la revista 
NewsRARE, y que tendrá lugar los días 13 y 14 de septiembre, en 
Toledo. Para la recepción del premio deberá estar presente en el 
acto de entrega el representante de la iniciativa y/o el representan-
te legal de la entidad premiada debidamente acreditado o persona 
en la que delegue. 

OTRA INFORMACIÓN
Las Bases de esta convocatoria estarán disponibles en la web de la 
Fundación Weber y de la revista newsRARE. La Fundación Weber 
se reserva la facultad de modificar y/o cancelar estas bases en cual-
quier momento, sin obligación e indemnización alguna a terceros, 
publicando las modificaciones en la página web.

https://newsrare.es/seccion/encuentros/protagonista-del-ano/
https://newsrare.es/seccion/encuentros/protagonista-del-ano/


Esta revista podrá ser descargada en formato .PDF 

desde: www.newsrare.es

Síguenos en:

twitter: @revistanewsRARE

instagram: https://www.instagram.com/revistanewsrare/

facebook: https://www.facebook.com/revistanewsrare/

ALIANZAS

Grupo de Investigación 
en Economía y Salud

PATROCINADORES

https://www.facebook.com/revistanewsrare/
https://twitter.com/revistanewsrare?lang=es
https://www.ucb-iberia.com/acerca-de-ucb/ucb-espana
https://www.jazzpharma.com/about/global-footprint/spain-and-portugal/
https://www.roche.es/
https://www.janssen.com/spain/
https://www.ipsen.com/spain/
https://alexion.com/
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