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EDITORIAL

ATENCIGN MEDICA BASADA EN EL VALOR APLICADA A LAS ENFERMEDADES RARAS
CARMEN AYUSO

Departamento de Genética, Instituto de Investigacién Sanitaria. Hospital Universitario Fundacién Jiménez Diaz, Universidad
Auténoma de Madrid (1IS-FJD, UAM), Madrid, Espafia
Centro de Investigacién Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), Instituto de Salud Carlos Ill, Madrid, Espafia

S e ha propuesto usar el enfoque de atencién médi-
ca basada en el valor (AMVB) en las enfermedades
raras (EERR)". La razén es el elevado coste econémico
para el sistema sanitario del diagndstico, seguimiento y
tratamiento de los pacientes, y que los distintos agentes
(sistemas de salud, personal sanitario, agencias de eva-
luacidn, pacientes y sociedad en general) que intervie-
nen en el disefio de los circuitos sanitarios, la provision
de servicios y su acceso o son sus destinatarios, desean
asegurar su equidad, eficiencia y sostenibilidad®

En Espafia, con un sistema sanitario publico y gratui-
to, esta aplicacion tendria gran repercusion, ya que es
el propio estado el que debe cubrir las necesidades
sanitarias de los pacientes con EERR, con especial rele-
vancia de aspectos tales como los costes y la justicia en
la distribucién de los recursos.

Aunque la variabilidad clinica de las EERR dificulta un
enfoque global y la adopcién de medidas Unicas de
salud publica, existen algunos rasgos comunes que
podrian usarse para un andlisis metodoldgico siste-
matico y comun.

Asi, su caracter frecuentemente genético requiere un sis-
tema sanitario con servicios de genética bien estructura-
dos, dotados de recursos tecnoldgicos y con profesiona-
les con formacién y experiencia que facilite la prevencion
y el diagnéstico de una inmensa mayoria de los casos.

También, los programas de cribado en ciertos grupos
(prenatal de aneuploidias, de portadores, neonatal, en

grupos clinicos especificos: hipoacusia neonatal, nifios/
jévenes con baja visidn, cancer hereditario, etc.) imple-
mentados de un modo equitativo, con disefios basados
en datos cientificos y clinicos y accesibles, permiten la
eventual confirmacién y prevencién de EERR.

Muy pocas EERR disponen de tratamientos aprobados
y su coste es muy elevado, debido a la complejidad de
su enfoque, demandante de tecnologias complejas y
poco estandarizadas (nanomedicina, edicién genéti-
ca, vectores virales o terapia celular), la dificultad del
desarrollo de la investigacion clinica (pocos pacientes,
muy dispersos) y las escasas expectativas de retorno
econdémico para la industria, por el bajo nimero de
casos previsiblemente tratables?.

Por ello, pese a los incentivos regulatorios y econémi-
cos, aun existen limitaciones importantes tanto para
la investigacién en medicamentos huérfanos, como
para su autorizacién, comercializacién o sistema de
reembolso. El modelo de riesgo y costes compartidos
por el sistema de salud y la industria farmacéutica,
basados en los resultados de eficacia y seguridad,
es imprescindible para lograr la sostenibilidad de la
atencién sanitaria en las EERR*.

Como conclusién, para la implementacién de la AMBV
en las EERR se recomienda concentrar los esfuerzos en
pocos objetivos, como el impacto poblacional, la enfer-
medad, la evaluacion econémica, y los resultados de
salud en el sentido mas amplio del término, y establecer
procesos flexibles de acceso al diagnéstico y terapias.

1- Fantini B, Vaccaro CM. Value based healthcare for rare diseases: efficiency, efficacy, equity. Ann Ist Super Sanita. 2019 Jul-Sep;55(3):251-257. doi:

10.4415/ANN_19_03_10. PMID: 31553319.

2- Ferreira CR. The burden of rare diseases. Am J Med Genet A. 2019 Jun;179(6):885-892. doi: 10.1002/ajmg.a.61124. Epub 2019 Mar 18. PMID: 30883013.
3- Tambuyzer, E., Vandendriessche, B., Austin, C.P. et al. Therapies for rare diseases: therapeutic modalities, progress and challenges ahead. Nat Rev

Drug Discov 19, 93-111 (2020). https://doi.org/10.1038/s41573-019-0049-9

4- de Andrés-Nogales F, Cruz E, Calleja MA, Delgado O, Gorgas MQ, Espin J, Mestre-Ferrandiz J, Palau F, Ancochea A, Arce R, Dominguez-Hernandez
R, Casado MA; FinMHU-MCDA Group. A multi-stakeholder multicriteria decision analysis for the reimbursement of orphan drugs (FinMHU-MCDA
study). Orphanet J Rare Dis. 2021 Apr 26;16(1):186. doi: 10.1186/s13023-021-01809-1. PMID: 33902672; PMCID: PMC8073956
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ARTICULO EN PROFUNDIDAD

VALUE-BASED HEALTHCARE
EN EL AMBITO DE LAS EERR

qhindidac

newsRARE

IRENE FERNANDEZ, CARLOS DEVORA, FERNANDO ABDALLA

Departamentos de Health Affairs & Policy Research y
Health Economics & Market Access, Vivactis Weber

El modelo de asistencia sanitaria
basada en el valor se ha propuesto
por los responsables de la toma de
decisiones como un enfoque innova-
dor para mejorar la experiencia y los
resultados en salud de los pacientes
con los limitados recursos de los que
se dispone en el ambito sanitario.

A pesar de que este enfoque inno-
vador es un avance prometedor, con-
lleva retos para su implementacién,
sobre todo, en personas que viven
con enfermedades complejas de lar-
ga duracién, como la mayoria de las
enfermedades raras (EERR). Este tipo
de afecciones plantean dificultades




para definir su impacto epidemio-
l6gico en la poblacién, para evaluar
los costes asociados, para definir el
ciclo asistencial completo, asi como
para identificar las necesidades de
cada paciente y las medidas de
resultados adecuadas para captar el
valor del servicio sanitario recibido,
que suele ser multidisciplinar y con
distintos niveles de atencién.

Hay una tendencia creciente en consi-
derar las iniciativas sanitarias basadas
en el valor como un modelo estratégi-
co de gestion de la asistencia sanitaria,
ya que permiten adaptar y disefiar el
proceso asistencial y de reembolso,
con el objetivo de generar valor al
paciente mientras se mantiene la
sostenibilidad econdémica del sistema
sanitario. El reembolso o pago basado
en valor cobra especial relevancia en
los medicamentos huérfanos (MMHH),
cuya financiacién puede resultar dificil
de justificar y sostener desde el punto
de vista financiero.

En el presente articulo, se presenta la
teoria general del concepto de aten-
cién basada en el valor, junto con los
pasos estratégicos necesarios para
implementarlo, incluyendo la medi-
cién de los resultados en salud des-
de la perspectiva del paciente, los
costes y los procesos durante el cir-
cuito asistencial completo, el disefio
del proceso asistencial para generar
valor al paciente y la incorporaciéon
del valor a la compra y provisién
de atencién sanitaria. A lo largo del
texto, se detallan algunas iniciativas
de medicién, disefio e incorporacién
de valor en la compra, para imple-
mentar la atencidn sanitaria basada
en el valor en las EERR. Por Ultimo,
se repasan posibles lineas de avance
para progresar hacia un modelo de
atencion sanitaria basada en el valor
para los pacientes que padecen
estas patologias.
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En el afio 2006, Porter y Teisberg
introdujeron el concepto de aten-
cién sanitaria basada en el valor
(Value-Based Health Care, VBHC)
COmOo un marco para reestructurar
los sistemas sanitarios de todo el
mundo, con el objetivo primordial
de aportar valor a los pacientes’.
Siguiendo la pauta marcada por
estos autores, otros expertos
también han propuesto sus pro-
pios modelos teéricos basados
en la idea subyacente del valor.
Por ejemplo, el modelo "Triple
objetivo" de Berwick y sus colabo-
radores, que se centra en mejorar
la experiencia individual y la salud
de los pacientes, reduciendo los
costes?. Mas recientemente, la
Comisién Europea definié la
asistencia sanitaria basada en el
valor como un concepto global
fundamentado en cuatro pilares?
(Tabla 1).

En cualquier caso, al centrarse en
mejorar la salud de los pacientes,
la atencién sanitaria basada en el
valor reduce la complejidad y la
progresién de la enfermedad, lo
gue implica un menor gasto y dis-
minuye la necesidad de atencién
continuada®. De esta manera, incre-
mentar el valor para los pacientes
permite unir los intereses de todos
los actores del sistema sanitario y de
la sociedad, ya que beneficia a las
organizaciones sanitarias, al tiempo
que aumenta la sostenibilidad eco-
némica del sistema sanitario y mejo-
rala salud de la poblacién (Figura 1).

Desde la introduccién del concepto
del VBHC, existe una falta de clari-
dad de su definicién, que ha dado
lugar a planteamientos divergentes
y a avances lentos en la mejora de
los resultados®. Algunas descripcio-
nes confunden la atencién sanitaria
basada en el valor con la reduccién
de costes, la eficiencia general de
los procesos, la mejora de la cali-
dad o la satisfaccion del paciente.
Aungue la contencién de costes es

TABLA 1. DEFINICIONES PROPUESTAS PARA LA ATENGION SANITARIA BASADA EN EL VALOR

Porter y Teisberg
(2006)

Berwick y sus
colaboradores (2008)

Comisién Europea
(2019)

Definicion tedrica como una ratio donde el numerador (resultados)
designa los resultados especificos de la enfermedad que mas impor-
tan a los pacientes, como la recuperacion funcional y la calidad de
vida, mientras que el denominador (coste) se refiere al gasto total del
ciclo asistencial completo. El valor consiste en lograr los resultados
mas relevantes para los pacientes al mejor coste posible.

“Triple objetivo” del valor: 1) mejorar la experiencia individual de
la asistencia, 2) mejorar la salud de las poblaciones y 3) reducir los
costes per capita de la asistencia para las poblaciones.

Cuatro pilares de valor: 1) valor personal: una atencién adecuada
para alcanzar los objetivos personales de los pacientes; 2) valor
técnico: la consecucion de los mejores resultados posibles con los
recursos disponibles; 3) valor de asignacién: la distribucién equi-
tativa de los recursos entre todos los grupos de pacientes; 4) valor
social: la contribucion de la asistencia sanitaria a la participacion
social y la conectividad.

elaboracién propia a partir de Porter (2006)!, Berwick (2008)?, European Commission

(2019)°.
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FIGURA 1. BENEFICIOS DE IMPLEMENTAR UNA ATENCION BASADA EN EL VALOR

* Cuidado mas
seguro, apropiado
y eficaz

* Mejores resultados
de salud y calidad

de vida riesgo

* Mayor satisfaccion de los pacientes

Organizaciones sanitarias ﬁ

Pacientes

=

Fuente: elaboracién propia a partir de Barrubés (2019)°.

» Uso de medicina basada en la evidencia
y tratamientos y técnicas de eficacia
probada que tengan en cuenta las
preferencias de los pacientes

* Mayor control del gasto y reduccién del

* Sistema de salud
mas eficiente y
sostenible

* Reduccion del
gasto sanitario

* Mejora de salud de
la poblacion

Conjunto de e

fifet

la sociedad

importante, para crear valor es esen-
cial mejorar los resultados en salud
que importan a los pacientes*, como
la mejora en su calidad de vida.

Los modelos de atencién basados
en el valor pueden utilizar una varie-
dad de medidas de resultados en
salud que se pueden alinear con la
atencién centrada en el paciente.
Por su parte, el modelo del VBHC
de Porter y Teisberg define el coste
como el coste financiero acumulado
de todos los aspectos de la atencién
de un paciente, incluidas las visitas
al hospital, la rehabilitacién, los
medicamentos y los servicios auxi-
liares. Este coste puede estimarse
desde la perspectiva del pagador,
del hospital y del propio paciente.
En este sentido, otros expertos han
propuesto incorporar una vision mas
holistica al coste para que se inclu-
yan no sélo los costes financieros,
sino también los costes directos
para el paciente y el sistema, los
costes de oportunidad y los costes
derivados de los danos (incluidos
los costes de medicacién, tiempo,
ansiedad y dafios clinicos)’.

Por otro lado, la adecuacién de la
asistencia es fundamental para el
valor, ya que permite evitar que se
lleven a cabo tratamientos innece-
sarios que pueden realizarse sin
complicaciones a pesar de que
no mejoran la calidad de vida del
paciente. Por ese motivo, se debe
promover la adhesién a procesos
basados en la evidencia que per-
mitan a los profesionales sanitarios
tratar y gestionar eficazmente las
afecciones de sus pacientes®. De
esta manera, la atencién sanitaria
basada en el valor se puede nutrir
de las ventajas de la medicina
basada en la evidencia y, al mismo
tiempo permite elevar los datos
basados en la evidencia a un nivel
superior, al incorporar las percep-
ciones de los pacientes con una
enfermedad en la valoracién de
una intervencién’.

En dltima instancia, la implantacién
satisfactoria de una prestacion asis-
tencial basada en el valor requiere
aplicar préacticas de integracién asis-
tencial y nuevos modelos de pago
que permitan aportar las soluciones

FIGURA 2. PASOS PARA IMPLEMENTAR LA ATENCION SANITARIA BASADA EN EL VALOR

necesarias para ayudar a mejorar las
experiencias y los resultados asis-
tenciales de los pacientes, asi como
para minimizar los costes'.

Implementar el modelo del VBHC
requiere mucho tiempo y una finan-
ciacién especifica para garantizar su
sostenibilidad. Este modelo ya se
estd llevando a cabo para enferme-
dades o dolencias crénicas como el
céncer, la diabetes, la obesidad, la
hipertension arterial, la enfermedad
pulmonar obstructiva crénica o las
cardiopatias. Sin embargo, su apli-
cacién en el conjunto de las EERR,
por su gran diversidad, implica un
enfoque preventivo y terapéuti-
co basado en la individualidad,
y requiere formas alternativas de
capacitar y dar voz a los grupos de
pacientes'!.

PASOS PARA IMPLEMENTAR
LA ATENCION SANITARIA
BASADA EN EL VALOR

El proceso para implementar el
modelo del VBHC comienza defi-
niendo un grupo de pacientes con
una condicién médica comdn. Pos-
teriormente, se disefna un sistema
de medicién de los resultados en
salud que importen a los pacientes,
junto con los costes y los procesos
asistenciales que requiere el abor-
daje integral de la patologia, para,
seguidamente, disefar interven-
ciones que generen valor en esos
pacientes, y, por ultimo, incorporar
modelos de pago basados en el
valor (Figura 2).

Medir los resultados
en salud que importan

a los pacientes, los
costes y los procesos del
abordaje integral

Fuente: elaboracién propia a partir de Barrubés (2019)°.

Disenar el proceso
asistencial orientado a

generar valor para el
paciente

Incorporar la nocién del
valor en la compra de

medicamentos, servicios
y tecnologias sanitarias

newsRARE



Mediciéon de los resultados en
salud, costes y procesos

El valor de la asistencia sanitaria se
deriva de la medicién de la mejo-
ra de los resultados de salud en
los pacientes respecto al coste de
conseguir esa mejora, por lo que
determinar y medir los resultados de
salud que importen a los pacientes
y los costes forma parte de las acti-
vidades necesarias para pasar a un
sistema de prestacién de asistencia
sanitaria basada en el valor’.

Por un lado, la medicién de los cos-
tes y los procesos asistenciales debe
abarcar una vision integral del circui-
to asistencial del paciente, incluyen-
do no solo el diagndstico y los pro-
cedimientos de atencién basicos,
sino también el seguimiento y la
recuperacién del estado de salud™.
Uno de los pasos para implementar
un modelo sanitario basado en el
valor es recopilar y categorizar los
datos disponibles de los pacientes
recogidos en los registros sanitarios
y las historias clinicas electrénicas.
Asi mismo, se deben crear sistemas
que permitan recoger e integrar
toda la informacién sobre el proceso
asistencial y los consumos sanitarios
de los ciudadanos desde que han
sido atendidos hasta que recuperen
o mejoren su estado de salud®.

Por otro lado, la determinacion del
grupo de resultados relevantes a
medir para cualquier condicién
médica debe seguir unos principios
que permitan incluir las circunstan-
cias sanitarias mas relevantes para
los pacientes y referirse a un periodo
lo suficientemente largo como para
considerar los resultados finales de
la atencidn recibida. Para este fin,
Porter y Teisberg propusieron una
jerarquia de medidas de resultados
con tres niveles, que incluyen dis-
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tintas dimensiones de resultados
y para cada una, el éxito se mide
con el uso de una o méas métricas
especificas, de modo que el marco
se traduce y operativiza en funcién
de la patologia® (Figura 3).

En la actualidad, los indicadores que
mas se utilizan para valorar la salud
de la poblacién y el rendimiento
de los sistemas sanitarios tienden
a centrarse en el nivel asistencial
alcanzado y en la prevalencia e
incidencia de la enfermedad, pero
a menudo no se incluyen los resul-
tados de salud que los pacientes
realmente valoran, como el dolor,
la funcionalidad y la calidad de
vida'. El concepto de valor en la
atencion sanitaria lleva implicita la
necesidad de medir y cuantificar

ARTICULO EN PROFUNDIDAD -

la calidad de la atencién recibida
desde la perspectiva del paciente,
por lo que ademas de los resultados
clinicos tradicionales o las medi-
das de coste-beneficio, pueden y
deben tenerse en cuenta las medi-
das de resultados reportados por
los pacientes (PROM), las medidas
de experiencia reportada por los
pacientes (PREM) y también debe
implicar la participacién de pacien-
tes y familiares en la planificacion y
evaluacién del valor.

Disefno del proceso asistencial

El disefio del proceso asistencial
basado en el valor supone un cam-
bio en el modelo de la prestacién
de servicios sanitarios tradicional,
que se centraba en la cantidad de

FIGURA 3. JERARQUIA DE MEDIDAS DE RESULTADOS

Nivel 1

Estado de salud
alcanzado o
conservado

Supervivencia
Estado de salud o recuperacion

Tiempo hasta recuperar el estado de
salud y/o regresar a la normalidad
en las actividades de la vida diaria

Nivel 2:
Proceso de
recuperacion

Nivel 3:
Sostenibilidad de la
salud

Efectos de la atencién o el proceso
de tratamiento (por ejemplo,
molestias, complicaciones,
efectos adversos, errores y sus
consecuencias)

Recurrencias

Enfermedades
inducidas por el
cuidado

Fuente: elaboracién propia a partir de Porter (2010)™.
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servicios prestados, pasando a enfo-
carse en el valor entendido como el
resultado global en salud relativo a
la calidad de la asistencia y al coste
de todo el proceso. Se ha propues-
to disefiar los procesos como una
construccién de la cadena de valor
del proceso asistencial (CVPA), de
manera que sirva como una herra-
mienta descriptiva y normativa de
todas las actividades asistenciales
que deben realizarse durante el
itinerario del paciente, los responsa-
bles de éstas y la manera en la que
cada una contribuye a alcanzar los
resultados en salud relevantes para
el paciente. La principal aportacién
de considerar la CVPA respecto a los
modelos tradicionales es la incorpo-
racion del paciente en el disefio del
proceso asistencial (Figura 4).

La implantacion del VBHC esta dan-
do sus primeros pasos, por lo que

identificar buenas practicas es esen-
cial para que los responsables sani-
tarios puedan empezar a avanzar en
la direccion correcta hacia el éxito
a largo plazo. Recientemente, se
ha publicado una guia para que los
proveedores sanitarios en Europa
afronten estos retos, incluyendo una
hoja de ruta para la implantacién
del VBHC que se ha desarrollado
a partir de la experiencia de lideres
que representan una variedad de
funciones y tipos de organizaciones
en el ambito®.

Incorporar el valor en la
compra y provision de
asistencia sanitaria

La mayoria de los hospitales y
sistemas sanitarios adquieren los
productos médicos atendiendo a
un enfoque a corto plazo, basa-
do principalmente en el precio y

FIGURA 4. PASOS PARA EL DISENO DE LA CADENA DE VALOR DE UN PROCESO ASISTENCIAL

Seleccionar un grupo de
pacientes target basados en una
condicion médica

Definir el valor y acordar con

los pacientes sus necesidades

(conjuntos de indicadores de
resultados)

Analizar el proceso asistencial
actual y, para cada actividad,
evaluar su grado de aportacion al
valor final: resultados relevantes
para el paciente

Crear un equipo de trabajo
multidisciplinar, incorporando
pacientes

Consensuar y actualizar las guias

de practica clinica y protocolos
para mejorar resultados y costes

Identificar los requisitos de
profesionales, tecnologia y
coordinacion

Fuente: elaboracién propia a partir de Barrubés (2019)°.
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sin abordar las necesidades de
los pacientes. Desde la Comisidn
Europea, la fijacién de precios y el
reembolso basado en el valor se ha
definido como una estrategia de
fijacién de precios que establece
los precios principalmente, pero
no exclusivamente, en funcién del
valor percibido o estimado de un
producto o servicio para el cliente,
en lugar de en funcién del coste del
mismo3.

El cambio de modelo de contrata-
cién publica hacia un sistema que
incorpore una visidn mas holistica
que tenga en cuenta la calidad, la
innovacion, los costes a largo plazo
y consideraciones socioeconémi-
cas mas amplias en la compra de
productos sanitarios, se ha visto
favorecido por la aprobacion del
Parlamento Europeo de la Directiva
2014/24/UE, de 26 de febrero de
2014, sobre contrataciéon publica y
por la que se deroga la Directiva
2004/18/CE", en la que se fomenta
el uso de procedimientos mas flexi-
bles y colaborativos entre las partes
interesadas, lo que representa un
importante avance hacia una asis-
tencia sanitaria basada en el valor".

Los procedimientos de compra son
una de las herramientas clave con
las que cuentan los sistemas sanita-
rios y sus organizaciones para reali-
zar su transformacion hacia la gene-
racién de valor. Ello supone lograr
resultados en salud relevantes para
el paciente al menor coste posible,
ya sea en los procedimientos de
adquisicién y consumo de produc-
tos farmacéuticos y sanitarios, en la
adquisicién y renovacién de equi-
pamiento de tecnologia sanitaria
y/o en la concertacién de servicios
asistenciales externos (transporte
sanitario, terapias domiciliarias,
etc.).



En los dltimos afios han surgido
nuevos métodos de financiacién
flexibles y personalizados que per-
miten alinear los precios de produc-
tos, tecnologia y servicios sanitarios
con el valor que aportan al paciente.
En términos generales, existen cua-
tro modelos de financiacién basada
en el valor, entre los que se incluyen
el pago por servicio, el pago com-
binado, el acuerdo de riesgo com-
partido (ACR) y el modelo capitativo
o de riesgo total. Estos modelos se
organizan en torno al riesgo que
supone la financiacién para cada
una de las partes implicadas (pro-
veedor de la asistencia sanitaria o
pagador) y pueden generar mayor
o menor “valor agregado” ¢

Por un lado, el pago por servicios
se limita a obtener el maximo
beneficio posible por parte del
proveedor, sin generar valor de
otro tipo, mientras que el pago
combinado exige ciertos requisitos
de calidad en la atencidn sanitaria,
lo que conlleva un aumento del
riesgo financiero'®2. Por otro lado,
en los ACR, tanto proveedores
como pagadores asumen conjun-
tamente el riesgo financiero y suele
recurrirse a ellos cuando los costes
sanitarios son elevados'®?%, por lo
que pueden considerarse especial-
mente interesantes en el ambito de
las EERR; de hecho, es una practica
cada vez més extendida modular el
precio de un MMHH en funcion de
los resultados clinicos que produz-
ca®??, El modelo capitativo, por su
parte, suele ser una combinacién
de los métodos de financiacion
descritos anteriormente y conlleva
un mayor desempefio en términos
de calidad, costes, coordinacién y
prevencion para lograr los mejores
resultados posibles (lo que implica
un menor riesgo financiero para los
pagadores) (Figura 5)%,

newsRARE

FIGURA 5. MODELOS DE PAGO BASADOS EN EL VALOR

Alto Riesgo minimo
para el proveedor
Bajo
Pago por Pago
servicio combinado

Acuerdos de riesgo
compartido

Capitativo
(a todo riesgo)

Generacioén de valor

modificado de Valentijn (2021).

Los modelos de pago basados en
valor requieren identificar los bene-
ficios adicionales que comporta el
nuevo medicamento, tecnologia,
producto o servicio con respecto
a los comparadores para poder
trasladar la medida de dicho valor
al precio®. Aunque este modelo
todavia se encuentra en desarro-
llo, la compra basada en valor en
el &mbito sanitario ha demostrado
mejorar la gestion y la eficiencia de
los procesos, asi como la calidad
de la asistencia sanitaria ya que
permite reducir costes, mejorar la
eficiencia general del ciclo com-
pleto de atencion y evitar las prac-
ticas innecesarias o que no estén
suficientemente sustentadas por la
evidencia cientifica®.

Un ejemplo interesante es el de
la Compra Publica Innovadora
(CPI), que constituye una actuacién
administrativa de fomento de la
innovacion orientada a potenciar
el desarrollo de soluciones innova-
doras desde el lado de la deman-
da, a través del instrumento de la

"

contratacién publica. Como una de
las formas utilizadas para la contra-
tacion de atencién sanitaria basada
en el valor, su objetivo principal es
la mejora de los servicios publicos
mediante la incorporacién de bie-
nes o servicios innovadores?%,

La CPl es capaz de integrar las
demandas tanto de la sociedad
como del pagador, redefiniendo los
procesos a la hora de adquirir tecno-
logias sanitarias. Uno de los prime-
ros proyectos exitosos de CPl en el
sector sanitario en Espafia se forma-
lizo en Cataluia, con el reemplazo
de la compra directa de dispositivos
desfibriladores automaticos por la
contratacién de un servicio integral
que provee, monitorea y mantiene
los dispositivos regularmente y de
manera remota, generando asi una
cadena de valor para el paciente y
el sistema sanitario?.

A pesar de que, por el momento,
estas iniciativas no se han llevado
a cabo en el ambito de las EERR,
suponen un avance prometedor,
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con un impacto en los resultados
del proceso asistencial medido en
términos de resultados en salud y
disminucién de costes del sistema
sanitario.

En EERR, el desarrollo de una via
asistencial basada en el valor presen-
ta retos diferenciales respecto a los
itinerarios habituales que se desarro-
llan para enfermedades comunes.
Esto se debe a las caracteristicas de
las EERR, tales como el gran nime-
ro de entidades patoldgicas que se
engloban en esta categoria, siendo
la mayoria de naturaleza crénica y
frecuentemente discapacitante. Ade-
mas, suelen presentar una manifes-
tacion heterogénea, con afectacion
multisistémica y se asocian a una
gran complejidad en el diagnéstico
y tratamiento. Por todo ello, estas
vias dependen en gran medida de
una cooperacion multidisciplinar e
internacional que implique a todos
los Estados Miembros®.

En Europa, una de las iniciativas
mas relevantes para implementar el
modelo del VBHC en las EERR fue
la creacién en 2017 de las Redes
de Referencia Europeas (European
Reference Networks, ERNs), en las
que participan proveedores de
asistencia sanitaria de toda Europa
y cuyo objetivo es hacer frente a
enfermedades complejas y raras que
requieren un tratamiento altamente
especializado y una concentracién
de conocimientos y recursos. Para
la aplicacién eficaz de las ERNs se
ha propuesto seguir la metodologia
"RarERN Path" que permite crear
un modelo organizativo Unico de
referencia para los itinerarios asis-

newsRARE

tenciales de los pacientes que, si se
aplica en diferentes contextos, ayu-
de a garantizar una atencién equita-
tiva, efectiva en costes y centrada en
el paciente con enfermedades raras
y complejas?”. Ademas, este modelo
implica y compromete a las organi-
zaciones de pacientes, gracias a la
creacién de los Grupos Europeos de
Defensa de los Pacientes (European
Patient Advocacy Groups, ePAGs)®.

En EERR, las iniciativas para
implementar la atencion
sanitaria basada en el valor
suponen algunos retos
diferenciales con respecto a
las que se desarrollan para
enfermedades comunes

Durante los ultimos afnos, en Espa-
fia, se ha realizado un importante
esfuerzo para crear estrategias y
documentos nacionales de apoyo
a los pacientes con EERR. Destaca
un documento publicado en 2004
creado por el Instituto de Investiga-
cion de Enfermedades Raras (IIER),
perteneciente al Instituto de Salud
Carlos Il (ISCIII), en el que se resu-
men y clasifican las principales EERR
y se hace una breve introduccién
sobre MMHH, servicios sociales y
otros aspectos de interés®'. Ademas,
desde el 2008 la colaboracién entre
las Alianzas Nacionales y EURORDIS
(European Organisation for Rare
Diseases) ha sido clave para adoptar
legislaciones sobre EERR y MMHH
en Europa e implementar los Planes
y Estrategias Nacionales a través de
acciones conjuntas para integrar las
medidas politicas®. En el campo de
la investigacion, en el 2011 el ISCIII
y el Consorcio de Investigacion Bio-
médica de la Red de Enfermedades
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Raras (CIBERER) crearon un registro
nacional de pacientes con EERR® y
también destacan las colaboracio-
nes entre centros de investigacion
y hospitales para concentrar los
esfuerzos en enfermedades con-
cretas y proporcionar un manejo
integral de la patologia®.

A continuacidn, se detallan inicia-
tivas que se han llevado a cabo
para cada uno de los pasos béasicos
que se requieren para implementar
el modelo del VBHC en las EERR,
comenzando con iniciativas para la
medicidn de resultados, interven-
ciones disefiadas para generar valor
y, por ultimo, casos en los que se ha
incorporado el concepto de valor en
la compra y provisién de asistencia
sanitaria.

Para el conjunto de las EERR, resulta
de especial importancia documen-
tar la progresién del estado de salud
y la calidad de vida asociada, asi
como evaluar otros resultados sani-
tarios que importen a los pacientes,
los procesos asistenciales a lo largo
de todo su ciclo de atencién y los
costes asociados, como los costes
médicos, el impacto financiero en
los cuidadores y el impacto en la
empleabilidad de los pacientes.

En los Ultimos afos, se han llevado
a cabo iniciativas para contribuir
al desarrollo, la normalizacién y
la aplicacion de una nueva gene-
racion de métricas de la atencion
sanitaria recibida que mas impor-
tan a los pacientes con EERR y que
permitan establecer las medidas
que se deben considerar en futu-
ras investigaciones. Por un lado,
la Organizacién para la Coope-
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racién y Desarrollo Econdmicos
(OCDE) puso en marcha en 2017
la iniciativa Encuestas de Indicado-
res Reportados por los Pacientes
(PaRIS, Patient-Reported Indicator
Surveys), con el objetivo de evaluar
comparativamente los resultados
que mas importan a los pacientes®.
Destaca la iniciativa PaRIS para
recoger las experiencias y los resul-
tados reportados por los pacientes
con enfermedades crénicas, de la
cual se podrian beneficiar también
los pacientes con EERR¥.

Por otro lado, el Consorcio Inter-
nacional para la Medicién de los
Resultados Sanitarios (Internatio-
nal Consortium for Health Out-
comes Measurement, ICHOM) es
una organizacién fundada en el
afo 2012 con el objetivo de des-
bloquear el potencial de la asis-
tencia sanitaria basada en el valor,
definiendo conjuntos globales de
medidas de resultados que impor-
ten a los pacientes e impulsando
la adopcion y notificacion de estas
medidas a nivel global, generando
valor para todas las partes interesa-
das¥. Aunque los estudios publica-
dos hasta la fecha se han concen-
trado en los campos de la cirugia
ortopédica, la medicina general, la
cirugia bariatrica, la obstetricia y el
cancer®, también se estan incluyen-
do diversas EERR, como anomalias
congénitas.

En general, el ICHOM representa el
conjunto de medidas de base de los
resultados consensuados mediante
un circulo en el que se detallan las
medidas y los &mbitos en los que
se engloban. Como ejemplo, se ha
representado el conjunto de las 9
medidas de base consensuadas
para el desorden del espectro autis-
ta, que se engloban en 4 dmbitos
(Figura 6).

FIGURA 6. CONJUNTO DE MEDIDAS DE RESULTADOS PARA EL DESORDEN DEL ESPECTRO AUTISTA
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Elaboracién propia a partir de ICHOM (2022)%.

Los conjuntos de medidas de resul-
tados estandar consensuados entre
pacientes y profesionales sanitarios
son especialmente importantes
para distintas EERR en las que no
existen directrices validadas sobre
qué dominios de resultados vy
herramientas de medicidon evaltan
mejor la calidad de la atencién pres-
tada. Estos conjuntos se desarrollan
empleando una técnica Delphi para
transformar activamente las opinio-
nes individuales en consenso de
grupo tras un trabajo de intensa
preparacion, discusién y colabora-
cién entre clinicos multidisciplina-
res, académicos, administradores
y pacientes de todo el mundo.
De manera general, este proceso
consiste en definir la poblacién de
pacientes, los dominios de resulta-
dos, las herramientas de medicién
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asociadas y los puntos temporales
para su medicién, asi como las
variables de ajuste del conjunto de
casos pertinentes para ayudar a la
estratificacion y comparacion de los
pacientes (Tabla 2).

El disefio del proceso asistencial
para generar valor en los pacientes
con EERR se caracteriza por su com-
plejidad y multidimensionalidad.
En muchos casos, los pacientes
requieren un seguimiento realizado
por multiples profesionales sanita-
rios y sociales, lo que requiere un
alto nivel de atencién integrada y
de coordinacién de servicios entre
los servicios hospitalarios, comuni-
tarios, sociales y de atencién prima-
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TABLA 2. CONJUNTO DE MEDIDAS DE RESULTADO CONSENSUADOS PARA EERR

Enfermedad Conjunto de medidas de resultados consensuados

Desorden del espectro autista ICHOM (2022)%8.

9 medidas de base consensuadas en 4 ambitos (sintomas principales, funciona-
miento diario, accesibilidad+apoyo y otros), acompafadas de herramientas de
medicidn y variables de ajuste del conjunto de casos.

Anomalias congénitas de las
extremidades superiores

6 medidas de base consensuadas en 2 ambitos (grado de salud y carga asistencial
para el paciente), acompafadas de herramientas de medicion y variables de
ajuste del conjunto de casos.

ICHOM (2018)*.

Labio leporino y/o paladar
hendido

9 medidas de base consensuadas en 2 ambitos (grado de salud y carga del trata-
miento y complicaciones), acompafadas de herramientas de medicion y varia-
bles de ajuste del conjunto de casos.

ICHOM (2018)“°.

Microsomia craneofacial 8 medidas de base consensuadas en 4 ambitos (carga del tratamiento, funciona-
miento, apariencia, psicosocial), acompafiados de herramientas de medicion y

variables de ajuste del conjunto de casos.

ICHOM (2017)“.

15 medidas de base consensuadas en 5 ambitos (fisiolégico/clinico, tratamiento,
uso de recursos, calidad de vida y muerte).

Sarcoidosis pulmonar Harman (2022)*.

Fallo intestinal crénico
pediatrico

10 medidas de base consensuadas a partir de 98 medidas evaluadas de la revision  Demirok (2022)*.

sistematica.

Enfermedades metabdlicas
hereditarias

9 medidas de base consensuadas para PKU a partir de 97 medidas evaluadas de
la revision sistemdtica, 8 medidas para la deficiencia de MCAD a partir de 83
medidas evaluadas, acompafiadas de herramientas para la medicion.

Vanderhout (2021)#4.

Osteogénesis imperfecta 24 medidas de base consensuadas en adultos, 28 en nifios a partir de 402 medidas

evaluadas de la revision sistematica.

Nijhuis (2021)%.

Cardiopatias congénitas 15 medidas de base consensuadas que incorporan resultados de salud fisica, men-
tal, social y general, a partir de 80 medidas evaluadas de la revision sistematica,
acompafiadas de herramientas de medicion y variables de ajuste del conjunto

de casos.

Hummel (2021)%.

Poliquistosis renal autosémica
dominante (PQRAD)

4 medidas de base consensuadas (funcién renal, mortalidad, enfermedades car-
diovasculares y dolor) a partir de 41 medidas evaluadas de la revisién sistemati-
ca, acompafadas de herramientas de medicion.

Cho (2021)*.

Pardlisis facial pediatrica 23 medidas de base consensuadas a partir de 83 medidas evaluadas de la revision
sistematica, acompafadas de herramientas de medicién y variables de ajuste del

conjunto de casos.

Butler (2019)%.

MCAD: acil-CoA deshidrogenasa de cadena media; PKU: fenilcetonuria.

Fuente: elaboracién propia a partir de referencias incluidas en la tabla.

ria¥. Para ello, se plantea necesario
disenar acciones a nivel de micro-,
meso- y macrogestion, que se
centren en fomentar los resultados
que marcan la diferencia para los
pacientes con una enfermedad o
condicién médica, al tiempo que
impulsen la rentabilidad de los ser-
vicios sanitarios'.

Recientemente, se ha llevado a cabo

un estudio en Espanfa, en colabora-
cién con la Federacion Espafiola de
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Enfermedades Raras (FEDER), para
evaluar la experiencia de los pacien-
tes con EERR y sus cuidadores para
asi poder identificar objetivos de
una asistencia sanitaria ptima de
los pacientes™. En el anélisis aplica-
ron una version modificada del ins-
trumento IEXPAC® adaptada al con-
texto de las EERR. Esta herramienta
incluye una serie de items que per-
miten explorar las caracteristicas y el
contenido de las interacciones entre
pacientes y profesionales. Cada uno
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de los items fue valorado por los
pacientes/cuidadores y las respues-
tas se transformaron en una escala
de 0 a 10, siendo O la peor expe-
riencia y 10 la mejor, para permitir
la comparacién con otros estudios
espafoles realizados en pacientes
con enfermedades crénicas y a sus
cuidadores®. Segun los resultados,
los cuidadores de pacientes pedia-
tricos obtuvieron puntuaciones mas
altas, es decir, mejores experiencias,
excepto en la coordinacién de los



servicios sociales y sanitarios. Ade-
mas, los resultados reflejan que la
experiencia de los pacientes con
una enfermedad rara es mucho peor
valorada (con un 3,5 sobre 10) que
en otras enfermedades crénicas®.

En el estudio de Soto et al. (2022)
un grupo multidisciplinar de exper-
tos consensud un total de 15 pro-
puestas para mejorar el manejo
de la hemofilia A en el Sistema
Nacional de Salud (SNS) espafiol
y realizaron un andlisis del retorno
social de la inversién para estimar
el impacto de la aplicacién de este
conjunto de propuestas en el SNS
en el plazo de un afio, en relacién
con la inversién necesaria. Las
medidas propuestas estan relacio-
nadas con la asistencia de equipos
multidisciplinares con todos los
profesionales implicados, inclu-
yendo medidas para la integracién
de estos equipos, la creacion de
registros nacionales y la formacién
a pacientes y profesionales®.

Por otro lado, en el estudio de Fuch
et al. (2021) a través del ejemplo de
una serie de hospitales de referen-
cia de Suiza, se ha analizado cémo
se puede integrar y perfeccionar
el modelo del VBHC en la aten-
cién de pacientes con sarcoma,
demostrando la importancia de la
colaboracién activa a nivel nacional
e internacional para lograrlo. La
organizacion multidisciplinar del
sarcoma en Suiza se articula en uni-
dades de practica integrada (UPI) y
se caracteriza por la integracion de
las instituciones relevantes en este
campo del pais, la Red de Sarcoma
de Suiza (Swiss Sarcoma Network,
SSN), para evaluar y compartir datos
transdisciplinarios sobre el sarcoma
dentro de una plataforma prospec-
tiva de datos del mundo real (RWD
prospective Sarcoma Registry of

Quality). Ademas, a nivel interna-
cional, la SSN pertenece a SELNET,
una red europea y latinoamericana
de sarcoma que cuenta con el apo-
yo del programa marco Horizonte
2020 de la UE, y se integra asi en
la mayor red de sarcomas existente
de expertos multidisciplinares en
sarcoma con el objetivo de aportar
valor a los pacientes mejorando el
diagndstico y la atencién clinica de
esta patologia®.

Los Paises Bajos son un ejemplo a
seguir en la aplicacién del VBHC
en las EERR, pues el Hospital Uni-
versitario de Leiden es pionero en
aplicar un enfoque guiado por la
investigacién para aportar valor
afadido a los pacientes con estas
patologias®. En concreto, el estudio
de Wind et al. (2021) se ha basado
en una experiencia en este centro
con pacientes con lupus eritemato-
so sistémico y/o sindrome antifos-
folipido en las complicaciones del
embarazo. Han comprobado que la
gestion de pacientes dentro de una
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via clinica multidisciplinar ha permi-
tido generar resultados clinicamen-
te relevantes, poniendo el foco en
el valor aportado a los pacientes.
Esto contrasta con la mayoria de
los estudios de evaluacién de vias
clinicas que se centran en resultados
como cuestiones de costes o reduc-
cién de la duracién de la estancia
hospitalaria®.

Por otro lado, también se han lleva-
do a cabo estudios para evaluar la
calidad de la atencién de una inter-
vencién basada en el valor en com-
paracién con el cuidado estandar,
las necesidades de estos grupos de
pacientes y los costes asociados a
distintas EERR, tanto para los pro-
veedores de servicios clinicos como
para los pacientes y cuidadores®.

A continuacidon, se resumen los
resultados més relevantes de los
estudios mencionados, cuyo objeti-
VO es promover una asistencia sani-
taria basada en el valor en distintas
EERR (Tabla 3).
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TABLA 3. RESULTADOS DE INICIATIVAS PARA GENERAR VALOR EN EERR

ENFERMEDAD | PAIS RESULTADOS DE LA INICIATIVA PARA GENERAR VALOR REFERENCIA

Hemofilia A Espafa La aplicacion del conjunto completo de 15 propuestas requeriria una inversion total de  Soto (2022)%2.
2,34 millones de euros y tendria un impacto total de 14,60 millones de euros, es decir,
cada euro invertido produciria un retorno social de 6,23 euros (3,37 euros en el peor
escenario y 9,69 euros en el mejor escenario) en costes tangibles e intangibles.
Sarcoma Suiza Han identificado una serie de pasos clave para implementar el modelo del VBHC: (1) Fuchs (2021)%.
Estructuracion de la UPI en torno a una afeccion médica; (2) Medicion de resultados
con valor (multidimensionales y que importen a los pacientes); (3) Alineacién del reem-
bolso con el valor; (4) Sistemas de prestaciéon de cuidados clinicamente integrados; (5)
Expansion geografica; (6) Plataforma tecnoldgica integrada.
Lupus Paises Bajos La aplicacion de una via clinica asistencial multidisciplinar, incluyendo asesoramien- Wind (2021)%.
eritematoso to previo al embarazo, redujo significativamente los brotes relacionados con la enfer-
sistémico medad durante el embarazo. Las complicaciones maternas y fetales del embarazo no
y/o sindrome fueron diferentes entre los pacientes que se gestionaron con esta via clinica multidis-
antifosfolipido ciplinar y los que no.
Hipertension Francia La participaciéon de farmacéuticos clinicos en la atencion colaborativa permitié resolver Roustit (2020).
pulmonar mas problemas que en el grupo de atencion habitual (86,5% frente a 66,7%; p = 0,01)
y redujo los costes de las hospitalizaciones relacionadas con los farmacos. El tiempo
transcurrido hasta el empeoramiento clinico, el cumplimiento terapéutico, la satisfac-
cién o la calidad de vida no fue estadisticamente diferente entre los grupos.
Sindrome Reino Unido La valoracién del coste clinico para la atencion multidisciplinar fue de menos de 700 Van Groenendael
Alstrom libras esterlinas/paciente/afio en comparacion con la atencién estandar de 960 libras (2015)%.

esterlinas/paciente/afio. Sin embargo, el ahorro real se produjo en términos de calidad
de vida de los pacientes, que se mostraron muy satisfechos con la atencién recibida.
Ademas, se observo una reduccion significativa de la frecuencia de las visitas clinicas y

de la solicitud de pruebas desde el establecimiento del servicio nacional.

UPI: Unidad de practica integrada; VBHC: Atencién sanitaria basada en el valor (Value-Based Health Care).
Fuente: elaboracién propia a partir de referencias incluidas en la tabla.

Incorporar el valor en la
compra y provisién de
asistencia sanitaria en EERR

Los ejemplos y publicaciones acer-
ca de la incorporacion del valor a la
contratacion de atencién sanitaria en
EERR son escasos y se limitan, princi-
palmente, a cuantificar el impacto eco-
ndémico que supone la incorporacién
de nuevos MMHH a los sistemas sani-
tarios. Sin embargo, durante los dlti-
mos afos, han ido surgiendo nuevas
iniciativas que consideran un enfoque
mas amplio para establecer el valor de
los MMHH en su conjunto, incluida su
perspectiva social, y sin atender estric-
tamente a criterios econémicos.

Una de las primeras iniciativas de

este tipo fue la propuesta por Paul-
den et al. en 2015%, al reconocer
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una serie de argumentos de valor
en articulos académicos publicados
relacionados con el reembolso de
MMHH y vinculos entre ellos para
construir un marco de decisiones
coherente. En este sentido, identi-
ficaron un conjunto de factores que
ayudan a orientar las decisiones de
reembolso basadas en valor para
MMHH, sin tener en cuenta Uni-
camente la rentabilidad de estos.
Algunos de estos factores son
portadores de valor per se y estan
relacionados con la propia enferme-
dad (en especial, su rareza), el tra-
tamiento, la poblacién a tratar y los
aspectos socioecondmicos; aunque
también existen otros (como la via-
bilidad del diagnéstico y/o del trata-
miento) que pueden condicionar la
financiacién del medicamento, al no
generar el valor esperado (Figura 7).
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También identificaron tres posibles
fuentes de preferencias: las de los
pacientes, los médicos y la sociedad,
y una serie de propuestas sobre cémo
deben incorporarse los valores en el
proceso de toma de decisiones®:

* | a 'regla de rescate’, que respalda
el no abandono, independiente-
mente del coste farmacoldgico,
de pacientes identificables con
una enfermedad potencialmente
mortal si se dispone de un trata-
miento eficaz.

* El 'principio de equidad’, que
argumenta en contra de una
consideracion especial para los
pacientes con EERR.

* E| 'enfoque basado en los dere-
chos', que propone que las perso-



FIGURA 7. MARCO PARA LAS DECISIONES DE REEMBOLSO DE MMHH BASADAS EN VALOR

Factores que anaden valor a la decision

Relacionados con la enfermedad:

* Prevalencia (rareza)

* Gravedad

« Poblacién candidata

» Grado de mortalidad/debilidad

* Impacto de la enfermedad sobre la
distribucion de la salud en la poblacion

« Disponibilidad de alternativas terapéuticas

Relacionados con la poblacioén a tratar:

* Impacto social del tratamiento

* Impacto del tratamiento sobre la
distribucion de la salud en la poblacion

» Objetivos de politica socioeconémica

Relacionados con el tratamiento:

« Evidencia de la eficacia/efectividad

* Magnitud del beneficio

« Perfil de seguridad

« Grado de innovacion terapéutica

* Impacto social del tratamiento

« Impacto del tratamiento sobre la
distribucion de la salud en la poblacion

Socioeconémicos:

* Impacto social del tratamiento

* Impacto del tratamiento sobre la
distribucion de la salud en la poblacion

» Objetivos de politica socioeconémica

« Politica industrial y comercial
+ Consideraciones legales

Rentabilidad del tratamiento

Coste del tratamiento Impacto presupuestario

Pacientes

Preferencias

Profesionales sanitarios

Sociedad

Regla de
rescate

Propuestas de valor

Enfoque basado
en derechos

Principio
de equidad

Evaluacion de los MMHH medicamento huérfano y de cada comparador

Otros factores de decision

Viabilidad del diagndstico Viabilidad del tratamiento

Fuente: adaptado de Paulden et al. (2015)*®.

Evaluacion del coste-oportunidad

DECISION DE REEMBOLSO

nas tienen derecho a un nivel mini-
mo digno de atencién médica, lo
que implica que los tratamientos
para EERR deben estar disponi-
bles si los respectivos pacientes
no tienen otras alternativas tera-
péuticas.

Sin embargo, y a pesar de que
este enfoque permitiria a los
pagadores llegar a una decisidn
de cobertura basada en el valor,
identificando qué factores de valor
consideran pertinentes, de quién
son las preferencias que desean
considerar y qué propuestas de
valor sustentan sus decisiones, la
realidad es que aun no se reprodu-
ce (ni siquiera, parcialmente), en la
préactica habitual.

Por otra parte, son varios los auto-
res que consideran la necesidad

de un marco de actuacién comin
a nivel de reembolso de MMHH,
con implicacién de todas las par-
tes interesadas, homogeneizando
los criterios de evaluacién y reco-
pilando datos del mundo real para
apoyar esquemas de financiacién
innovadores que permitan el acce-
so equitativo de los pacientes a
dichas terapias®¢'. Ello permitiria
definir las condiciones de reem-
bolso, atendiendo no sélo a fac-
tores econdmicos, sino en funcién
de la carga de la enfermedad, el
coste sin un tratamiento 6ptimo,
la disponibilidad de tratamientos
alternativos, el grado de innova-
cion terapéutica, los costes médi-
cos directos e indirectos evitados
con el uso del medicamento y el
cambio esperado en la supervi-
vencia y calidad de vida de los
pacientes®.
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En Espafia, es interesante destacar
que en el afio 2019 se financié por
primera vez en el SNS el primer
medicamento huérfano bajo un
modelo de financiacién innovador
a nivel nacional, basado en el pago
por resultados clinicos, lo que facilitd
su acceso a pesar de contar con una
elevada incertidumbre clinica. En
2022 ya eran 7 los MMHH financiados
bajo este modelo, para los cuales se
realiza un seguimiento a través de
VALTERMED#?. Asimismo, las propias
Comunidades Auténomas (CCAA) y
los hospitales cuentan ya con expe-
riencias basadas en el pago por resul-
tados de diferentes MMHH, fijando
previamente una serie de variables cli-
nicas que permiten orientar la eficacia
del tratamiento®¢*. Todo ello supone
la generacién de valor asociada a
la compra. (Nota: en el nimero de
septiembre de 2022 de newsRARE se
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amplia esta informacién y se incluye
la relacién de MMHH incluidos en
VALTERMED y financiados en Espafia
mediante Acuerdos de Riesgo Com-
partido (ARC).

Aungque todavia queda mucho por
hacer en este dmbito, tales enfo-
ques pueden guiar futuras politi-
cas de reembolso de MMHH, con
argumentos de valor que permitan
satisfacer las necesidades tanto de
los que toman las decisiones como
de la sociedad, y con ejemplos claros
sobre los valores en los que se basan
y como se han implementado estos
en las decisiones de financiacién.

Existen retos especificos para estable-
cer un modelo de atencién sanitaria
basado en el valor en las EERR, ya que
estos pacientes suelen experimentar
importantes dificultades para obtener
un diagndstico y acceder a servicios,
atencién y tratamiento adecuados y
coordinados. De hecho, se ha repor-
tado que la falta de coordinacion
de la atencién, el uso ineficaz de los
recursos y la fragmentacién de los
servicios es un obstaculo fundamental
para acceder a intervenciones opor-
tunas y tiene un gran impacto en la
saludy, el bienestar de los afectados
con EERR¥.

La pandemia de COVID-19 ha puesto
aun mas de relieve los retos sanitarios
existentes para las personas con EERR
y lanecesidad de reforzar los sistemas
sanitarios. Uno de los retos mas sig-
nificativos a los que nos enfrentamos
en Europa es que faltan vias de aten-
cién y estandares definidos para el
conjunto de las EERR, por lo que los
profesionales sanitarios informan de
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TABLA 4. RETOS PARA IMPLEMENTAR EL MODELO DE ATENCION SANITARIA BASADO EN EL VALOR

ENLAS EERR

El alcance y la capacidad de la mayoria de los registros y bases de datos se limitan a los

ambitos puramente médicos y clinicos.

El conocimiento de la mayoria de las EERR es insuficiente.

Las recopilaciones de datos longitudinales son escasas.

Los resultados de los tratamientos y cuidados son diversos y dificiles de cuantificar.

Los diagndsticos son dificiles y a menudo se retrasan, hay capacidades limitadas para
reconocer las EERR en el nivel de entrada de la via asistencial.

El desarrollo de terapias y tratamientos no es homogéneo y suele ser y lento.

La atencion médica especializada y coordinada es escasa y cara, debido a su complejidad y
multidimensionalidad, faltan vias asistenciales y estandares definidos para las EERR.

Las normas de atencién para el tratamiento y la rehabilitacion no se basan en la evidencia
porgue la investigacion sanitaria se hace necesariamente a pequefia escala.

Falta de apoyo e incentivos econémicos.

elaboracién propia a partir de Fantini (2019)"" y Ward (2022)*.

una falta de acceso a oportunidades
educativas sobre EERR y defienden
la necesidad de satisfacer las nece-
sidades no cubiertas de este grupo
de pacientes®. De manera general,
se puede concluir que la falta de evi-
dencia y conocimiento de este grupo
de patologias retrasa el desarrollo de
tratamientos y dificulta tanto los diag-
ndsticos como el acceso a una aten-
ciéon médica basada en la evidencia,
coordinada e integral (Tabla 4).

Como hemos visto anteriormente,
desde la Comisidn Europea se han
propuesto una serie de recomenda-
ciones generales para implementar
el modelo del VBHC que permitan
apoyar los pilares en los que se
sustenta el concepto de valor. Estas
medidas pretenden fomentar tan-
to el valor personal, logrando una
atencién adecuada para alcanzar los
objetivos personales de los pacien-
tes; como el valor técnico, ya que
el objetivo es alcanzar los mejores
resultados posibles con los recursos
disponibles; el valor de asignacion,
con la distribucién equitativa de
los recursos entre todos los grupos
de pacientes; y, por ultimo, el valor
social, a través de la contribucion de
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la asistencia sanitaria a la participa-
cién social y la conectividad®.

Estas pautas se deben adaptar
con medidas especificas para
que se beneficien las EERR®. En
primer lugar, es necesario crear
una estrategia a largo plazo para
incluir el modelo de atencién sani-
taria basado en valor en las EERR,
impulsando la adopcién de las
politicas necesarias y ayudando a
coordinar la asistencia®’. Por otro
lado, se plantea esencial apoyar
la investigacién y fomentar la ade-
cuacién de las intervenciones para
evitar la inequidad, reasignando los
recursos si fuese necesario gracias
a la posibilidad de personalizar la
prevencién, la atencién sanitaria y la
promocion de la salud. En definitiva,
en las EERR, el nuevo paradigma de
una atencion sanitaria basada en el
valor debe promover las tres "Es"
(efectividad, eficiencia y equidad)'y
un plan cinco “Ps”, impulsando una
medicina personalizada, preventiva,
predictiva, participativa y poblacio-
nal®® con el objetivo de adaptar de
una manera mas individualizada el
diagnéstico y las medidas terapéu-
ticas o preventivas.
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INICIATIVAS SANITARIAS BASADAS EN EL VALOR
EN EL AMBITO DE LAS EERR

El objetivo de este barémetro es
conocer la opinidn de los distin-
tos agentes del sistema sanitario
respecto a las Iniciativas sanitarias
basadas en el valor (Value Based
Health Care, VBHC) en el &mbito de
las enfermedades raras (EERR). Con
este fin, el consejo de redaccién
de newsRARE disefié una encuesta
electrénica ad hoc, que fue enviada
a una base de datos de personas
relacionadas con las EERR. El cues-
tionario estuvo disponible del 21 de
marzo hasta el 3 de abril de 2023.

Un total de 54 personas completa-
ron el barémetro, de las cuales 16
(30%) eran pacientes o asociaciones
de pacientes, 12 (22%) personal
clinico y de enfermeria, 9 (17%)
profesionales relacionados con
actividades de gestién, administra-
cion publica y farmacia hospitalaria,
8 (15%) académicos y consultores,
5 (9%) miembros de la industria
farmacéutica y 4 (7%) provenian de
otros ambitos.

En el barémetro de este nimero se
analizé en primer lugar el grado de
conocimiento y de participacion
de los encuestados en proyectos
de atencidn sanitaria basada en
el valor, para seguidamente pre-
guntar acerca de otros aspectos,

newsRARE

Consejo de redaccién de newsRARE

Industria
farmacéutica

Academia
y consultoria

Gestién, administracion
publica y farmacia
hospitalaria

como la definicién del concepto
de VBHC, sus beneficios y prin-
cipales retos. Asimismo, se exa-
minaron cuestiones relacionadas
con elementos capaces de gene-
rar un mayor valor en EERR, como
el proceso de implementacion,
variables de medicidn, niveles
de intervencién (organizacional,
profesional, clinico/individual) y
modelos que mejor incorporan
el valor a la provision de atencién
sanitaria, para finalmente indagar
acerca de las perspectivas de cara
a su grado implementacién dentro
de 30 afios.
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Otros

Pacientes y
asociaciones

Clinico y enfermeria

GRADO DE CONOCIMIENTO Y
DE PARTICIPACION EN PROYEC-
TOS DE ATENCION SANITARIA
BASADA EN EL VALOR

De manera general, del total de
encuestados, un tercio declara tener
un conocimiento alto (gran cono-
cimiento practico o tedrico) acerca
del concepto de atencion sanitaria
basada en el valor, mientras que
aproximadamente un tercio afirma
presentar un entendimiento medio
(cierta comprensién de lo que quiere
decir el concepto), y el restante, una
baja comprension de este (no saben
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FIGURA 1. GRADO DE CONOCIMIENTO RESPECTO AL CONCEPTO DE ATENGION SANITARIA BASADA EN EL VALOR, POR SUBGRUPO DE ENCUESTADGS, %

Clinico y enfermeria

Pacientes y asociaciones

Total

Gestion y farmacia hospitalaria
Otros

Academia y consultoria

Industria farmacéutica

B Tengo un gran conocimiento practico o tedrico acerca de este concepto

Alto Medio Bajo

8,3% 66,7% 25,0%
12,5% 37,5% 50,0%
33,3% 37,0% 29,6%
44,4% : 44,4% 1%
50,0% : 25,0% 25,0%
62,5% 0,0% 37,5%
80,0% : 20,0% 0,0%

Tengo cierta comprension de lo que quiere decir este concepto

Realmente no sé lo que quiere decir, 0 nunca he escuchado hablar de este concepto

lo que quiere decir, o nunca han escu-
chado hablar de ello) (FIGURA 1).

Los miembros de la industria far-
macéutica y de gestion y farmacia
hospitalaria son los que atestiguan
un mayor grado de aprehension del
término (>85% medio-alto), mientras
que la mayoria de los especialistas
médicos y de enfermeria manifiestan
poseer cierta comprension de lo que
quiere decir (66,7%). Por un lado, en el
grupo de académicos y consultores,
6 de cada 10 miembros poseen un
gran conocimiento practico o tedri-
co de su significado. Los pacientes
y asociaciones de pacientes son los
que afirman tener un menor grado de
conocimiento sobre lo que significa la
atencién sanitaria basada en el valor.

Como estaba previsto, un alto grado
de conocimiento esté intimamente
correlacionado con la experiencia
préactica de los encuestados en pro-
yectos de implementacién de aten-
cion sanitaria basada en el valor (gra-
do de correlaciéon del 76,4%). Asi, los
encuestados especializados en ges-
tion, farmacia hospitalaria, academia,
consultoria, industria farmacéutica y
el subgrupo “otros” son los que en
mayor medida han participado en
este tipo de iniciativas (experiencia

newsRARE

préctica: 57%-77%, grado de conoci-
miento alto: 44%-80%). Siguiendo la
misma légica, las personas del grupo
clinico y enfermeria, los pacientes y
las asociaciones de pacientes son las
que cuentan con menos experiencia
aplicada en este terreno (6%-25%;
8%-13% (FIGURA 2).

DEFINICION DEL CONCEPTO DE
ATENCION SANITARIA BASADA
EN EL VALOR

La descripcién que mas se aproxima
a lo que la mayoria de los sondea-

dos (61%; n=33/54) comprenden
por atencién sanitaria basada en el
valor es la sugerida por la Comision
Europea, en 2019 (ver articulo en
profundidad para referencias y mas
detalles). Esta no sélo es una de las
proposiciones mas recientes, sino
que también es la mas amplia, ya
que sugiere cuatro pilares de valor
(personal, técnico, de asignacion y
social) (FIGURA 3).

Por su parte, el 17% (n=9/54: acade-
mia y consultoria [4]; clinico/enferme-
ria [2]; gestién y farmacia hospitalaria

FIGURA 2. PARTICIPACIGN EN PROYECTOS DE IMPLEMENTACION DE LA ATENGION SANITARIA BASADA

ENEL VALOR, POR SUBGRUPO DE ENCUESTADOS, %

231%

28,6%

40,0%

42,9%

60,0% 571%
25,0%
Gestiéony  Academiay Otros Industria Total Clinicoy  Pacientesy
farmacia  consultoria farmacéutica enfermeria asociaciones
hospitalaria
Wsil No
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FIGURA 3. DEFINICIONES QUE MAS SE ACERCAN A L0 QUE LOS ENCUESTADOS ENTIENDEN POR ATENCION

SANITARIA BASADA ENEL VALOR, %

Es un concepto global basado
en cuatro pilares de valor: (i)
atencién adecuada para alcanzar
los objetivos personales de los
pacientes (valor personal); (ii)
la consecucién de los mejores
resultados posibles conlosrecursos
disponibles (valor técnico); (iii)
la distribucion equitativa de los
recursos entre todos los grupos
de pacientes (valor de asignacion);
(iv) la contribucion de la asistencia
sanitaria a la participacion social y
la conectividad (valor social).

NS/NC

Es wuna ratio donde el numerador
(resultados) designa los resultados que
mas importan a los pacientes, mientras
que el denominador (coste) se refiere al
gasto total del ciclo asistencial completo
de este paciente. El valor consiste en lograr
los resultados mas relevantes para los
pacientes al mejor coste posible.

Es la persecucion simultdnea de tres objetivos: mejorar la experiencia individual de la
asistencia, mejorar la salud de la poblacién y reducir los costes per cdpita de la atencion
sanitaria. Las condiciones previas para ello incluyen la identificacion de una poblacién
especifica, un compromiso de universalidad para sus miembros y la existencia de una
organizacion (un "integrador”) que acepte la responsabilidad de los tres objetivos para esa

poblacion.

[1]; pacientes y asociaciones [1]; otros
[1]) declaran que la definicién de Por-
tery Teisberg (2006), que plantea una
ratio entre resultados y costes, es la
que mas se acerca a lo que entien-
den por este concepto, mientras que
el 9% de los encuestados (n=5/54:
pacientes y asociaciones [3]; industria
farmacéutica [1]; otros [1]) se inclinan
por la definicién de Berwick y sus
colaboradores (2008), que ofrece una
perspectiva basada en tres objetivos,
que son la mejora de la experiencia
individual de los pacientes, la mejo-
ra de la salud de la poblacién y una
reduccién de los costes per capita de
la atencidn sanitaria.

BENEFICIOS DE LA IMPLEMENTA-

CION DE LA ATENCION SANITARIA
BASADA EN EL VALOR EN EERR

Los tres principales beneficios
atribuidos a la implementacién de

newsRARE

la atencién sanitaria basada en el
valor en EERR son la obtenciéon de
mejores resultados en salud y cali-
dad de vida de los pacientes (23,5%
de las respuestas), un sistema de
salud mas eficiente y sostenible
(22,2%) y una atencién més segura,
apropiada y eficaz para los pacien-
tes (17,9%). Les sigue de cerca
(14,8%) un cuarto beneficio, que se
refiere al uso de la medicina basada
en la evidencia, siempre teniendo
en cuenta las preferencias de los
pacientes. El control y la reduccién
del gasto sanitario aparecen con
una menor frecuencia (6,2%y 1,9%,
respectivamente) como productos
de una atencién sanitaria basada
en el valor, al igual que la mejora
de la salud global de la poblacién
(4,9%) (FIGURA 4).

Analizando los resultados por sub-
grupos, para el conjunto de los
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miembros de gestién y farmacia
hospitalaria, academia y consultoria
e industria farmacéutica, la principal
utilidad de este tipo de modelo es
la mejoria de los resultados en salud
y calidad de vida de los pacientes,
mientras que para los propios
pacientes y asociaciones de pacien-
tes, es la sostenibilidad del sistema
(seguida de una mejora en sus pro-
pios resultados en salud). Para el
personal clinico y de enfermeria, el
principal resultado de la implanta-
cién de un sistema de este tipo es
una atencién mas segura, apropiada
y eficaz para los pacientes.

RETOS O DIFICULTADES PARA LA
IMPLEMENTACION DE LA ATEN-
CION SANITARIA BASADA EN EL
VALOR EN EERR

El elemento méas asiduamente men-
cionado como reto o escollo para la
implementacion de un modelo de
atencion sanitaria basada en el valor
en EERR es el conocimiento exiguo
acerca de la mayoria de las enferme-
dades poco frecuentes (19,8% de las
respuestas). Ademas, figuran como
barreras la dificultad y retraso en la
realizacién de diagnésticos (15,4%),
la limitacion de las bases de datos
y registros clinicos (14,2%), la falta
de vias asistenciales y estandares
definidos (13,0%), una evidencia de
menor calidad (10,5%) y la dificultad
de coordinacién de la atencidn sani-
taria a las personas que padecen
estas patologias (2,9%) (FIGURA 5).

De manera general, no hubo grandes
discrepancias en las respuestas de los
distintos subgrupos, excepto dos,
que caben destacar. Para el 33% de
los miembros de la industria farma-
céutica, la principal dificultad radica
en la coordinacién de la asistencia
sanitaria a las personas con EERR, ya
que es complejay multidisciplinar. Por
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FIGURA 4. BENEFICIOS DE LA IMPLANTACION DE LA ATENCION SANITARIA BASADA EN EL VALOR EN EERR, %

Min. Max.

Mejores resultados en salud y calidad de vida de los pacientes 235% : 8,3% : 29,6%

Sistema de salud mas eficiente y sostenible 22,2% 16,7% : 25,0%

Una atencidén mas segura, apropiada y eficaz para los pacientes 17,9% 6,7% : 25,0%

Uso de la medicina basada en la evidencia 14,8% 83% : 29,2%

Mayor satisfaccion de los pacientes con las organizaciones sanitarias 8,6% 0,0% : 18,5%

Mayor control del gasto por parte de las organizaciones sanitarias 6,2% 0,0% : 20,0%

Mejora de la salud global de la poblacion 4,9% 0,0% : 8,3%

Reduccién del gasto sanitario . 1,9% 0,0% : 6,7%

FIGURA 5. RETOS O DIFICULTADES PARA IMPLEMENTAR EL MODELO DE ATENCION SANITARIA BASADA EN EL VALOR EN EERR, %

Min. Max.

El conocimiento de la mayoria de las EERR es insuficiente 19,8% M1% : 30,6%

Los diagndsticos son dificiles y a menudo se retrasan en el tiempo 15,4% 6,7% : 25,0%

El alcance de las bases de datos se limita a ambitos clinicos 14,2% 8,3% : 20,0%

Falta de vias asistenciales y estandares definidos para las EERR 13,0% 0,0% : 20,0%

La atencidn social y sanitaria se basa en una evidencia de menor calidad 10,5% 6,7% : 18,5%
La atencion médica especializada y coordinada es escasa y costosa 9,9% 4.2% : 33,3%

Los resultados de los tratamientos son diversos y dificiles de cuantificar 8,0% 0,0% : 25,0%
Las recopilaciones de datos longitudinales son escasas 5,6% 0,0% : 12,5%

Desarrollo de tratamientos fragmentado y lento 3,7% 0,0% 8,5%

su parte, para el 25% de los miembros  FIGURA 6. PROCESO DE IMPLEMENTACION DE LA ATENCION SANITARIA BASADA EN EL VALOR, EN

del subgrupo “otros”, la mayor com- ENFERMEDADES PREVALENTES Y EN EERR, %
plicacién reside en la cuantificacién

de los resultados de los tratamientos El proceso para implementar el modelo de atencion sanitaria basada en el valor se realiza
para estos pacientes. a través de 3 pasos: (i) la medicion de los resultados en salud, costes y procesos; (ii) el
redisefio del proceso asistencial, con intervenciones que generen valor a los pacientes; y
(iii) la incorporacién del valor a la compra, a través de modelos de pago innovadores.

PROCESO, VARIABLES DE MEDI-
CION, NIVELES DE INTERVENCION
Y MODELOS QUE MEJOR INCOR-
PORAN EL VALOR A LA PROVISION
DE ATENCION SANITARIA DE LOS

PACIENTES CON EERR Muy de

acuerdo
o algo de
Proceso de implementacion acuerdo
79,7%

Existe un consenso (>75%) en cuanto

al proceso para el desarrollo de la , _ ) , » o
P L, p . ¢En que medida esta Ud. de acuerdo ¢Cree que este proceso de atencion sanitaria basada
atencion sanitaria basada en el valor con esta afirmacion? en el valor es aplicable a las EERR?

en EERR. Consiste en la realizacion de
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tres pasos, que son la medicién de los
resultados en salud, costes y procesos
de la asistencia sanitaria, seguidos del
redisefio del proceso asistencial, con
intervenciones que generen valor a
los pacientes, y de la incorporacién
del valor a la provisién de asistencia
sanitaria, a través de modelos de
pagos innovadores. Los encuesta-
dos creen que este procedimiento
es valido, tanto para enfermedades
prevalentes, como para enfermeda-
des poco frecuentes (FIGURA 6).

Variables de medicién

A la hora de determinar un grupo
de resultados relevantes a medir en
EERR, los encuestados priorizarian,
en primer lugar, los efectos de la
atencion o el proceso asistencial
sobre la salud, como, por ejemplo,
molestias, complicaciones, efectos
adversos, errores y sus consecuen-
cias o enfermedades inducidas por
el tratamiento (21,3% de las respues-
tas). En segundo lugar, se primaria el

mantenimiento a largo plazo de los
resultados de la asistencia sobre la
salud, recuperacién y naturaleza de
las recurrencias (19,4%). En tercer
lugar, con un 17,6% de las respues-
tas, aparecen las mediciones de los
costes. Aspectos como la supervi-
vencia y el tiempo de recuperacion
tienen una importancia relativamen-
te menor para los encuestados (13%
y 11%, respectivamente) (FIGURA 7).

En el anélisis de subgrupos, corres-
ponde acentuar dos aspectos. Por
un lado, para el personal clinico y
de enfermeria, la variable primaria
deberia recoger los costes asocia-
dos a todo el proceso asistencial,
incluidas las visitas al hospital, la
rehabilitaciéon, los medicamentos y
los servicios auxiliares (25% de las
respuestas). Por otro lado, diferen-
temente de lo que opinaron los
demés colectivos, ninglin miembro
de la industria farmacéutica y del
grupo “otros” estima que los efec-
tos nocivos (molestias, complicacio-

nes, etc.) de la atencién o el proceso
asistencial sobre la salud son capita-
les a la hora de determinar un grupo
de resultados a medir en EERR.

Niveles de intervencidon

Respecto a los tipos de intervencién,
las personas que contestaron a la
encuesta creen que el orden que
genera el mayor grado de atencién
sanitaria basada en el valor es la
aplicacién de intervenciones a nivel
organizacional (48%), profesional
(35%) e individual del paciente (17%)
(FIGURA 8). En otras palabras, una
intervencion destinada a coordinar
la asistencia entre distintas unidades
organizativas, como por ejemplo la
atencién poblacional o la integracién
entre atencion primaria, hospitalaria
y sociosanitaria, genera mayor valor
a los pacientes que la creacién de
equipos de atencién multidisciplinar
o de circuitos asistenciales integra-
dos. A su vez, ambas intervenciones
(organizacionales y profesionales)

FIGURA 7. VARIABLES QUE SE DEBEN PRIORIZAR A LA HORA DE DETERMINAR UN GRUPO DE RESULTADOS RELEVANTES A MEDIR EN EERR, %

Efectos de la atencién o el proceso asistencial sobre la salud

Mantenimiento a largo plazo de los resultados sobre la salud

Costes directos, de oportunidad y derivados de los dafios

Costes asociados a todo el proceso asistencial

Supervivencia a medio y largo plazo

Tiempo hasta recuperar el estado de salud

11,1%

13,0%

Min. Max.

2L3% 5 00% | 281%

19,4% 12,5% : 30,0%
17,6% 12,5%  21,9%
176% 10.0% : 37.5%
83% : 250%

63% : 20,0%

Notas: Descripcién detallada de cada alternativa, por orden de aparicién en la figura: (1) Efectos de la atencién o el proceso asistencial
sobre la salud (por ejemplo, molestias, complicaciones, efectos adversos, errores y sus consecuencias, enfermedades inducidas por el
tratamiento); (2) Mantenimiento a largo plazo de los resultados de la asistencia sobre la salud, recuperacion y naturaleza de las recurrencias;
(3) Costes directos para el paciente y el sistema, costes de oportunidad y costes derivados de los dafios (incluidos los costes de medicacién,
tiempo, ansiedad y dafios clinicos); (4) Costes asociados a todo el proceso asistencial (incluidas las visitas al hospital, la rehabilitacién, los
medicamentos y los servicios auxiliares); (5) Supervivencia a medio y largo plazo; (6) Tiempo hasta recuperar el estado de salud y/o regresar
a la normalidad en las actividades de la vida diaria.
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FIGURA 8. NIVEL DE INTERVENCION CAPAZ DE GENERAR UN MAYOR GRADO DE ATENCION SANITARIA
BASADAENEL VALOR EN EERR, %

100%
90% 12,5% Lz 16,7% 16,7% 31,3%
80%
70%
60%
50%
0,
40% [RA 75,0%
0% e 48,1%
20% ’ 41,7% 25,0%
31,3%
10%
0%
Industria  Academiay Gestiony Total Clinicoy Pacientesy Otros
farmacéutica consultoria  farmacia enfermeria asociaciones
hospitalaria
B Organizacional Profesional Clinico / individual

Notas: Nivel organizacional: Intervenciones destinadas a coordinar la asistencia entre
distintas unidades organizativas (ejemplos: atencién poblacional, integracién entre atencion
primaria, hospitalaria y sociosanitaria). Nivel profesional: Intervenciones destinadas a
coordinar la atencién entre distintos proveedores de asistencia sanitaria (ejemplos: equipos
de atencién multidisciplinar, continuidad asistencial / circuitos asistenciales integrados).
Nivel clinico/individual: Intervenciones dirigidas a coordinar la atencién a nivel del paciente
individualmente (ejemplos: apoyo a la autogestion, gestién de casos).

FIGURA 9. MODELOS CAPAGES DE INCORPORAR DE LA MEJOR MANERA EL VALOR A LA PROVISION DE
ATENCION SANITARIA EN EERR, %

En funcién de la
actividad prevista
de los proveedores

Reembolso a los
proveedores de los
costes incurridos en el

B ) sanitarios
afno anterior
5%
(o)
2%

En base a los En base a los
resultados en salud: resultados en salud:
poblacional individual
52% 41%

2]

producen mayor valor que las diri-
gidas a coordinar la atencién a nivel
del paciente individualmente, como
el apoyo a la autogestién o la gestion
de casos.

Aungue hubo poca variabilidad en las
respuestas, los pacientes y asociacio-
nes de pacientes son el Unico grupo
que otorgd pesos similares a cada
uno de estos niveles de intervencion.

Incorporacién de valor a la provi-
sién de atencién sanitaria

Nueve de cada diez personas (93%)
que participaron en la encuesta opinan
que los modelos basados en resulta-
dos en salud son los que integran de
mejor manera el valor a la provisién
de atencidn sanitaria en EERR. EI 52%
creen que los modelos deben basarse
en resultados proporcionados por un
determinado medicamento, disposi-
tivo o servicio, mientras que el 41% lo
ven desde una perspectiva diferente,
ya que consideran que el sistema de
pago innovador debe contemplar los
resultados en salud proporcionados a
una determinada poblacion prefijada,
independientemente del medica-
mento, dispositivo o servicio utilizado
(FIGURA9).

Hubo muy poca variaciéon entre
grupos, sin embargo, pese a
que el 78% de las personas invo-
lucradas en gestién y farmacia
hospitalaria hayan coincidido
con los resultados principales,
el 22% de los miembros de este
subgrupo juzga que un modelo
en funcién de la actividad previs-
ta de los proveedores sanitarios
podria incorporar mejor el valor
a la provision de asistencia sani-
taria en EERR. Finalmente, entre
el total de encuestados, solo
una persona opind que el mejor
modelo para este fin es el de dar
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FIGURA 10. OPINION ACERCA DEL NIVEL DE IMPLEMENTACION DE ATENCION SANITARIA BASADAEN  un reembolso a los proveedores

EL VALOR EN EERR, ACTUAL Y DENTRO DE 30 ANGS, % basado en los costes incurridos
en el afio anterior.

1,9%

. o PERSPECTIVAS DE IMPLEMENTA-
' CION DE CARA A FUTURO

35,2% Actualmente, segin el 85% de las
personas encuestadas, el nivel de
implementacién de la atencién
sanitaria basada en el valor en EERR
es bajo o muy bajo. Sin embargo,
la perspectiva de los participantes
en este barémetro es la de que esta
situacién cambiaré en los proximos
30 afios, ya que el 83% opina que el

574%

48,1%

14,8% ) 9
0.0% 5.6% grado de ejecucién de este mode-
. lo serd medio (35%) o alto (48%) en
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el futuro. En cualquier caso, muy
M Muy alto l Alto B Medio I Bajo | Muy bajo pocos (<6%) opinan que llegaré a
ser muy alto (FIGURA 10).
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Un tercio de los encuestados tiene un gran conocimiento practico o tedrico acerca del concepto de atencion sanitaria
basada en el valor. El 46% tiene experiencia practica en la implementacion de proyectos en este ambito.

La definicion que mds se aproxima a lo que la mayoria de los sondeados (61%) comprenden por atencidn sanitaria
basada en el valor se basa en cuatro pilares de valor: personal (alcanzar los objetivos de cada paciente), técnico
(mejores resultados con los recursos disponibles), de asignacion (distribucién equitativa de los recursos) y social
(contribucidn a la participacion social y conectividad).

Los tres principales beneficios atribuidos a la implementacion de la atencidn sanitaria basada en el valor en EERR son
la obtencidn de mejores resultados en salud y calidad de vida de los pacientes (24% de las respuestas), un sistema de
salud mas eficiente y sostenible (22%) y una atencién mas segura, apropiada y eficaz para los pacientes (18%).

El principal reto para la implementacién de un modelo de atencidn sanitaria basada en el valor en EERR es el escaso
conocimiento acerca de la mayoria de las enfermedades poco frecuentes (20% de las respuestas).

Hay consenso (>75%) en cuanto al proceso para el desarrollo de la atencidn sanitaria basada en el valor en EERR: (i)
medir los resultados en salud, costes y procesos de la asistencia sanitaria; (ii) redisefnar el proceso asistencial, con
intervenciones que generen valor a los pacientes; (iii) incorporar el valor a la provision de asistencia sanitaria.

A la hora de determinar un grupo de resultados relevantes a medir en EERR, los encuestados priorizarian identificar
los efectos nocivos de la atencién o el proceso asistencial sobre la salud (21% de las respuestas) y el mantenimiento
a largo plazo de los resultados en la salud (19%).

Las intervenciones que mayor valor generan a los pacientes son las de nivel organizacional (48%), seguidas por las
de nivel profesional (35%) e individual del paciente (17%).

El 93% de los encuestados cree que los modelos de pago basados en resultados en salud son los que mejor integran
el valor en la provision de atencion sanitaria en EERR.

El 85% de los encuestados opina que actualmente el nivel de implementacién de atencidn sanitaria basada en el
valor en EERR es bajo o muy bajo, si bien creen que la situacion mejorara en los proximos 30 ainos.
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RESUMEN

El propésito general de este articulo
es evaluar si el método de Anélisis
de Coste Efectividad (ACE) ‘con-
vencional’ es apropiado para los
Medicamentos Huérfanos (MMHH).
Para ello, el articulo se divide en tres
partes, en donde los autores:

1. Muestran las limitaciones del
ACE convencional para los

MMHH.

2. Evalldan otros enfoques alterna-
tivos y suplementarios.

3. Ofrecen ideas sobre posibles
pasos adelante.

Contexto: el ACE convencional

Como introduccidén al articulo,
los autores sintetizan brevemen-

29

REVISION DE ARTICULOS

te la situacién actual de algunos
aspectos alrededor de los MMHH,
valiendo resaltar en este resumen
el aumento de los paises con poli-
ticas que ofrecen ayudas a la [+D
en MMHH. Asi, si a principios de la
década de los 2000, alrededor del
10% de los paises ofrecian exclusivi-
dad de mercado garantizada, crédi-
tos fiscales y autorizacion acelerada,
entre otras, en el 2020 ya es el 50%.

En esta introduccién también comen-
tan que un método frecuentemente
utilizado para medir el valor econémi-
co de un fdrmaco en un pais, deter-
minar su disponibilidad, y su nivel
apropiado de reembolso, es el ACE
‘convencional’. Asi, la métrica clave
seria el Ratio Coste-Efectividad Incre-
mental (RCEI), y donde efectividad se
mide con Afos de Vida Ajustado por
Calidad (AVAC). Para tomar la deci-
sién, este coste adicional por AVAC
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se compararia con un umbral, bien
predefinido o que refleje la disponi-
bilidad a pagar revelada. Pero como
argumentan los autores, este método
se desarrollé para medicamentos
para enfermedades mas prevalentes,
por lo que evaluar los MMHH con
este enfoque tradicional no es ade-
cuado (luego comentaremos sobre
esto y las implicaciones de como
medir ‘valor’). En la siguiente seccién
se detallan estas limitaciones; sin
embargo, antes de eso, es importan-
te remarcar que los autores acaban la
Introduccién con una nota aclaratoria
sobre la relacion entre enfermedades
raras y la gravedad de éstas. Asi, se
dice que no todas las enfermedades
raras son ‘graves’, pero que tienden
a asociarse mas frecuentemente con
esperanza de vida més cortas y sinto-
mas moderados-graves, en compara-
cién con las enfermedades no raras,
por lo que los autores se refieren a
enfermedades raras y graves cuando
se usa el término ‘rara’, a menos que
se indique lo contrario.

Los autores organizan las limitacio-
nes en tres categorias.

Conflicto de principios bésicos: la
naturaleza y caracteristica de los
MMHH entra en conflicto con la
motivacion bésica de los princi-
pios del ACE convencional apli-
cados a nuevos medicamentos.

Esta limitacién queda enmarcada
en la interseccidn entre ética y
economia, y donde los autores
describen tres posibles conflictos.
El primero se refiere a la equidad
horizontal versus la equidad verti-
cal. La equidad horizontal enfatiza
trato igualitario de iguales (es decir,
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un enfoque utilitario)—por ejem-
plo, aplicando el mismo umbral
de coste por AVAC para todas las
enfermedades. La vertical enfatiza
trato desigual (pero equitativo)
para los desiguales y describiria un
sistema que considera la rareza de
la enfermedad en su valoracion de
nuevos medicamentos.

El segundo conlflicto es entre "uti-
litarismo’ versus 'no abandono’,
o en otras palabras y como se usa
en el contexto de la economia de
la salud especificamente, el bien
maximizado para todos frente
al favoritismo hacia aquellos en
extrema necesidad.

Por Ultimo, entra el conflicto
entre “bienestarismo"”, o welfa-
rism (la idea de que el individuo
sabe mejor lo que es mejor para
su propio bienestar, que es mas
amplio que simplemente salud,
interés) versus "extra-bienes-
tarismo", o extra-welfarism (la
idea de que principios acorda-
dos democraticamente pueden
poner limites a la libertad indivi-
dual en busca de otros objetivos
como la equidad). Asi, bajo el
bienestarismo, el énfasis esta en
los individuos maximizando su
bienestar. Bajo el extra-bienesta-
rismo, el bienestar social implica
tener en cuenta consideraciones
de equidad de acceso, resulta-
dos en salud, y bienestar.

La naturaleza compleja y el
alcance limitado de la métrica
de los AVAC: resaltando los
problemas en la medicion de
los resultados de salud en base
a los AVAC para MMHH.

La discusién sobre la validez
y utilidad de los AVAC no es
nueva ni mucho menos, y es un
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tema bien documentado. Los
autores ofrecen tres aspectos
que predominan en las criticas
sobre esta medida de resultados
en salud, dado su uso actual en
el ACE convencional. Primero, el
AVAC, y particularmente cuan-
do se mide con instrumentos
genéricos, puede no capturar
completamente los beneficios y
dafos de un tratamiento, estado
de salud, etc., porque los domi-
nios cubiertos por la medida no
pueden capturar adecuadamen-
te el contexto de la enfermedad
o el impacto del tratamiento.
Segundo, existe una "paradoja
de la discapacidad” por la cual
una poblacién afectada juzga su
salud mas positivamente que la
poblacién en general. Tercero,
el ACE convencional asume que
todos los AVAC son iguales (dan-
do lugar a la famosa frase ‘un
AVAC es un AVAC es un AVAC’,
lo que implica que el valor de 1
QALY es el mismo independien-
temente de la situacién inicial
del paciente o la gravedad de la
enfermedad), lo que puede ser
problemético para los MMHH
para enfermedades graves.

Incertidumbre elevada: cémo
la valoracién de los MMHH
exacerba la incertidumbre
dentro del marco convencio-
nal del ACE.

Existe incertidumbre sobre la efi-
cacia y seguridad de los MMHH
cuando se lanzan al mercado. Las
razones son varias, pero incluyen
un nimero limitado de pacien-
tes en ensayos clinicos, falta de
aleatorizacién o comparador, la
necesidad de utilizar medidas de
eficacia subrogadas, o la incerti-
dumbre acerca de la durabilidad
de los beneficios a largo plazo.
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Una vez expuestas estas limi-
taciones, los autores repasan
posibles alternativas al ACE con-
vencional para MMHH.

Antes de introducir las opciones, los
autores comentan que hay paises
que ya estan utilizando alternativas
al ACE convencional para MMHH,
lo que demuestra y refuerza los
desafios practicos a los que se
enfrentan los sistemas sanitarios
cuando los estén incorporando a
su cartera. También es cierto que
algunas de estas alternativas ain
estén en ‘papel’, en el sentido que
no se han introducido en la préactica.
Asi, los autores van enumerando las
opciones posibles al ACE conven-
cional, siendo unos de los objetivos
de éstas aumentar el alcance de lo
que se considera relevante al perfil
de beneficio/riesgo de un trata-
miento — pero evitando contarlo
dos veces (el double-counting).

Como luego comento, cdmo 'y qué cri-
terios o atributos deberiamos tener en
cuenta para medir el valor de un medi-
camento en general, y los MMHH més
concretamente, es un tema complejo.
Desde mi punto de vista, y aunque los
autores no lo hacen, en este debate
podemos separar entre dos concep-
tos cuando pensamos sobre las alter-
nativas. En primer lugar, tendriamos
las variables o atributos de valor que
queremos incluir en la evaluacién de
un medicamento, ya sea huérfano o
no. En segundo lugar, el proceso utili-
zado para tomar la decisién (y una vez
acordados los criterios a utilizar en la
evaluacion).

En la parte de discusion mas ade-
lante, me concentro en el primer
debate, es decir, sobre los atributos
atener en cuenta, y lo que los autores

denominan cémo un ACE ‘aumenta-
do’, y en parte reflejado en el ISPOR
value flower que luego comento.

Sobre el segundo debate (proce-
sos), el concepto de Anélisis de
Decision Multi-Criterio (ADMC,
o Multi-Criteria Decision Analysis
MCDA) lleva afios proponiéndo-
se como alternativa a determinar
los precios y la financiacién de los
medicamentos. Adem4ds, otras
opciones que se comentan serian el
concepto de "fair-innings" (lo que
beneficia a las personas con enfer-
medades raras ya que prioriza trata-
mientos para extender la cantidad
y calidad de vida de los pacientes
mas jovenes, que de lo contrario no
sobreviviran a una duracién de vida
considerada aceptable), el generali-
zed risk adjusted cost-effectiveness
(GRACE) approach, o incrementar
los umbrales de coste efectividad.

Para los autores, el ADMC y el ACE
‘aumentado’ (que en la siguiente
secciébn comentaremos con mas
detalle) son las alternativas mas
sensatas y objetivas al ACE conven-
cional. De facto, ya existen paises
que han ajustado sus enfoques
para abordar las limitaciones antes
descritas, incluido tener un umbral
de RCEI variable que considera la
gravedad de la enfermedad.

Una vez expuesto el resumen del
articulo, paso a comentar algunos
aspectos que creo pueden ser mas
interesantes para el lector.

Estamos en un momento clave en
Europa para el futuro los MMHH,
por varios motivos. En primer lugar,
hace unos afios la Comisién Europea
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publicd una evaluacién del impacto
de la legislacion europea para enfer-
medades raras y MMHH (introducida
a principios de los 2000), con el pro-
posito de subsecuentemente, revi-
sarla. No es este el lugar para hablar
del tema, pero valga decir que estos
incentivos han sido importantisimos
para estar donde estamos hoy, en el
sentido de tener (muchos, pero no
todos los que necesitamos) MMHH
en el mercado. La nueva Regulacién
estd por publicar.

Segundo, hace menos todavia la UE
publicé la Estrategia Farmacéutica
Europea, y donde las enfermeda-
des raras y MMHH juegan un papel
clave. Esta estrategia también influi-
ré en el desarrollo de la legislacién
sobre MMHH en Europa.

Y, en tercer lugar, la llamada Regu-
lacién europea de evaluacién de
tecnologias sanitarias (HTA Regu-
lation) sobre Joint Clinical Assess-
ments, es decir, sobre la evaluacién
clinica. Es importante aclarar que
esta Regulacién no es sobre la
‘evaluaciéon econdmica’, que eso
seguirad siendo competencia de
los Estados Miembros. Aunque la
idea es que esta evaluacién clinica
a nivel europeo pueda ser la base
luego para la evaluacién econémi-
ca a nivel pais.

Pero evaluar el valor de un nue-
vo medicamento, incluido los
MMHH, es competencia nacional
de los Estados Miembros. Y es
aqui donde quiero comentar a
nivel general, como ha ido evolu-
cionando los criterios a utilizar en
esta evaluacion. La idea es ofrecer
una panoramica mas grafica para
facilitar la lectura. Ademés, en
algunas de las referencias utiliza-
das por los autores he tenido el
placer de participar.
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Definiendo ‘valor’ e ‘innovacién’

La semantica en politica farma-
céutica es muy importante, y un
aspecto a remarcar es sobre la
terminologia utilizada. En el 2005,
desde la Office of Health Econo-
mics, mi lugar de trabajo por aquel
entonces, preparamos un Informe
sobre las multiples facetas de la
innovaciéon: The Many Faces of
Innovation (OHE, 2005). Y si, he
dicho innovacién, que no valor,
pero los conceptos son similares.
Sin embargo, hace casi 20 afios,
se hablaba méas de ‘innovacién’
que de ‘valor’. Ademas, y como
ya comentan Postma y colegas
en su articulo, por aquel entonces
teniamos medicamentos diferentes
a los nuevos medicamentos que
estamos viendo durante los Gltimos
15 anos, incluidos los MMHH. Asi,
teniamos lanzamientos de nuevas
moléculas, para enfermedades de
dmbito de atencidn primaria, con
mucho volumen y precio ‘bajo’
por paciente; por ejemplo, las
estatinas, los antagonistas de H2,
o los inhibidores de la bomba de
protones. Y por aquel entonces, el
debate versaba sobre el concepto
de la ‘innovacién incremental’,
ya que era frecuente encontrarse
para ciertas enfermedades muchas
moléculas parecidas y donde las
nuevas apariciones podian conlle-
var precios mas altos. Los criticos
de estas estrategias por parte de
las empresas farmacéuticas solian
denominar estos nuevos medica-
mentos como 'me-too’, y frecuen-
temente de manera peyorativa. En
parte, y desde mi punto de vista,
esto también impulsa el desarrollo,
uso y popularidad del ACE conven-
cional (como comentdbamos arri-
ba) como una manera de intentar
buscar un gasto més eficiente en
medicamentos.
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Ademas, en aquel entonces, la
innovacion se solia clasificar de
manera relativamente ‘sencilla’,
y a veces casi de forma binaria:
innovaciéon radical/disruptiva
(‘breakthough’) versus innovacién
incremental, o incluso como varia-
ble dicotémica 'si es innovacion’
o 'no es innovacién’. Y en parte,
el objetivo de nuestro Informe de
la OHE sobre las multiples facetas
de la innovacién era argumentar
que la innovacién de un medica-
mento se deberia medir en fun-
cidon de varios atributos, mas alla
del enfoque ACE convencional, y
coste por AVAC, y que la opcidn
de tener alternativas farmacolé-
gicas para el tratamiento de las
enfermedades puede generar

beneficios socioecondmicos més
alld del paciente tratado. Hay
que recordar que el enfoque ACE
convencional se concentra en los
efectos que tiene el tratamiento
(o la tecnologia a utilizar) sobre el
paciente que lo utiliza. En el 2012,
publicamos una actualizacion de
nuestro Informe, con algunas
modificaciones sobre los criterios
a incluir para determinar el gra-
do de innovacién de un nuevo
medicamento (Mestre-Ferrandiz
et al., 2012). En estos dos infor-
mes ofreciamos de manera gréfica
estos potenciales atributos de las
innovaciones farmacéuticas, que
replicamos en la Figura 1. Quizés
con esta figura ofreciamos un
primer “value flower” — aunque

FIGURA 1. ELEMENTOS DE LA INNOVACION FARMACEUTICA

Cubrir nuevas
enfermedades/
indicaciones
Liberacion
de recursos
no sanitarios
(ahorro)

Liberacion
de recursos
sanitarios
(ahorro)

Mejora de la
productividad
laboral

Conveniencia
paciente/
cudador

INNOVACION
FARMACEUTICA

Resultados
en salud
(esperanza de
vida, calidad de
vida)

Tratamiento
mas rapido

Seguridad
(mayor
tolerabilidad,
menos efectos
adversos)

Interacion
con otros
medicamentos

Subpoblaciones
tratadas

Fuente: OHE (2005), Mestre-Ferrandiz et al. (2012), y adaptado en castellano en Zozaya et

al. (2017).
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nosotros por ese entonces lo
[lamabamos internamente “the
bubble diagram”.

La semantica utilizada en el deba-
te sobre la evaluacion de los medi-
camentos, y de los sistemas de
salud mas generalmente, por esos
entonces ya estaban cambiando,
en el sentido que la palabra 'valor’
empezaba a salir en el debate;
por ejemplo, precios basados en
valor (value based pricing). Sin
salirnos del tema, en paralelo ya
habia bastantes iniciativas que
intentaban analizar los atributos
que se deberian, o podrian tener
en cuenta para medir el valor
de los nuevos medicamentos.
Ademaés, empezabamos a tener
medicamentos nuevos que eran
diferentes a los ya existentes:
por ejemplo, MMHH para pobla-
ciones mucho més pequefas, y
con mayor incertidumbre clinica
y econdmica. Y como bien argu-
mentan Postma y colegas, el enfo-
que tradicional de ACE se queda
‘corto’ para evaluar este tipo de
medicamentos.

Y aqui queremos referenciar dos
trabajos (uno mencionado por
Postma et al) que han sido alta-
mente referenciados en el debate
de cémo valorar nuevos medica-
mentos en general, y con implica-
ciones para MMHH. En el primero,
que también participé con la OHE,
se evaluaban los atributos de valor
(y si, ya habiamos cambiado la ter-
minologia a valor) de las pruebas
diagndsticas (que no de medica-
mentos). El segundo procede de
ISPOR, que da pie al denominado
'ISPOR value flower’, y donde uno
de los coautores que lideraron la
iniciativa también habia estado
involucrado en el trabajo de los
diagndsticos. Ademés, estos dos

Informes evallUan el uso de estos
atributos en los procesos de eva-
luacién de los medicamentos (ele-
mentos 'core’, elementos comunes
pero usados de manera inconsis-
tente, y elementos nuevos), asi
como su perspectiva (perspectiva
del pagador/sistema nacional de
salud vs perspectiva social).

La Figura 2 y la Figura 3 replican
las gréficas relevantes. Asi, mien-
tras el anélisis para los diagnésti-
cos incluye 10 elementos, la ‘flor
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del valor’ de ISPOR incluye hasta
12 atributos. (Nota: en algunas
figuras de ISPOR el elemento ‘fac-
tores para mejorar la adherencia’
no aparece, y si aparece 'family
spillovers').

Quizés una de las debilidades del
articulo de Postma y colegas es
que no compara de manera mas
grafica cdbmo ha ido evolucionando
el debate en torno a los atributos
a incluir en el concepto de valor,
o innovacién. Por lo tanto, en la

FIGURA 2. ELEMENTOS DE VALOR PARA PRUEBAS DIAGNOSTICAS

Aiios de vida
ganados

Scientific
spillovers

Valor
seguro

Valor
de opcién
real

Valor
dela
esperanza

Reduccion

Mejoras en
calidad
de vida

Ahorro en
costes dentro
del SNS

Productividad

Ahorro de
costes fuera del
SNS

dela

incertidumbre

® Circulo gris claro: elemento utilizado en ETS/ACE convencional

@ Circulo gris fuerte: marco extendido de valor, pero no utilizado/medido tradicionalmente en

ETS/ACE

= Perspectiva de pagador/sistema nacional de salud

= |ncluido en perspectiva social

Fuente: Garrison et al., 2016
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FIGURA 3.1SPOR VALUF FLOWER No todas las
enfermedades raras
Afios de vida son ‘graves’, pero
Scientific RS tienden a asociarse mas
s por calidad Costes netos
ganados frecuentemente con
una esperanza de vida
mds corta y sintomas

moderados-graves

Equidad

Valor
de opcion

T Tabla 1 he intentado resumir esta
informacion para los tres informes.
Reduccién Y para acabar, entonces, jqué esy
dela cdmo podemos medir el valor de los
incertidumbre nuevos medicamentos y, en concreto,
de los MMHH? La respuesta ‘facil”:
Miedo al depende del color del cristal con el

contagio que se mire. Y aqui tenemos muchos,

Valor seguro y potencialmente diferentes ‘colores”:
pacientes, clinicos, farmacéuticos,
pagadores, evaluadores, decisores,

Valor
dela
esperanza

Gravedad
dela
enfermedad

@ Elemento utilizado en ETS/ACE convencional industria...Sin embargo, es necesa-

Elemento comun pero utilizados de manera inconsistente en ETS/ACE rio acordar y acercar posturas entre
@ Elemento nuevo de valor todos estos agentes involucrados en
= Perspectiva de pagador/sistema nacional de salud la evaluacion de los MMHH, e inten-
= Incluido en perspectiva social tar que el color de ese cristal que

utilizan para medir el valor sea, por
lo menos, de tonos parecidos.

o

Fuente: Lakdawalla et al., 2018
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TABLA 1. ELEMENTOS DE VALOR: TABLA RESUMEN

DIAGNOSTICOS ISPOR VALUE FLOWER
(Garrison et al. 2016) (Lakdawalla et al., 2018

: OHE
ELEMENTO DE VALOR/INNOVACION (2005, 2012)
X

Cubrir nuevas enfermedades

Resultados en salud (cantidad y calidad) X X X
Tratamiento mas radpido X

Seguridad X

Interaccién con otros medicamentos X

Subpoblaciones tratadas X

Conveniencia paciente/cuidador X

Factores mejora adherencia X
Family spillovers x)
Mejora productividad laboral X X X
Liberacion recursos sanitarios X X

Liberacién recursos no sanitarios X X

Costes netos X
veotors : :
Miedoal contagioy enfermedades x
Insurance valuve (Financial & healty x x
_ X
Valor de la esperanza Valueofhope x x
Realoptionvale x x
Equded x
comiesions x x

Elementos de valor core I Elementos de valor comunes pero usados de manera inconsistente
B Elementos de valor potencialmente nuevos

Fuente: autor, a partir de OHE, 2005; Mestre-Ferrandiz et al., 2012; Garrison et al., 2016, Lakdawalla et al., 2018
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En los Ultimos anos, los modelos
de prestacion de servicios de salud
basados en el valor (value-based
healthcare, VBHC) han aumenta-
do su importancia en los sistemas
sanitarios, que han evolucionado
desde una medicina tradicional
(basada en la evidencia) hasta el
actual modelo basado en el valor
que se aporta al paciente. Estas
mejoras suelen reflejarse en mejo-
ras en la calidad asistencial recibida
por los pacientes y en la eficiencia
del sistema sanitario mediante la
reduccion de costes. El articulo de
Venema y coautores (2022) analiza
las dificultades de implantacién de
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esos modelos en enfermedades
raras, enfocandose en pacientes
con trastornos metabdlicos con-
génitos o heredados por genética.
Para ello, eligen dos tipos de pato-
logia: pacientes con problemas de
almacenamiento de glucdégeno en
el higado (liver glycogen storage
disease, GSD por sus siglas en
inglés) y aquellos con trastornos
de oxidacién del acido graso (fatty
acid oxidation disorder, FAOD por
sus siglas en inglés).

Hoy, la medicina basada en el
valor se aplica en enfermedades
prevalentes y conocidas, como la
diabetes, y también en atencién
primaria, pero la propia definicion
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de las enfermedades raras (aque-
llas enfermedades que afectan
al menos a 5 personas de cada
10.000) dificultan su adopcién y
se relacionan con la falta de infor-
macion, conocimiento y difusion
de las enfermedades raras en la
sociedad, la escasez de datos
mas alld de los relacionados con
historias clinicas, la dificultad en
el diagnéstico o la complejidad en
la cuantificacién del impacto de
los tratamientos en estos pacien-
tes y la poca coordinacién entre
profesionales. Venema
y coautores resumen
brevemente estas difi-
cultades en la Tabla 1
del articulo. La princi-
pal dificultad radica en
el concepto de como
medir la mejora en
salud. Fantiniy Vaccaro
(2019) sugieren ampliar
este concepto e incluir
indicadores que midan
la superacién de la
enfermedad e incluir
otros relacionados
con el bienestar del
paciente en aspectos
relacionados con su
vida. Esta considera-
cién es importante al
incluir no sdlo el bien-
estar del paciente sino
también a sus familias o cuidadores
y trascienden otros ambitos en lo
politico, econdmico y social.

Para avanzar en la adopcién de
modelos basados en valor en
pacientes con enfermedades raras,
Venema y coautores identifican tres
pilares fundamentales. En primer
lugar, en el 4rea de précticas de
investigacion basadas en valor,
los autores sugieren fomentar la
participacién de los pacientes y
sus familias en las actividades de

investigacién biomédica y definir
bien su rol. Por ejemplo, en aque-
llos casos en los que los pacientes
con trastornos de almacenamiento
de glucdgeno en el higado (GSD)
participaron en la priorizacién de
las preguntas de investigacién
a plantear ayudd a definir mejor
las prioridades claras para esos
pacientes, sus familias y los profe-
sionales sanitarios e identificar los
principales problemas relaciona-
dos con la evolucion de la enfer-
medad y posibles complicaciones.

En segundo lugar, los autores inci-
den en la conveniencia de publicar
las guias con tratamientos relacio-
nados con la enfermedad incluyen-
do las opiniones de los pacientes,
por ejemplo. Ello, junto con la
adopcién y uso de tecnologias de
salud digital (telemedicina), resulta
ser fundamental para ayudarles a
gestionar su enfermedad con un
seguimiento continuo desde casa
gracias a la inclusién de pardme-
tros biomédicos, fisioldgicos y
dietéticos en las herramientas,
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ofreciendo al paciente informacién
mas detallada sobre su enferme-
dad y mejor conocimiento para
su propia gestién. En tercer lugar,
los autores plantean la necesidad
de introducir practicas basadas en
valor en los modelos curriculares
de los programas de formacién
en practica clinica. Este punto es
verdaderamente importante por
la elevada especializacién que
requiere el tratamiento de enfer-
medades raras. Sin embargo, no es
sencillo y puede generar los efec-
tos indeseados. Para
evitarlos, algunas inicia-
tivas se han enfocado
en fomentar ese cono-
cimiento en atencién
primaria, la inclusién de
herramientas de salud
digital o proporcionar
a los estudiantes de los
programas de practica
clinica las habilidades
necesarias para inte-
raccionar mejor con los
pacientes.

En resumen, el bajo
numero de pacientes y
la elevada complejidad
de estas enfermedades
raras dificultan la aplica-
cién de estos modelos
basados en valor en
pacientes con enfermedades raras.
Adicionalmente, y a pesar de los
importantes avances en diagndsti-
co y tratamiento de pacientes con
trastornos congénitos de metabo-
lismo, para muchas familias aun
sigue siendo una odisea acceder al
diagnéstico. En las patologias anali-
zadas por los autores es importante
trascender el &mbito académico y
situar al paciente en el centro de
todo el proceso fomentando su par-
ticipaciéon en el desarrollo de nuevas
terapias, facilitando un mayor uso
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de herramientas de salud digital
por pacientes y familias o favorecer
un mayor consenso internacional en
los resultados a medir. Sin embar-
go, aun falta mucho por hacery seré
necesario fomentar una mayor coor-
dinacién entre los distintos actores,
poder medir los resultados para
cada paciente, aumentar la calidad
de los servicios a nivel geogréfico,
facilitar la adopcién de tecnologias
de salud digital, y la infraestructura
que conllevan, o plantear modelos
de reembolso de proveedores para
servicios especializados
entre otras opciones.

COMENTARIO

Aproximadamente 300
millones de personas
en el mundo (4% de
la poblacién total)
padecen algin tipo de
enfermedad rara'?. En
la Unién Europea esta
cifra se sitda en alrede-
dor de 30 millones de
personas (aproxima-
damente el 6% de su
poblacién respectiva-
mente). En Espafia, hay
alrededor de 3 millones
de personas con enfer-
medades raras. Para
visualizar la situacién
de estas personas, se ha estable-
cido el dia de las enfermedades
raras (28 de febrero) a nivel inter-
nacional y se ha avanzado en la
catalogacién de las enfermedades
raras (alrededor de 6000 patologias
distintas) y la diferenciacién entre
aquellas cuya causa es genética
(80%) o autoinmune (10%), oncolo-
gica (4%) toxicologica (3%) u otras
causas (3%)3.

Para la adopcién de modelos basa-
dos en valor, Venema y coautores
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identifican los principales desafios
que deben afrontarse: 1) facilitar el
establecimiento de redes virtuales
que funcionen como Unidades
de préctica integradas entre si; 2)
mejorar la medicion de los resul-
tados en salud; 3) crear platafor-
mas de informacién tecnoldgica
para superar los desafios, éticos,
legales, sociales y tecnoldgicos
resultantes de la investigacién en
terapias para estas enfermedades
y garantizar |la proteccion de datos
de los pacientes en las précticas

que surjan para compartir datos. A
estos retos, cabe afiadir aquellos
relacionados con el reembolso a
los proveedores de servicios de
salud y otras acciones que per-
mitan avanzar en la implantacién
de estos modelos de valor en las
enfermedades raras.

A nivel internacional la generacién
de valor suele estar ligada a una
serie de resultados que estén cla-
ramente orientados a aumentar la
calidad asistencial y la seguridad
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del paciente. En el Reino Unido
existe un programa cuyo objetivo
consiste en mejorar el valor de los
pacientes que precisan de asis-
tencia en servicios especializados
(Prescribed Specialised Services,
PSS) en el dmbito de la promocién
de la innovacién y calidad (Commis-
sioning for Quality and Innovation,
CQUIN). Los servicios especializa-
dos dentro de este programa (PSS
CQUIN) son provistos por pocos
hospitales que estén altamente
especializados y son utilizados
por pacientes con
enfermedades raras o
complejas*. Ademéas de
la necesidad de evaluar
el impacto econémico
de los programas de
investigacién, también
debe analizarse si los
mecanismos de reem-
bolso a proveedores
son los adecuados.
Fengy coautores (2019)
analizan las fortalezas
y debilidades de la
introduccién de meca-
nismos de reembolso
por desempefio (Pay for
Performance, P4P) para
estos servicios especia-
lizados en Inglaterra®.
Para ello analizan 26
esquemas de incenti-
vos en programas variados para
conocer si el incentivo se dise-
Ao para incentivar la estructura,
(instalaciones o cualificaciones
del personal) los procesos (qué y
cémo la atencion es prestada) o
los resultados (resultados en salud
u otros objetivos como la eficiencia
o la productividad). Como principal
conclusién, Fengy coautores sugie-
ren que dada la complejidad en el
disefio de los esquemas dentro del
PSS CQUIN es recomendable eva-
luar los procesos e incentivar a los



proveedores por las mejores que se
obtienen en el tiempo.

Bajo estas premisas, para poder
implantar los modelos basados
en el valor en enfermedades raras,
se han venido realizando algunas
acciones en el dambito europeo®.
Las méas importantes comprenden
el establecimiento de una Red
Europea de Referencias (ERN por
sus siglas en inglés), el registro
de una plataforma para enferme-
dades raras, el establecimiento
de un sistema de codificacion que
permita conocer y clasificar las
patologias existentes o el apoyo a
la investigacién en enfermedades
raras. En 2017 conformé la Red
Europea de Referencias (ERN)
que comprende 24 instituciones y
alrededor de 300 hospitales en los
26 Estados Miembros, siendo una
de ellas MetabERN que interco-
necta instituciones en trastornos
metabdlicos heredados. Uno de
los principales problemas que se
encuentran es la escasa evalua-
cion de politicas de este ambito.
Con el objetivo de conocer qué
existe y mejorar en lo que se ha
hecho, la Comisién Europea lanzd
en diciembre de 2022 un proyec-
to para evaluar estas ERNs con
el objetivo de conocer el estado

actual en acciones de coordi-
nacién y gobernanza, préctica
clinica, calidad y seguridad del
paciente, cuidados centrados en
el paciente, contribuciones en
investigacién, formacién y esta-
blecimiento de redes y difusidn
de actividades’. En Espafia, aun
queda mucho por hacer y los
esfuerzos se enfocan en mejorar la
red asistencial y fomentar la inves-
tigacién en enfermedades raras.
Aungque las iniciativas han venido
més via la Federacién Espanola
de Enfermedades Raras (FEDER),
tanto el apoyo institucional como
la evaluacion de las acciones rea-
lizadas son fundamentales para
garantizar la equidad en el acceso
al diagndstico y los tratamientos.

Para garantizar el acceso a estos
tratamientos, los esfuerzos deben
enfocarse en fomentar una mayor
integracién entre proveedores de
servicios sanitarios y la evaluacién
del impacto econémico de las
actividades de investigacién y los
mecanismos de remuneracidn por
estos servicios altamente espe-
cializados. En el primero de estos
aspectos, la provisién de trata-
miento a través de la integracién
entre proveedores de servicios es
fundamental para garantizar una

mayor coordinacién y difusion del
conocimiento entre profesionales
e investigadores, optimizar los
recursos, o aumentar la calidad
de vida tanto de pacientes como
de sus familiares o cuidadores?®
(la integracién) se estan llevan-
do acciones necesarias como
el establecimiento de redes
de referencia a nivel europeo y
nacional o la mayor interaccién
entre distintas instituciones en
varios ambitos (investigacién,
provision de servicio y pacientes).
Para ello debe avanzarse en las
lineas que se estan proponiendo
a nivel europeo y nacional. En el
aspecto relativo a la evaluacién
de las acciones llevadas a cabo,
éstas deben llevarse a cabo con
las metodologias adecuadas para
identificar efectos causales que
permitan decidir si el impacto es
el buscado o no.
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LA CALIDAD DE VIDA DE PERSONAS CON
HEMOFILIA A'Y SU ENTORNO:

ESTRATEGIAS COMO EL VBHC SON CLAVE
PARA CONSEGUIR LA MAXIMA EFICACIA DEL
TRATAMIENTO

¢ Qué es la hemofilia? ;Cémo se manifiesta la hemofilia A?

IS: La hemofilia es una coagulopatia congénita que se transmite de forma here-
ditaria con caracter autonémico recesivo ligado al cromosoma X. Sus mani-
festaciones son hemorragicas, es decir, es una enfermedad que condiciona
un aumento del riesgo de sangrado y un aumento del tiempo necesario para
detener el sangrado. La hemofilia depende de la carencia total o parcial de un
factor de la coagulacién: el factor VIl en el caso de la hemofilia Ay el factor IX
en el caso de la hemofilia B. Estos son los dos tipos de hemofilia habituales.

La hemofilia se considera una Enfermedad Rara (ER) y se dice que es la més
recuente de entre las EERR, ya que, en el caso de la hemofilia A, afecta a 1 de
cada 10.000 varones aproximadamente y, en caso de la hemofilia B, que es
menos frecuente, a 1 de cada 30.000 varones nacidos vivos.

La hemofilia se puede clasificar en leve, moderada y grave en funcién de la
cantidad de factor residual, es decir, del factor que le queda al paciente afec-
tado por esta condicién genética. Si la cantidad de factor residual que tiene el
paciente es inferior al 1% de lo normal, se califica la hemofilia de grave; si tiene
entre el 1y el 5% de lo que se considera normal, de moderada; mientras que,
si el paciente tiene entre el 5y el 40% de lo normal, de hemofilia leve. En los
tres casos puede ser de tipo A o de tipo B.

Cualquiera que sea su gravedad, la hemofilia A obedece a la carencia del factor
VIl de la coagulacion que, a su vez, es el resultado de una mutacion genética
que afecta al gen del FVIII, ubicado en el brazo largo del cromosoma X.

¢ Qué tratamiento/tratamientos reciben los afectados por esta enfermedad?
¢.Como es la pauta de estos tratamientos?

IS: El tratamiento de la hemofilia tanto A como B en los casos graves/mode-
rados consiste en administrar al paciente el factor que le falta (factor VIl en
el caso de la hemofilia A); es lo que se conoce como tratamiento o terapia
sustitutivo/a. Los concentrados de factor pueden ser de origen plasmatico
humano o de origen recombinante obtenido mediante células madre que
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sintetizan el factor VIl del que carece el
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FIGURA 1: ESTRATEGIAS DE AFRONTAMIENTO DEL DOLOR

paciente.

Enfrentamiento pasivo

El tratamiento sustitutivo se puede admi-
nistrar segin dos modalidades: cuando el
paciente tiene algln episodio hemorragico,
lo que se conoce como tratamiento a la
demanda, o bien en administraciones repeti-
das dos o tres veces por semana, modalidad
conocida como tratamiento profilactico y
que es la mas extendida en paises de nues-
tro entorno, también es la recomendada por
la Federacién Mundial de Hemofilia. Tiene
por objeto mantener unos niveles minimos
de factor entre el 3y el 5% para evitar que
el paciente experimente las complicaciones
hemorragicas que condiciona el tener una
hemofilia grave, sobre todo, a nivel articular,
donde més dafio a largo plazo pueden pro-
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Poster PO-402 “Estudio observacional; prospectivo para evaluar la calidad
de vida de personas con hemofilia A y sus cuidadores: anélisis intermedio del
estudio Hemolife”

ducir los sangrados de repeticion que con
el tiempo, terminan ocasionando la artropatia hemofilica,
principal fuente de discapacidad en estos pacientes.

Recientemente se han incorporado al arsenal terapéutico
de la hemofilia las llamadas terapias no sustitutivas como el
emicizumab que es un anticuerpo monoclonal humanizado,
un analogo del factor VIII, que hace la funcién del factor VIII
sin serlo. Este producto se usa en la modalidad de profilaxis
y en términos de eficacia se considera similar a un nivel de
factor VIII, igual o superior a 5-10%.

Hemos visto que participé en el estudio Hemolife. ;En
qué consiste y cuéles son los objetivos del estudio?

IS: El estudio Hemolife es un proyecto de dmbito nacional
que valora el impacto de la enfermedad sobre la vida social,
escolar y laboral del paciente hemofilico y su cuidador prin-
cipal. También se valoré el impacto socio-laboral del trata-
miento habitual que reciben los pacientes en sus centros
respectivos. Esto se evaludé midiendo determinados items,
como la actividad fisica, el absentismo laboral, el absentismo
escolar, la actividad deportiva, la salud mental, es decir, una
serie de aspectos que valoran, en conjunto, la calidad de vida
del paciente y de su cuidador principal. Se aprecié en el estu-
dio que, las que més cuidaban a los pacientes con hemofilia
eran sobre todo las mujeres, madres, hermanas o hijas.

Este estudio también tiene por objeto describir qué tipo
de tratamiento hacian mayoritariamente los pacientes en
esta representacién de dmbito nacional. Ya se dispone
de algunos resultados de anélisis intermedio del estu-

dio que indican cémo impacta la enfermedad sobre la
calidad de vida de los pacientes a través de medidas de
dolor, absentismo escolar o laboral, actividad deportiva,
familia, perspectiva de futuro, salud mental, etc., como
he comentado antes. El estudio tuvo una duracién de 12
meses y actualmente se encuentra en proceso de analisis
de los resultados.

¢Cémo es la calidad de vida de los pacientes con
hemofilia A? ;Cémo les afecta al ambito sociolaboral?
;Suelen necesitar apoyo psicolégico para asumir y
afrontar la enfermedad?

IS: La calidad de vida de los pacientes con hemofilia y, mas
concretamente con hemofilia A, que son los mas numero-
sos, esta indudablemente condicionada por la enferme-
dad. Cuando los nifios son pequefios, les afecta mucho el
impacto que supone la administracién intravenosa varias
veces por semana, ya que el nifio no comprende lo que le
pasa. Ademas, a los cuidadores de estos pequefios, que
son sus padres generalmente, les causa un gran impacto en
términos de ansiedad y de salud mental en general. En un
estudio se constataron altos brotes de ansiedad y depre-
sidén, impacto en el estado de dnimo y de preocupacién
por el futuro de estos nifos.

Cuando el paciente es mayor, el impacto en la calidad de
vida viene condicionado por la posible presencia de artro-
patia hemofilica que, sobre todo, afecta a las actividades
fisicas y deportivas. Los jovenes se ven muy condicionados
en las actividades deportivas y los mayores también pue-
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den ver su vida limitada porque, en el mejor de los casos
siempre tienen cierto grado de artropatia, ya que el objetivo
de sangrado cero no es una realidad plenamente implan-
tada ni siquiera en los paises desarrollados. Los sangrados
y los microsangrados, con el tiempo provocan que estos
pacientes terminen desarrollando mayor o menor grado de
artropatia, lo cual comporta una limitacion para sus activi-
dades cotidianas.

Por otra parte, estos pacientes tienen preocupaciones acerca
de su futuro y de su funcionalidad porque no pueden desarro-
llar todo tipo de trabajos, aunque el objetivo de la profilaxis
actualmente es que se adapte y se personalice el tratamiento
de forma que los pacientes puedan acceder a cualquier acti-
vidad laboral. Tiene impacto sobre el absentismo laboral y,
sobre todo de pequerios, en el absentismo escolar, por lo que
no cabe duda de que tienen una enfermedad que todavia,
y a pesar de los avances terapéuticos,

empeora la calidad de vida.

En cambio, ahora se
pone en el centro la
opinion de los pacientes,
que estdn mucho mds
informados y son muy
conscientes de cuadles
son sus necesidades, sus
aspiraciones, deseos y
también limitaciones

Los nifios tienen que pincharse dos o
tres veces por semana. Por ejemplo,
hay que contar con al menos media
hora de mas antes de ir al colegio para
disponer del tiempo necesario para
que el nifio (y el adolescente) acepte y
reciba su tratamiento profilactico, par-
ticularmente si se trata de una infusion
intravenosa de concentrado de factor.
Todo esto es una fuente de problemas
en la dindmica familiar, en el animo'y
en el afrontamiento de la enfermedad a largo plazo y, en
consecuencia, de deterioro en la calidad de vida.

¢Por qué considera que este tipo de estudios son
relevantes o de utilidad?

IS: Este tipo de estudios son muy importantes porque
no se puede tratar ni corregir lo que no se conoce. Es
indispensable identificar los problemas o areas de mejo-
ra, para corregirlos y mejorar en la préactica clinica. Por lo
tanto, estos estudios son imprescindibles porque ponen
de manifiesto el grado de mejora que podemos tener
en cada aspecto de la salud de estos pacientes. Esto,
anadido a terapias novedosas, permiten personalizar
el tratamiento y dirigirlo al valor de la salud centrada
en el paciente, es decir, permite identificar dénde se
encuentran las mayores debilidades y aprovechar las
terapias disponibles para poder corregir esas carencias.

La atencién médica basada en el valor (VBHC) se enfoca
en los resultados en el paciente en vez de centrarse en
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el proceso y los principales pioneros en el cuidado de
la salud ya han hecho el cambio a VBHC. ; Qué opina de
este valor real que se brinda a los pacientes?

IS: Creo que es la linea que hay que seguir porque per-
mitird obtener mejores resultados optimizando el gasto.
El impacto econdémico del tratamiento de la hemofilia es
muy elevado.

El' VBHC tiene por objeto obtener la mejor eficiencia en los
tratamientos, lo que significa que se obtiene la mayor cali-
dad de atencidn sanitaria y de satisfaccion del paciente con
el minimo gasto. Este concepto estd fundamentado en las
estrategias del ICHOM, (International Consortium for Health
Outcomes Measurement) una entidad sin animo de lucro
que esté desarrollando este tipo de estrategias basandose
en lo que el paciente piensa y percibe que es una mejora
objetiva para él.

En épocas anteriores, la opinidn del
paciente no se tenia tanto en cuenta
por una actitud que en cierto modo
se podria calificar como de "pater-
nalista” hacia la enfermedad, de
manera que los profesionales de la
salud, en un sentido amplio y basén-
dose en su conocimiento cientifico
decidian lo que mejor convenia a
los pacientes sin contar con éstos,
que a su vez aceptaban la decisién
siguiendo idénticas premisas. En
cambio, ahora se pone en el centro
la opinién de los pacientes, que estdn mucho més infor-
mados y son muy conscientes de cuéles son sus necesi-
dades, sus aspiraciones, deseos y también limitaciones,
asi como lo que les viene bien y lo que no les aporta
valor. Eso es lo que se considera el valor de salud cen-
trada en el paciente, una estrategia a aplicar, sobre todo
en enfermedades con alto impacto econémico porque
reduce costes y mejora los tratamientos y, por tanto, la

calidad de vida.

No obstante, VBHC es una metodologia exigente en tér-
minos metodoldgicos y habria que contar con organismos
conocedores y especializados en ello, como puede ser el
ICHOM u otras agencias especializadas en el desarrollo del
valor centrado en el paciente. Que yo sepa, ahora mismo
no existe una definicion con los pardmetros que tendriamos
que medir de forma transparente y que nos permitan disefar
este tipo de estrategias en la hemofilia que son clave para
conseguir la maxima eficacia del tratamiento y optimizar los
costes que la enfermedad comporta.



LA IMPORTANCIA DE UN NUEVO MODELO
EQUITATIVO EN RED PARA LAS EERR: LAS
UNIDADES DE EXPERTOS CLINICOS

SUSAN .En qué proyectos esta trabajando actualmente el CIBERER?

WEBB YOUDALE SW: El CIBERER es el Centro de Investigacion Biomédica en Red en EERR

que incluye unos 60 grupos que trabajan en enfermedades raras, pero cada

uno especializado en un tema en concreto. Hay algunos de tipo clinico,

Subdirectora cientifica del pero la mayoria son o bien investigadores basicos o genetistas. El CIBERER

CIBERER y presidenta de la pretende mejorar el diagnéstico y el tratamiento de las enfermedades

Comisién Asesora de Malalties raras, y se calcula que hay entre 7 y 8 mil. Como son tantas y tan variadas,

Minoritarias del CatSalut (CAMM,. cada una de ellas tiene sus caracteristicas, lo que deriva en que los temas
Endocrinéloga en el lIB Sant Pau de investigacion sean muy amplios.

y catedratica emérita de la UAB
Actualmente, ha cobrado mucha importancia la estrategia IMPACT (Infraes-

tructura de Medicina de Precisién Asociada a la Ciencia y a la Tecnologia)
basada en 3 ejes, a saber, medicina predictiva, ciencia de datos y medi-
cina gendmica. Pretende hacer medicina de precisién, es decir, que una
persona con sus caracteristicas clinicas, genéticas, radioldgicas, analiticas,
etc., pueda recibir un tratamiento personalizado y mas eficaz porque un
mismo tratamiento o diagndstico no es el mismo para todos los pacientes.
Es decir, medicina de precision.

Por otro lado, esta estrategia IMPACT tiene un papel importante en la
medicina gendmica, es decir, ahonda en el diagndstico genético de estas
enfermedades porque la mayoria de EERR son de origen genético. A veces,
no se sabe cuél es la causa, y lo que se pretende es llegar al diagndstico
exacto de todas estas EERR. Para ello es importante la ciencia de datos o
la inteligencia artificial, porque necesitamos englobar toda la informacién
que se va obteniendo. Son tantisimos datos los que se manejan que si no
se utiliza la inteligencia artificial es imposible analizarlos de forma correcta.
La mayoria de grupos del CIBERER estén trabajando en esta estrategia
para diferentes enfermedades o grupos de enfermedades, reflejando en
cada grupo los intereses propios de cada enfermedad.

¢Cudles son los retos a los que se enfrenta para este 2023?
SW: Para el afio 2023 pretendemos seguir colaborando entre los dife-
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rentes grupos, tanto del CIBER de enfermedades raras
como los otros CIBER que existen para mejorar, entre
todos, el abordaje de las EERR en el Sistema Nacional
de Salud y al mismo tiempo favorecer la investigacion
colaborativa internacional con grupos europeos o de
otros paises. En este tipo de estudios sobre EERR, la
colaboraciéon entre grupos es fundamental debido a la
rareza y poca frecuencia de estas enfermedades.

;. Qué es la CAMM y cémo trabaja? ;Cuéles son los
objetivos de la CAMM para este afio?

SW: La CAMM es la Comissidé Assessora en Malalties
Minoritaries o enfermedades minoritarias que dentro
del sistema cataldn de Salud (CatSalut) asesora en el
tema de enfermedades minoritarias.

Es una comision que se formd hace mas de 10 afios,
tras incluir en el plan de salud de Catalufia, para el
abordaje de las EERR, siguiendo las
lineas europeas, por un motivo de
equidad. Es decir, que no por tener
una EERR no puedas tener un diag-
ndstico o un tratamiento adecuado
en comparacién con enfermedades
més prevalentes como puede ser la
diabetes, la hipertensién o la car-
diopatia isquémica.

Esta Comision estd formada por
expertos especialistas en diferentes
EERR, evidentemente también por
representantes de la administracién,
pero no solo de salud, sino también
de educacion y de temas sociales.
Muchos pacientes con EERR requieren un cuidado
especial en la etapa escolar y esto tiene implicaciones
sociales, dificultades de movilidad o dificultades en
la autonomia personal que requieren ayuda. Es decir,
incluye tres patas de la administracién: salud,educaciéon
y servicios sociales.

Esta comisidén también cuenta con representantes
de las asociaciones de pacientes. Es decir, es una
comisién tripartita que se retne peridédicamente para
discutir los temas relevantes. Quizé lo mas importante
en estos Ultimos afios ha sido desarrollar la red de
Unidades de Expertos Clinicos, cuya red son las Xarxes
d'unitats d'expertesa clinica (XUEC). Actualmente se
han creado ya 11; la primera fue la de enfermeda-
des cognitivo/conductuales en edad pediatrica que
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En la sanidad publica
catalana es posible que
la informacion de un
paciente con una ER
determinada sea accesible
para todos los clinicos
gracias a la historia clinica
compartida

recientemente también se ha ampliado a la edad
adulta. Después se establecieron diferentes redes de
enfermedades con inmunodeficiencias, neurolégicas,
de epilepsias raras, etc. En este momento se estén
desarrollando dos nuevas: una de anemias congénitas
en el &mbito de hematologia y otra de enfermedades
endocrinas raras.

iY cdmo trabajan estos grupos? Lo hacen en red, de
manera que la informacién de un paciente con una
enfermedad rara determinada tiene que estar accesible
a todos los clinicos que vean a aquel paciente. Esto es
factible dentro de la sanidad publica catalana por la
historia clinica compartida, que es accesible para todos
los profesionales que tratan al paciente y la idea es
que, siempre que sea posible, sea la informacién la que
viaje, no el paciente. Evidentemente el paciente tendra
que trasladarse a su centro experto de referencia algu-
nas veces, pero la idea es que se
trabaje en colaboracién con la asis-
tencia primariay, en el caso de que
vivan fuera del area de Barcelona
y alrededores, que es donde estén
todos los centros de referencia de
tercer nivel, también se tenga con-
tacto con el hospital méas cercano
del paciente para lo que pueda ser
necesario. Esto estd basado en el
modelo europeo de las European
Reference Networks (ERN), que tra-
bajan con esta estrategia, es decir,
intentar que sea la informacién la
que viaje y no tanto el paciente o
su familia, y que exista una red de
todos los que colaboran en el diagndstico para que
todos tengan la misma informaciéon. Los grupos que
estén en red tienen los mismos protocolos y comparten
la informacion.

Hemos visto que participé el 26 de enero en la
Jornada de Concienciacién sobre la situacién de las
enfermedades ultrararas. Comentaba la importancia
de un nuevo modelo equitativo que se esta
expandiendo por Cataluia. ;Nos puede comentar
en mas detalle en qué consiste dicho modelo y cémo
esta siendo su desarrollo y evolucién?

SW: Las enfermedades ultrararas son un subapartado
de las EERR, pero en las enfermedades ultrararas aun
es mas importante el trabajo en red y compartir datos,
porque como ya quedd claro en la reunién del mes



de enero, si existen menos de diez pacientes con un
mismo diagndstico en Espana, es imposible que haya
expertos en esta enfermedad en todas las comunida-
des auténomas.

Esta situacion también se investigd a nivel europeo.
Por lo que, si habia dos pacientes en Portugal, cuatro
en Francia y tres en Alemania, no tenia ningun sentido
que hubiera centros expertos en todos los paises, pero
si se considerd importante que se identificaran todos
los centros expertos para poder facilitar el diagnéstico
y evitar demoras innecesarias.

De esta manera se conseguiria un tratamiento lo mas
idéneo posible para que, adn sin un tratamiento espe-
cifico, el paciente y su entorno tengan al menos un
abordaje para mejorar la situacién funcional, social y
cognitiva.

¢;Con qué barreras se estan encontrando, teniendo
en cuenta el modelo organizativo actual? ;Existen
propuestas o alternativas para superar dichas
barreras?

SW: A pesar de existir esta estrategia de redes de
expertos clinicos, a través de la cual los nifios escolari-
zados que requieren de ayuda en la escuela para su tra-
tamiento y manejo la pueden pediry, de existir canales
para diagnosticar a estos pacientes,
a veces, esta informacion no se tie-
ne presente en todos los centros de
asistencia primaria. En estas Ultimas
reuniones se ha comentado que
es importante que se difunda y se
recuerde a la atencién primaria, la
existencia de estas vias y de estos
procesos por el bien del paciente
porque tendria que haber el mismo
diagnéstico y tratamiento para un
paciente del rea de Barcelona que
un paciente que viva en un pueblo
del Pirineo. Esto es un area que debe mejorar, ya que
todavia depende en parte de la informacién y del inte-
rés especifico de la asistencia primaria porque pueden
ser excelentes profesionales, pero no ser conscientes
de que el paciente pueda tener una ER o ultrarara.

Considero importante la difusién y recordatorio de
la existencia de estos centros y estrategias que no
dependen de la zona de donde procede el paciente.
En el caso de las EERR, el paciente debe y puede
ir al hospital de referencia, aunque esté en otra pro-

Una medicina de calidad
no puede ignorar el punto
de vista del paciente,
ya que es indispensable
para mejorar la calidad
asistencial
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vincia o ciudad que no sea la suya. Por ejemplo, si
el paciente es de un pueblo de Lérida y tiene que
desplazarse a Barcelona, no tiene que haber ninguna
traba administrativa para ser adecuadamente tratado
y después, con la informacién obtenida, pasarla a sus
especialistas, a sus médicos y sanitarios de donde
proceda el paciente, para que puedan abordarlo en
su dia a dia. Hay que recordar que ademés de tener
la ER, ese paciente puede tener una gripe, una neu-
monia, apendicitis o se puede romper un hueso y
esto debe ser tratado en el darea de donde procede
aquel paciente. Pero en funcién de la enfermedad de
base, quizas requiera una adaptacion del tratamiento
y esto lo deben saber todos los profesionales impli-
cados en el cuidado de este paciente. Esto es lo que
se estd intentando difundir y mejorar por el bien de
los pacientes y de sus familias.

Este nimero de la revista trata sobre value-based
healthcare (VBHC), es decir, vamos a abordar
desde diferentes perspectivas la asistencia sanitaria
basada en valor para el paciente ofreciendo el mejor
servicio. ;Cree que el SNS actual tiene capacidad
para instaurar un modelo de VBHC? ; Qué cambios se
deberian realizar en el SNS para poder instaurarlo?
SW: Hoy en dia, una medicina de calidad no puede
ignorar el punto de vista del paciente, poco a poco
se va recogiendo la experiencia
del paciente, puesto que es indis-
pensable para mejorar la calidad
asistencial. Los profesionales pue-
den ser excelentes y conocer per-
fectamente la enfermedad, pero
quien son realmente conocen la
enfermedad y sus sintomas son los
afectados y el entorno que convive
con esa disfuncién cada dia.

Establecer estrategias y protocolos

ignorando a los pacientes o asocia-
ciones de pacientes, hoy en dia no se puede concebir. Es
necesario acostumbrarse a esta realidad. De hecho, hace
tiempo que en Catalufia se pasan encuestas en los hos-
pitales y en la asistencia primaria para detectar y mejorar
problemas que puedan surgir y que no estén resueltos.
No es un tema que se pueda solucionar de un dia para
otroy tiene que ir mejorando con el paso del tiempo, pero
teniendo en cuenta que el punto de vista del paciente es
fundamental para poder ofrecer una medicina de calidad,
las politicas en este contexto han de ir en esta direccién
porque todavia hay mucho que mejorar.
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¢Tiene alguna experiencia que nos quiera contar
relacionada con este modelo de salud?

su vida.

SW: En las reuniones de la CAMM, casi siempre hay un

testimonio de primera mano, es decir, asiste una asocia-
cién de pacientes, un paciente o una familia si se trata
de nifios que viene a exponer lo que supone vivir con

la enfermedad y los problemas que
puedan surgir.

En las dos Ultimas reuniones
nos han mostrado problemas de
tipo préactico, por ejemplo, una
madre, residente fuera del area
de Barcelona, vino a exponer que
su hijo de 12 afos, requiere una
alimentacién con sonda directa al
estbmago por gastrostomia, es
decir, que cuando llega la hora
de comer necesita ayuda, pues

bien el centro docente donde iba el nifio no tie-
ne personal cualificado para ello, y al final era ella
la que tenia que ir y darle de comer al nifio en la
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Es imprescindible que
en las reuniones de la
CAMM participe siempre
un testimonio de primera
mano para poder
completar el punto de
vista

46

escuela, lo que le impedia poder trabajar y hacer

Otro ejemplo era un paciente que cuando se traslada-
ba al centro de referencia de Barcelona, a veces sufria
crisis epilépticas y le habian negado la posibilidad de

traslado en ambulancia, por lo que
mientras la madre conducia, el nifo
sufria la crisis. Eso era una situa-
cién muy peligrosa que, si no te la
expone el entorno afectado, es muy
dificil poderlo prever.

Estos testimonios son muy impor-
tantes para completar el punto
de vista porque, aunque los
especialistas estan al dia y saben
perfectamente las novedades
diagndsticas y terapéuticas, es

en el dia a dia cuando aparecen este tipo de pro-
blemas que se deben resolver, pero que si no se
sabe que existen es imposible buscar una solucion.



LA IMPORTANGIA DE LAS SENALES DE
SOSPECHA EN LOS CASOS DE ALFA
MANOSIDOSIS PARA LLEGAR A UN
DIAGNOSTICO PRECOZ

ENRIQUE Recientemente se ha aprobado Lamzede en Espanha, el primer
. , tratamiento para los pacientes que sufren Alfa Manosidosis. ;Qué

GALAN GUMEZ representa este hito para los pacientes y la comunidad médica?
EG: Es muy importante que un medicamento huérfano destinado a tratar
Experto en Genética Clinica una enfermedad ultrarara como es la Alfa Manosidosis, obtenga reembolso
y EERR. Jefe del Servicio de por el Ministerio de Sanidad. El medicamento podia estar disponible por
Pediatria del Hospital Materno medicacion extranjera, pero esta aprobacién ayuda a que los médicos
Infantil de Badajoz y catedrético puedan tener una mayor facilidad para su acceso y prescripcién y, por
de Pediatria de la Universidad de lo tanto, mas beneficios para los pacientes. Al fin y al cabo, es la opcidn
Extremadura terapéutica mas Gtil en la actualidad para estos pacientes. Es fundamental

tener tratamientos aprobados por la EMA, pero més aun el hecho de poder
disponer de ellos para tratar a los pacientes.

Siendo una enfermedad ultrarara, ;cudntos pacientes se estima que
puede haber en Espafia?

EG: Es dificil decirlo. Si nosotros nos guiamos por la prevalencia que tiene
esta enfermedad, quizas haya en Espafia 90 pacientes, pero en la practicay
diagnosticados hay muchos menos, pero esto se debe a que un gran nime-
ro de pacientes afectados por esta enfermedad aldn no tiene diagnéstico.
En Espafa hay menos de diez pacientes diagnosticados en este momento,
aunque algunos pacientes estén actualmente en via de diagnéstico.

El problema que tenemos con esta enfermedad es que hay muchos pacien-
tes sin diagnosticar y, por eso, hay que concienciar al personal sanitario,
especialmente médico, que es fundamental el diagndstico temprano, por
lo que a la menor sospecha diagnéstica de los pacientes hay que realizar
las pruebas oportunas para que puedan ser tratados precozmente.

¢Existe un posible infradiagnéstico de la patologia? En caso afirmativo,
;,coémo cree que se podria mejorar dicho infradiagnéstico?

EG: Como todas las enfermedades ultrararas, el diagnéstico es complejo.
Esta enfermedad tiene la particularidad de que cursa con una serie de sig-
nos y sintomas que son comunes a otras enfermedades, y pueden generar
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confusidn, pero si los unimos a otra serie de signos y
sintomas que van apareciendo a medida que evoluciona
la enfermedad, el diagndstico serd menos complejo.

Respecto a la forma de diagnosticarlos, en primer lugar,
el diagnéstico tiene que ser precoz porque cuanto
antes se trate al paciente, tendremos un mayor bene-
ficio y, por tanto, hay que tener una guia de signos y
sintomas precoces de sospecha diagndstica, para que
tanto el pediatra de atencidn primaria, el pediatra hos-
pitalario, el médico de familia, los otorrinolaringélogos,
los neurdlogos infantiles, que también evaldan la disca-
pacidad, tengan una alta sospecha diagnodstica.

La alfa manosidosis es heterogénea. Estos pacientes
suelen tener signos clinicos como rasgos toscos, macro-
cefalia, hipoacusia y otra serie de sintomas tan comu-
nes como hernias. Es fundamental que tengamos la
sospecha diagndstica para tratarlos

precozmente.

Es muy importante
la sospecha clinica
para poder realizar un
diagndstico precoz del
paciente

La enfermedad presenta diversos
fenotipos clinicos. ;Qué sefales
de sospecha deben hacer
pensar a los clinicos que pueden
estar frente un caso de Alfa
Manosidosis? ;Qué especialistas
son clave a la hora de detectar y
derivar a estos pacientes?

EG: Los especialistas deben ser el pediatra, el pediatra
de atencidn primaria, el médico de genética clinica, el
neurdlogo infantil, todos aquellos médicos que valoren
la discapacidady, por supuesto, el otorrinolaringdlogo
por el problema de la hipoacusia. En muchas ocasio-
nes, la hipoacusia es un signo que debemos tener en
la cabeza cuando tenemos una hipoacusia de causa no
clara. Por eso, el otorrinolaringdlogo es fundamental.

Respecto a la sospecha clinica, si un paciente tiene
unos rasgos faciales toscos podemos pensar, por su fre-
cuencia y por su parecido, en las mucopolisacaridosis.
Los rasgos que tienen en comdn con la alfa manosidosis
son rasgos toscos, macrocefalia, dientes separados,
lengua grande, etc. Estos nifos suelen tener retraso
del lenguaje, retraso global en el desarrollo, hipoacu-
sia, pero también hay sintomas méas comunes y menos
especificos como las infecciones recurrentes. Otros
sintomas menos recurrentes, pero més evolucionados
son la afectacién cardiaca, la alteracién neuroldgica,
anomalias esqueléticas y la afectacién pulmonar.

La confirmacién diagndstica puede ser diferente y
los médicos que més van a realizar el diagnéstico o
el seguimiento son, sobre todo, médicos de genética
clinica, médicos que evallan trastornos metabdlicos,
como pueden ser los médicos internistas en adultos o
médicos pediatras, médicos dedicados al metabolismo
y genetistas clinicos.

Normalmente el médico de genética clinica, el médi-
co de neurologia pediatrica y el médico de medicina
interna dedicado a las enfermedades raras van a ser los
médicos que van a coordinar el seguimiento.

Estos pacientes tienen que ser evaluados en una con-
sulta multidisciplinar en la que participe neurologia,
médicos de medicina interna, oftalmdlogos, otorrinos
e inmundlogos. En algunas ocasiones, dependiendo
de la sintomatologia que presenten estos pacientes,
van a participar también cardidlo-
gos. Eso si, la coordinacién tiene
que ser seguida por los médicos
que trabajan con EERR, genetistas
clinicos en pediatria y neurologia
infantil, en la edad pediétrica, y
luego en la edad adulta, el médico
de medicina interna que se dedica
a patologias poco frecuentes.

¢Como suele ser el diagnéstico de estos pacientes?
. Qué importancia tiene el diagnéstico precoz y
cuando se debe plantear el tratamiento?

EG: Lo fundamental es el diagndstico precoz porque
cuanto antes se realice el diagndstico, antes se podra
tratar. Para llevar a cabo un diagnéstico, lo primero que
llevamos a cabo es la sospecha clinica y, lo segundo,
los estudios de laboratorio.

El primer paso es una sospecha diagnédstica por aumen-
to de oligosacéridos en orina y, una vez que tengamos
la sospecha diagndstica de oligosacéridos en orina,
hacer la confirmacion del estudio enzimatico tanto
en fibroblastos de piel como en leucocitos en sangre,
determinando la actividad enzimética de la Alfa Mano-
sidasa. Posteriormente se debe hacer la confirmacién
molecular mediante un estudio genético del gen res-
ponsable de la enfermedad, en el caso que tengamos
la sospecha diagnéstica bien definida. Si no esté bien
orientada, el estudio molecular puede realizarse con un
exoma dirigido a un panel de genes que tenga relacién
con estas enfermedades.
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La confirmacién molecular da lugar al diagnéstico defi-
nitivo porque es una enfermedad que tiene un patrén
hereditario autosémico recesivo y es fundamental ver
las variantes patogénicas, antiguamente llamadas muta-
ciones, de este gen que da lugar a
la enfermedad. Posteriormente se
deberd estudiar a los padres para
ver si son heterocigotos y portan
una de estas mutaciones o variantes
patogénicas. Es importante realizar
el estudio genético para confirmar
si los padres o alguno de los proge-
nitores son heterocigotos portado-
res e informarles de que si tienen un hijo con otra pareja
gue también sea portadora, hay un 25% de probabilidad
de que el nifio sea portador de esas dos variantes pato-
génicas y por tanto desarrollara la enfermedad.

.Coémo debe hacerse el seguimiento de estos
pacientes? ; Hay aspectos para tener en cuenta que
tengan una mayor relevancia?

EG: Se debe realizar una valoracion clinica completa
del paciente, incluyendo su calidad de vida. Para ello,
realizamos tests para valorar la movilidad del paciente,
es decir, para evaluar la marcha (en estos test se les
pide que caminen 6 minutos o que estén subiendo
escaleras durante 3 minutos). Posteriormente, hacemos
una valoracion clinica de los diferentes aspectos que
el paciente tiene alterados, sobre todo, una valoraciéon
neuroldgica, ver su audicion, su vista, sus visceras abdo-
minales mediante una ecografia abdominal por si han
aumentado de tamafio, y se hace también una valo-
racion psicométrica para ver su nivel cognitivo. Final-
mente, se comprueba como estén los oligosacaridos en
orina, para comprobar si con el tratamiento enzimético
han disminuido y asi la ruta metabélica puede funcionar
adecuadamente y no se acumulan estos productos de
depdsito, que son los que dan lugar a la alteraciéon de
la enfermedad en el paciente.

¢ Qué se puede esperar en un paciente que comienza
la terapia de reemplazo enzimatico en la edad
pediatrica? ;Cuando se empieza el tratamiento en
la edad adulta?

En los casos de alfa
manosidosis, la
confirmaciéon molecular es
el diagndstico definitivo

EL EXPERTO OPINA

EG: Lo ideal seria un tratamiento precoz en edad
pediatrica lo antes posible. Evidentemente, en un
adulto también es importante que sea lo antes posi-
ble. Lo que mas nos interesa es hacer un diagndstico
precoz para tratarlo precozmente
porque si un paciente adquiere una
discapacidad, luego recuperarla es
casi imposible.

. Qué podemos esperar? Mejoras
en su calidad de vida, mejoras en
su inmunidad, mejoras en la deter-
minacién de oligosacaridos que
disminuyen y mejoran en todos los test de la marcha.
Es decir, una mejoria general del paciente en todas
sus areas. No hay otro tratamiento y, por ese motivo
hay que revisar su nivel cognitivo y su nivel auditi-
vo porque si tratamos precozmente al paciente, su
capacidad de audicién puede que no se altere tanto.
Gracias al tratamiento mejoraran todas las funciones
vitales o al menos, conseguiremos que se paralicen
y no empeoren (Velmansa alfa estd indicado para el
tratamiento de las manifestaciones no neurolégicas
en pacientes con formas leves a moderadas de la alfa
manosidosis).

Con la experiencia adquirida tras varios pacientes
tratados durante varios afos, ;qué futuro se prevé
para esta enfermedad?

EG: Con el tratamiento esperamos que los pacientes
tengan una mejoria en todas sus funciones vitales: a
nivel esquelético, a nivel de la marcha, a nivel de inmu-
nidad, a nivel auditivo, etc.

Al no llevar muchos afios con estos pacientes, no tene-
mos tanta experiencia como para prever qué pasara en
un futuro. En Espafia, cuando empezamos hace un afio,
habia solo siete pacientes en tratamiento. Por lo tanto,
nosotros esperamos que tengan una mejoria en todas
sus funciones vitales y, aunque no sabemos a ciencia
exacta donde vamos a llegar, debido a la falta de expe-
riencia suficiente para prever el futuro, la esperanza es
que estos pacientes estén mucho mejor en todas sus
areas.
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EL TRABAJO MULTIDISCIPLINAR EN
REDES DE UNIDADES CLINICAS EXPERTAS
EN BENEFICIO DE LOS PACIENTES QUE
SUFREN ENFERMEDADES MINORITARIAS
AUTOINMUNES SISTEMICAS

¢En qué consisten las enfermedades autoinmunes sistémicas
minoritarias? ; Qué grupo de enfermedades engloba? ;De cudntas
patologias estamos hablando, aproximadamente?

SM: Las Enfermedades Autoinmunes Sistémicas (EAS) estéan causadas por
una respuesta andmala del sistema inmunitario hacia el propio organismo.
Son enfermedades crénicas, complejas y potencialmente graves con una
etiologia multifactorial (genética, hormonal y ambiental). Son un grupo
heterogéneo de enfermedades (grandes diferencias en cuanto a su inci-
dencia, prondstico, tratamiento y manifestaciones clinicas) que comparten
el hecho de presentar fendmenos inmunomediados que actlan contra las
células, los tejidos y los érganos propios del organismo y provocan la dis-
funcion de las estructuras comprometidas.

Existen muchas EAS, entre las més frecuentes encontramos el lupus eritematoso
sistémico, el sindrome antifosfolipidico, el sindrome de Sjégren, la esclerosis
sistémica progresiva (esclerodermia), las miopatias inflamatorias idiopaticas
(miositis), las vasculitis, la enfermedad de Behcet, la policondritis recidivante, etc.

En el Hospital Universitario Vall d'Hebron (HUVH) se tratan mas de 2.000
Enfermedades Minoritarias (EM). En el 2022 atendimos en el HUVH a mas de
3.000 pacientes con EAS, 2.848 adultos y 167 pediatricos. En este hospital
trabajan mas de 200 profesionales especialistas dedicados a la atencién
de las EM y somos uno de los hospitales del Estado espafol que trata méas
patologias y uno de los hospitales punteros de Europa en este campo.
Formamos parte de 20 redes europeas de referencia en enfermedades
minoritarias (ERN), de 34 centros de referencia espafoles (CSUR) y de 9
redes de experiencia del Departamento de Salut (XUEC).

Dentro del impacto que tienen estas enfermedades para la vida de un
paciente. ;Qué variables son las mas influyentes en su calidad de vida?
.Y en uso de recursos?

SM: Al tratarse de un grupo heterogéneo de enfermedades, hay grandes
diferencias en cuanto a las manifestaciones clinicas de la enfermedad, los

50



tratamientos que reciben y su impacto en la calidad de
vida, pero la mayoria de los pacientes con EAS requie-
ren un acceso répido a una unidad de referencia con
profesionales expertos para establecer un diagndstico
precoz y un tratamiento adecuado.

La mayoria de estas enfermedades se presentan en la
edad adultay, sobre todo, en la edad laboral del pacien-
te, pero también pueden presentarse en la infancia y
en la edad avanzada. Afectan a distintos érganos pro-
vocando incapacidad y dependencia, lo cual ocasiona
un elevado requerimiento de recursos asistenciales, de
tratamientos y cuidados. Por ejemplo, el lupus eritema-
toso sistémico afecta mayoritariamente a las mujeres
jovenes en edad reproductiva.

En el caso de pacientes pediatricos, es muy importante
para ellos y para las familias, ser atendido por profe-
sionales expertos durante la infancia y adolescencia y,
sobre todo, al pasar a la edad adulta,
incorporarse al programa de transi-
cién de la adolescencia a la edad
adulta, donde el paciente recibe un
acompafiamiento por parte de su
equipo médico, de enfermeria, de
psicdlogos y de trabajo social.

¢Nos puede describir brevemente
en qué consiste La Red de
Unidades Clinicas Expertas
(XUEC) sobre las enfermedades
minoritarias autoinmunes
sistémicas?

SM: En Cataluna, la atencién a las
Enfermedades Minoritarias (EM)
implica a profesionales sanitarios de diferentes ambi-
tos y combina un alto grado de especializacién y de
experiencia clinica con el acompafiamiento diario y de
proximidad de las personas afectadas y sus familias.
Esta atencién, integral, integrada y de calidad, se cen-
tra en el paciente y en su entorno préximo, mediante
una red de centros y servicios que trabajan de forma
coordinada para cubrir las necesidades sanitarias, edu-
cativas y sociales de las personas con EM y sus familias.

Esta atencién se presta desde dos niveles asistenciales:
- El equipo territorial o comunitario de referencia

en el domicilio, que incluye el equipo de atencidén
primaria, la atencién especializada del hospital y los

La mayoria de los
pacientes con EAS
requieren un acceso
rapido a una unidad de
referencia con
profesionales expertos
para establecer un
diagnodstico precoz y un
tratamiento adecuado

EL EXPERTO OPINA -

centros de especialistas de referencia del territorio,
los servicios de accién social y los servicios educa-
tivos.

- Los equipos de alta especializacion de los hospitales
se organizan en Redes de Unidades Clinicas Exper-
tas (XUEC). Las XUEC son servicios clinicos formados
por un equipo multidisciplinario de profesionales
con un alto nivel de conocimiento y experiencia.

Estos dos niveles asistenciales trabajan de forma con-
junta y los gestores de casos hospitalarios se encargan
de su coordinacién, que también atienden a las perso-
nas afectadas y sus familias y los apoyan.

Constan como subdreas las vasculitis minoritarias
y las sistémicas minoritarias. ;Tienen abordaje
especifico dentro del XUEC? En caso afirmativo,
ipor qué?

SM: CatSalut ha establecido un lis-
tado de las enfermedades Minori-
tarias Autoinmunes Sistémicas, que
son objecto de atencién de la XUEC
en Enfermedades Autoinmunes Sis-
témicas.

El término vasculitis engloba un
conjunto de enfermedades en el
que la caracteristica principal es la
inflamacion de los vasos sanguineos
y como consecuencia de esa infla-
macioén se produce una disminu-
cion del flujo vascular o incluso una
interrupcion completa del mismo.
En funcién de la localizacion de los
vasos afectados, su diferente tamafio y los distintos
hallazgos histoldgicos objetivados en la biopsia, se han
identificado 11 tipos distintos de vasculitis minoritarias,
entre las que se encuentran la vasculitis asociada a
ANCA, vasculitis per IgA, y arteritis de células gigantes,
entre otras.

Dentro de las sistémicas minoritarias, el Lupus Eritema-
toso Sistémico (LES) es el mas comun y puede afectar a
diferentes partes del cuerpo, aunque su gravedad tam-
bién varia. Existen otros tipos de lupus, como el cutaneo
que solo afecta a la piel; el inducido por medicamentos,
que en general desaparece cuando se dejan de tomar;
y el lupus neonatal, que afecta a recién nacidos y no es
muy comun. Otras enfermedades sistémicas son el SAF,
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esclerosis sistémica, miopatias, AlJ, SS, uveitis, enferme-
dad relacionada con IgG4, sarcoidosis, etc. Todas ellas
comparten la afectacién de varios érganos y, por ello,
se denominan sistémicas.

Como hemos comentado, las manifestaciones pueden
afectar a varios érganos y se requiere de un abordaje
multidisciplinar con diferentes facultativos especialistas.
En cada UEC dentro de la XUEC, existe un facultativo
referente por enfermedad, que se coordina con el resto
de los especialistas cuando es necesario.

¢ Cuantos hospitales forman parte
de esta Red y cémo se designan?
¢ Existe alguna vinculacién con los
CSUR?

SM: La XUEC Enfermedades
Autoinmunes Sistémicas esta forma-
da por la red de centros UEC que
fueron acreditados por el CatSalut
en 2021. Para obtener la acredita-
cién, los centros han de demostrar
que disponen de profesionales con
experiencia, formacién, investiga-
cién, etc., y que el centro tiene los
recursos necesarios para atender a
estos pacientes, tanto en pruebas
diagndsticas como en acceso a los tratamientos.

La XUEC Enfermedades Autoinmunes Sistémicas esté
constituida por 3 UECs pediétricas y 6 UECs de adultos,
que trabajamos de forma armonizada.

UEC pediétricas: Hospital Vall d'Hebron, Hospital Sant
Joan de Déu Barcelona y Hospital Parc Tauli.

UEC de adultos: Hospital Universitario Vall d"Hebron,
Hospital Clinic Barcelona, Hospital Parc Tauli, Hospital
de la Santa Creu i Sant Pau, Hospital del Mar y Hospital
Bellvitge.

Para ofrecer la mejor atencidn a los pacientes con EAS,
elaboramos guias de préctica clinica, documentos
informativos para pacientes y consensuamos actuacio-
nes para que todos los pacientes del territorio tengan
acceso a los mismos servicios asistenciales. Asimismo,
trabajamos con las asociaciones de pacientes que ofre-
cen servicios de apoyo al paciente con EAS.

Las XUECs funcionan en Catalunya como herramienta
de cohesidn territorial, pero también existen otras redes

newsRARE

Para ofrecer la mejor
atencion a los pacientes
con EAS, consensuamos

actuaciones para que
todos los pacientes del

territorio tengan
acceso a los mismos
servicios asistenciales

como CSUR a nivel estatal que permiten que pacientes
de otras CCAA accedan a la atencién de centros acre-
ditados por el Ministerio de Sanidad como centros de
referencia. En el Hospital Universitario Vall d'Hebron tam-
bién dispone la acreditacion CSUR para EAS tanto para
pacientes en edad adulta como para pacientes en edad
pediatrica, lo que permite el seguimiento de un mismo
paciente en un Unico centro de excelencia durante toda
su vida. Por Ultimo, también formamos parte de la red
europea ERN ReCONNET en enfermedades del tejido
conectivo, creada para compartir el conocimiento entre
expertos a nivel europeo. Al tratarse de enfermedades
minoritarias, en dicha red se pueden
hacer consultas de pacientes y tomar
decisiones compartidas entre los
expertos de diferentes paises.

La ordenacién del Mapa de XUEC en
Catalunya es un ejercicio indepen-
diente y compatible con la desig-
nacién de los Centros, Servicios y
Unidades de Referencia del Sistema
Nacional de Salud (CSUR) propues-
tos por el Ministerio de Sanidad,
Consumo y Bienestar Social. Desde
el CatSalut se trabaja para conseguir
el maximo alineamiento entre las
designaciones UEC y CSUR, siendo imprescindible la
obtencién de un CSUR relacionado con las enfermeda-
des minoritarias objeto de atencién de las ERN para que
los centros espafioles puedan participar en estas redes
europeas de referencia.

En los ultimos afios se ha visto una gran evolucién en
la designacién de las XUEC. ;Qué valoracion harias
de esta evolucién y cuales crees que han sido los
motivos?

SM: La baja o muy baja prevalencia de las EM requiere
de una concentracién de recursos, conocimientos y
experiencia, por lo que es necesario que todo ello se
concentre en unidades de referencia.

Con el objetivo de identificar las Unidades de Experien-
cia Clinica (UEC) en EM, CatSalut aprob¢ la Instruccion
12/2015, que establece el desarrollo y la implementa-
cion del modelo de atencién a las EM en Catalunyay la
ordenacién del Mapa de Xarxes d'Unitats d'Expertesa
Clinica (XUEC) en EM.

Actualmente existen 10 redes XUEC acreditadas, pero
se irdn incrementando en el futuro.
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¢;Cudndo se creé la XUEC de enfermedades
minoritarias autoinmunes sistémicas y cuales han
sido los principales logros? ; Cuéles son los objetivos
para los préximos afos?

SM: En marzo de 2021 CatSalut anuncié la convocatoria para
designar las UEC en el drea de EAS dentro de la XUEC en
enfermedades minoritarias en Catalunya y, en julio del mismo
ano, salié la resolucién de las UECs acreditadas.

En este primer afio de funcionamiento de la XUEC
Enfermedades Autoinmunes Sistémicas, los miembros
de las UECs hemos mantenido reuniones mensuales,
establecido los criterios de derivacion de pacientes, ela-
borado guias de préctica clinica en lupus (para adultos
y pediatria) y documentos internos de funcionamiento
de la XUEC. Recientemen-
te hemos organizado la |
Jornada en EM de la XUEC
Enfermedades Autoinmunes
Sistémicas que se ha celebra-
do el 22 de febrero de 2023 en

EL EXPERTO OPINA -

SM: Hasta la actualidad, los pacientes se codificaban
en la Historia Clinica con el cédigo CIE-10, que no es
especifico de cada una de las Enfermedades Minoritarias
Autoinmunes Sistémicas. CatSalut ha abierto un registro
de pacientes denominado REMIN, en el que las UECs
hemos notificado los casos de nuestros centros, ya codi-
ficados con cédigo ORPHA (especifica para cada enfer-
medad). Con ello se pretende disponer de un mapa real
de estas enfermedades en Catalunya. El registro REMIN
existe también para el resto de las XUECs.

Los investigadores de las UECs participan en ensayos
clinicos en las patologias objeto de atencién de las
UECs. Uno de los objetivos del trabajo en red es mejorar
el acceso de pacientes de centros que no participan
en estos estudios y con ello,
mejorar la equidad y dar las
mismas oportunidades de
recibir tratamientos novedo-
sos a todos los pacientes del
territorio.

el Hospital Universitario Vall

d'Hebron con la participaciéon
de todas las UECs que forman

En caso de que exista una
sospecha concreta de una

esta XUEC, Cristina Mallol
representante del CatSalut,
asociaciones de pacientes, y
la experiencia de una pacien-
te. A la Jornada han asistido
facultativos especialistas,

enfermedad autoinmune
sistémica, ;como es el
proceso de consulta o
derivacién del paciente hasta
un centro perteneciente a la
XUEC?

profesionales de la Atencion
Primaria, hospitales de refe-
rencia, territorial, pacientes,
familiares y asociaciones de
pacientes. También han asistido representantes de la
industria farmacéutica.

Para los préximos afios continuaremos desarrollando
nuevas guias de practica clinica en otras enfermedades,
repetiremos la Jornada y desarrollaremos otras acciones
para potenciar el trabajo en red con otros dispositivos
asistenciales, asi como proyectos de investigacion.
Trabajaremos para mejorar el acceso a estas unidades
especializadas para todos los pacientes del territorio
que cumplan con los criterios establecidos.

¢Existe algun tipo de registro para este tipo de
enfermedades minoritarias? ;Cémo se coordinan
entre los diferentes centros? ;Y en cuanto a ensayos
clinicos o novedades terapéuticas?

SM: Los criterios de consulta
y derivacién recogen, para
cada uno de los grupos de
enfermedades minoritarias
que actualmente disponen las XUEC, el conjunto
de signos, sintomas y resultados de anélisis o prue-
bas clinicas que indican si la persona es susceptible
de sufrir una EM. Estos criterios han sido definidos
por los profesionales de las diferentes XUEC con la
voluntad de orientar a los profesionales clinicos a la
hora de determinar en qué casos un paciente es sos-
pechoso de padecer una EM y deberia ser valorado
por una UEC. Esto facilita el proceso de transferencia
del conocimiento, innovacién y de accesibilidad a los
protocolos clinicos, a los hospitales de referencia, etc.

La funcidn principal de las UEC es realizar el diagnéstico
clinico y el plan de atencién, que incluye la estrategia
terapéuticay la estrategia de seguimiento de la persona
afectada de una EM.
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EN PRIMERA PERSONA

NEREA
MORAN MANGA

Enfermera y paciente de psoriasis
pustulosa generalizada

newsRARE

LA PSORIASIS PUSTULOSA GENERALIZADA:
QUE COMPLICACIONES PUEDE TENER Y COMO
AFECTA A LA CALIDAD DE VIDA

La psoriasis pustulosa generaliza-
da es una enfermedad minoritaria
autoinflamatoria y se estima que
en Espafia afecta a 13 pacientes
por millén de habitantes, es decir,
aproximadamente a 500 habitan-
tes en Espana. Esta enfermedad
presenta sintomas cutaneos y
sistémicos y puede presentarse
en forma de brotes recurrentes
o brotes intermitentes. Los sin-
tomas cutdneos mas frecuentes
son el dolor, el picor, la apariciéon
de pustulas, la descamacion, el
enrojecimiento, la sequedad o |a
quemazdn; y, de entre los sinto-
mas sistémicos que se pueden
dar destacan fiebre, hinchazdén,
malestar, dolor articular, fatiga,
dolor de cabezay leucocitosis. La
PPG puede comprometer la vida
del paciente, por causas como
insuficiencia cardiaca, fallo renal
o sepsis, a menudo requiriendo
ingreso en urgencias.

¢;Qué es la Psoriasis Pustulosa
Generalizada (PPG)?

NM: Es un tipo de psoriasis que
entra dentro de las enfermedades
dermatoldgicas de emergencia, ya
que puede cubrir el cuerpo ente-
ro del paciente. Se trata de una
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especie de psoriasis eritematosa
en la que aparecen pustulas que
no serian de pus, sino de glébulos
blancos. Se trata de un proceso
autoinmune en el que la piel se
esté constantemente regenerando
y el sistema inmune no lo reconoce
como propio, por lo que manda
esos glébulos blancos para atacar
a la piel.

¢ Cuéles son los sintomas iniciales
de la enfermedad? ; Cémo fue su
diagnéstico?

NM: Cada paciente es un mun-
do vy, por lo tanto, puede que el
comienzo de la enfermedad sea
diferente. En mi caso, empieza
con unos circulos alrededor de
los costados del cuerpo que no
parece nada grave, ni me duele,
ni me escuece ni nada. Y al cabo
de los dias eso se va expandien-
do y puede cubrirme el 90% del
cuerpo.

¢.Todos los pacientes con PPG
tienen un debut, diagndstico y
seguimiento similar al que has
vivido tu?

NM: Aqui mi experiencia entraria
mas como enfermera en derma-
tologia que como paciente; y yo,



EN PRIMERA PERSONA -

Cuando me pasa en las manos, al tocar cualquier objeto siento agujas
clavandose en la piel y cuando me pasa en los pies, no puedo caminar

la verdad es que no he visto el
mismo proceso en dos pacientes
iguales. No existen dos procesos
iguales en pacientes con psoria-
sis y, en el caso de la psoriasis
pustulosa generalizada mucho
menos, porque al fin y al cabo
puede ser que la enfermedad
esté provocada por una infec-
cién, por una vacuna o porque
el sistema inmune esté alterado
por alguna otra causa como
puede ser el estrés, tabaquismo
o incluso por el alcohol. Pueden
ser distintas causas y la piel pue-
de reaccionar de distinta manera.

Por ejemplo, en mi caso, a mi me
empieza en los costados y luego
se va expandiendo por los brazos,
las piernas e incluso puede llegar
hasta el cuello. Al menos, en la
cara nunca me ha brotado, pero
he visto a otros pacientes que les
empieza por la espalda, las pier-
nas o que tienen una psoriasis
pustulosa palmo plantar, que es
solamente en las manos y en los
pies. Es un misterio saber cémo
le puede afectar a cada paciente
y, de hecho, cuando yo empecé
tenia cinco afios. Durante dos o
tres afios no sabian lo que me
pasaba, fuimos de médico en
médico, me hicieron biopsias y
en una consulta dermatoldgica
del hospital dieron con ello y lo
diagnosticaron, pero estuve un
par de aflos que no sabian lo que
me estaba pasando porque no

era algo comun, especialmente
en una nifia que solamente tenia
cinco anos.

Algunos pacientes que sufren un
brote de PPG deben hospitalizar.
;. Qué otras complicaciones
pueden tener los pacientes con
PPG? ;Puede llegar a ser tan
grave?

NM: En dermatologia, muy pocas
enfermedades son consideradas
de emergencia, pero en este
caso, la psoriasis pustulosa gene-
ralizada lo es. Esto se debe a que
la enfermedad afecta a una gran
parte del cuerpo donde tienes
la epidermis muy alterada, y por
eso no hay una correcta regula-
cién de la temperatura que te
proteja del mundo exterior.

Cuando me pasa en las manos,
al tocar cualquier objeto siento
agujas clavandose en la piel y
cuando me pasa en los pies no
puedo caminar. Yo tengo la suer-
te de que hay gente en mi casa
que me ha podido cuidar y que
ha podido hacer cosas por mi,
pero si yo viviera sola, tendria
que estar hospitalizada porque
no puedes cocinar ni llevar las
bolsas de la compra porque
todo te duele. Por lo tanto, la
gravedad va a depender de las
condiciones de cada paciente y
de su situacion porque el brote
puede afectar a una parte del
cuerpo que, aunque haya dolor,
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si te permite continuar con tu
vida diaria.

¢ Es facil de diagnosticar por parte
de los especialistas?

NM: En mi caso no fue facil por-
que era una nifla y no es nada
comun en ninos. Actualmente,
hay muchas enfermeras y médi-
cos especializados en dermato-
logia, por lo que el PPG es mas
facil de diagnosticar que hace
afios. A mi me lo detectaron hace
20 afios, cuando tenia 5, y tarda-
ron en diagnosticarlo. Ahora, con
una biopsia y con la presentacién
clinica es mas facil de investigar
y de saber que se trata de una
psoriasis pustulosa generalizada.

¢Coémo impacta la enfermedad en
su calidad de vida? ;Le permite
compatibilizarlo con el trabajo de
enfermeria actualmente?

NM: La dltima vez que tuve un
brote bastante fuerte fue duran-
te la COVID-19. No sé si tuve
COVID-19 y eso me provocd el
brote o que al trabajar en la UCI
habia mucha presién. El proble-
ma fue que no tuve acceso al
tratamiento precoz y acabé de
baja casi cuatro meses. En ese
caso si que me afectd porque al
ser enfermera de UCI, no podia
trabajar por dos razones, una
porque al tener el brazo afectado
y no poder tocar nada del dolor
que me supone cualquier roce,
no puedo atender correctamen-
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Recuerdo con mucho carifio a mi médico y enfermeras que me han
tratado toda la vida y que influyeron en mi trayectoria profesional

te al paciente que depende de
ti badsicamente y, por otro lado,
al no poder cubrirme el brazo
afectado supone asumir grandes
riesgos de infeccion.

Durante el transcurso de la
enfermedad, ;qué puntos
destacarias de la asistencia
recibida por parte del SNS y
cuales subrayarias como puntos
a mejorar?

NM: Yo he tenido muy bue-
na experiencia. Recuerdo con

mucho carifio a mi médico vy
enfermeras que me han tratado
toda la vida, y que influyeron en
mi trayectoria profesional porque
como no vi otra cosa en mi infan-
ciay me pasé mucho tiempo yen-
do al hospital, decidi dedicarme
a la dermatologia. Siempre he
tenido ese recuerdo con carifio
porque veia que me querian ayu-
dar y que lo estaban haciendo.

Uno de los puntos a mejorar es
que en su momento no recibi nun-

ca fototerapia y la recomendacién
era que en verano me fuera a la
playa. Eso me curaba y me dejaba
limpisima por un tiempo, pero lue-
go volvia a tener otro brote. Nun-
ca accedi en el sistema sanitario
espafiol a la fototerapia y no sé si
esa decision se habld o no porque
yo era muy pequena.

Actualmente, no te podria decir
puntos a mejorar porque lle-
vo diez afnos viviendo fuera de
Espana.

newsRARE
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HUMANIZACION
Y TECNOLOGIA

MARIA JOSE
COMPANY ALBIR

Farmacéutica especialista en
Farmacia Hospitalaria. Servicio
de Farmacia. Hospital General

Universitario de Castellon

MARIA
DOLORES
EDO SOLSONA

Farmacéutica especialista en
Farmacia Hospitalaria. Servicio de
Farmacia.Hospital Universitario y

Politécnico La Fe (Valencia)

JOSELUIS
POVEDA ANDRES

Jefe de Servicio de Farmacia
Hospitalaria. Hospital
Universitario y Politécnico La Fe
(Valencia)

La evolucién del conocimiento
cientifico y los avances de la tec-
nologia sanitaria han posibilitado
una asistencia mas eficaz, mas
segura y mas rapida’. De forma
paralela a esa evolucién cientificay
tecnoldgica, la humanizacién de la
asistencia también se ha adaptado
a las nuevas necesidades y herra-
mientas disponibles. El primer Plan
de Humanizacion de la Asistencia
Hospitalaria, que comprendia
acciones como la creacién de un
servicio de atencidn al paciente,
la implantacién de citacién en las
consultas externas, la ampliacién
del horario de visitas en los hos-
pitales o la incorporacién de un
maestro en los hospitales infan-
tiles; argumentaba que la propia
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HUMANIZACION

tecnificacién de la medicina y la
masificacién despersonalizada
eran factores que contribuian a la
deshumanizacién de la atencién?.
Sin embargo, los planes autono-
micos mas recientes sefialan a la
tecnologia como una herramienta
que puede facilitar un contacto
mas cercano y coordinado entre
pacientes y profesionales®4.

En el &mbito de la Farmacia Hos-
pitalaria la tecnologia ha permi-
tido dar soporte al cuidado del
paciente y en los Ultimos afios ha
contribuido a una asistencia mas
cercana y coordinada. Concre-
tamente, el “Manual de buenas
practicas de humanizacién de los
servicios de farmacia hospitalaria
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TABLA 1. CUMPLIMIENTO TOTAL Y CUMPLIMIENTO DE LOS CRITERIOS TECNOLOGICOS

CUMPLIMIENTO

CENTRO

TOTAL (%)
1 48,33 1
2 50,82 Si NO Si NO S 3
3 46,67 NO S Si NO Si 2
4 25,00 Si NO NO NO Si 2
5 73,33 Si NO S NO S 3
6 50,00 Si NO Si NO Si 3
7 65,57 NO Si S NO S 3
8 59,02 S NO S NO Si 3
9 45,90 NO Si Si NO S 3
10 45,00 NO Si Si NO NO 1
1 40,00 NO Si Si NO NO 2
12 38,33 NO Si S NO Si 3
13 50,82 NO Si S NO S 3
14 70,49 Si Si NO NO Si 3
15 59,02 S Si Si NO Si 4
16 3115 NO NO NO NO NO 0
17 88,52 Si Si Sl Si Sl 5
18 49,18 NO S Si NO NO 2

en la atencién a pacientes con
enfermedades raras” entre sus 61
estandares cuenta con cinco estan-
dares estrechamente relacionados
con la tecnologia®.

Entre octubre de 2021 y octubre
2022 se llevd a cabo un estudio
para analizar la presencia de Bue-
nas Practicas de Humanizacién en
la Atencién a Pacientes con Enfer-
medades Raras en los Servicios de
Farmacia Hospitalaria. Para ello
se elaboré partir del Manual de
Buenas Practicas de Humanizacion
un cuestionario de autoevaluacién
empleando un cuestionario Goo-
gle Form®. Se incluyeron un total
de 18 hospitales de 4 comunida-
des auténomas. A continuacion se
resumen los resultados obtenidos
en los cinco estédndares relaciona-
dos con la tecnologia.

Dentro de la linea estratégica
Empoderamiento del paciente,
el estandar 2.8. Se facilitan nue-
vos canales de comunicacién y el
acceso a la informacién sobre la

newsRARE

enfermedad y los tratamientos,
consiste en proporcionar for-
macion/informacién a través de
herramientas como webs, correo
electrénico o blog. El 44,4% de los
centros cumplen este criterio que
esta clasificado como excelente.

La tecnologia ha
permitido dar
soporte al cuidado
del paciente, y en
los ultimos aios ha
contribuido a una
asistencia mas cercana
y coordinada

La linea estratégica Espacios fisi-
cos y confort, contiene el estdndar
4.11. Se dispone de medios audio-
visuales en las salas de espera, se
define como la disponibilidad de
televisores con canales de ocio
hospitalario y material formativo
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ESTANDAR ESTANDAR ESTANDAR ESTANDAR ESTANDAR —
2.8 41 5.2 5.3 5.5
NO NO NO NO Si

e informativo. El 66,7% de los
centros encuestados cumplen este
criterio que esté clasificado como
excelente.

La linea estratégica Organizacion
de la atencidn, es la que tiene
un mayor nimero de estadndares
relacionados con la tecnologia.
El estdndar 5.2. Existe un gestor
de turnos, hace referencia a la
implantaciéon de una herramienta
de gestién de turnos o agenda de
citacion andnima, que permita la
seleccion de los circuitos estableci-
dos y medir el tiempo de espera. El
72.2% de los centros cumplen este
criterio que esta clasificado como
Bésico de Obligado Cumplimiento.
El estdndar 5.3. Existe un sistema
de espera remota, consiste en la
implantacién de un sistema que
permite conocer a tiempo real y
desde cualquier lugar del hospi-
tal el tiempo de espera para ser
atendido. Sélo un centro refiere
el cumplimiento de este estéan-
dar clasificado como excelente.
Y finalmente, el estdndar 5.5. Se



promueven programas de aten-
cién farmacéutica no presencial, se
refiere al desarrollo de programas
de teleasistencia que posibiliten la
atencion farmacéutica sin necesi-
dad de desplazamiento fisico del
paciente al hospital. Es el estandar
con mayor cumplimiento, el 77,8%
de los centros encuestados cumple
este criterio que esta clasificado
como excelente.

Los centros encuestados cumplian
de media 2,5 estandares (IC95%:
1,98-3,13) y como se puede obser-
var en la Tabla 1, sélo un centro
cumplia los 5 estandares.

Respecto a los datos globales
cabe destacar que la linea estraté-
gica con mayor cumplimiento fue
la Organizacién de la atencidn. La
implantacién de tecnologias de
la informacién y comunicacién
(TICs) para agilizar y facilitar a los
usuarios la gestion de citas y otros
trédmites y el impulso de la teleasis-
tencia, debido en gran medida ala
pandemia por Covid-19%7, pueden
haber sido factores determinan-
tes para que esta linea presente
mayor cumplimiento, tanto a nivel
general como por comunidades
auténomas.

Aunque inicialmente existia una
amplia corriente de pensamiento
que asociaba el desarrollo de la
tecnologia con la deshumaniza-
cién, la experiencia nos ha demos-
trado que la transformacién y el
desarrollo tecnoldgico constituyen
una oportunidad para estar cerca
de los pacientes cuando lo nece-
sitan y mejorar la accesibilidad de
los circuitos asistenciales. Pero no
hay que olvidar que la tecnologia
es una herramienta, que puede
humanizar o deshumanizar, segun
cémo se utilice. La tecnologia no

debe ser sustituta de una atencién
presencial y personalizada, sino ser
una oportunidad para establecer
nuevos canales de comunicacion

1. PwC. Aportacién de valor de las tec-
nologias en el sector sanitario [In-
ternet]; 2014. Disponible en: https://
www.pwc.es/es/publicaciones/sec-
tor-publico/assets/tecnologias-sec-
tor-sanitario.pdf.

2. Instituto Nacional de Salud. Plan de
humanizacién de la asistencia hospi-
talaria. 1984. 83 p.

3. Consejeria de Sanidad -D. G. de Hu-
manizacién y Atencién al Paciente. ||
Plan de Humanizacién de la Asisten-
cia Sanitaria 2022-2025. Madrid, 2022.
ISBN/ISSN: 978 84 451 3976 9.

4. Consejeria de Salud y Familias. Plan
de humanizacién del Sistema Sanita-
rio Plblico de Andalucia: estrategia
de humanizacién compartida. Sevilla:
Consejeria de Salud y Familias; 2021.

5. Poveda Andrés JL, Company Albir
MJ, Edo Solsona MD, Arasa Gastal-
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y ampliar la cartera de servicios
disponibles, adaptandose a las
necesidades y circunstancias de
cada paciente.

do E. Manual de buenas practicas
de humanizacién de los servicios de
farmacia hospitalaria en la atencién
a pacientes con enfermedades raras.
newsRARE. 2020;5(sup1):13-30. ISBN:
978- 84-949427-7-8.

6. Margusino-Framifian L, lllarro-Uranga
A, Lorenzo-Lorenzo K, Monte-Boquet
E, Marquez-Saavedra E,
dez-Bargiela N, et al. Atencién farma-
céutica al paciente externo durante la
pandemia COVID-19. Telefarmacia.
Farm Hosp. 2020;44(Supl 1):561-5.

Fernan-

7. Tortajada-Goitia B, Morillo-Verdugo
R, Margusino-Framifan L, Marcos JA,
Fernandez-Llamazares CM. Encuesta
de situacién de la telefarmacia apli-
cada a la atencién farmacéutica a
pacientes externos de los servicios
de farmacia hospitalaria en Espafa
durante la pandemia por la COVID-
19. Farm Hosp. 2020;44(4):135-40.
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Director de Market Access de
Jazz Pharmaceuticals
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EL VALOR DESDE EL PUNTO DE VISTA

DEL PACIENTE

¢ Qué compromisos y retos se ha
marcado Jazz Pharmaceuticals
para este 2023?

JLS: En Jazz Pharmaceuticals hemos
tenido un afio muy interesante debido
a que hemos lanzado nuevos medica-
mentos al mercado, tenemos nuevas
indicaciones en algunos de nuestros
tratamientos y hemos tenido cambios
en la compafia a nivel global. Hasta
ahora éramos dos compaiiias y, final-
mente el pasado afio, Jazz Pharma-
ceuticals completd la adquisicién de
GW Pharma, lider mundial en la inves-
tigacion y desarrollo de medicamen-
tos a base de cannabinoides. Esto nos
permite empezar el afo con la ilusién
de ser un equipo entero trabajando
por los mismos objetivos. Con lo cual,
el reto que nos marcamos para este
2023 es seguir adelante con todos los
proyectos nuevos.

Otro reto importante, que para
nosotros es una constante, es
enfocarnos en que los pacientes
que necesitan nuestros tratamien-
tos tengan acceso a ellos. Esto es
un reto, una finalidad, un objetivo
y por lo que todos estamos traba-
jando. Jazz se centra en desarrollar
medicamentos que cambian la vida
de las personas. Las personas que
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padecen enfermedades graves y, en
nuestro caso, muy poco prevalentes
y con muchas limitaciones, por lo
general se sienten muy abando-
nadas por el mero hecho de que
es una enfermedad rara. Nuestro
objetivo es llegar a ellos y darles la
posibilidad de mejorar su calidad de
vida y ofrecerles esperanza.

¢ Qué entendemos por valor en el
ambito de la salud y cémo afecta
a la industria farmacéutica?

JLS: El valor es un concepto muy
complicado porque cada uno habla
de valor segun le afecte. Una perso-
na que esté en perfecto estado de
salud y de repente tiene un dolor
de muelas, considera valor a que
le quiten ese dolor, pero para una
persona con una enfermedad muy
grave, que esta en la cama, proba-
blemente un dolor de muelas es el
menor de sus problemas.

Cuando hablamos de valor en salud,
siempre que un medicamento hace
su funcién, ya se considera que tie-
ne valor, pero lo dificil es medir ese
valor. Considero que no hay que
buscar qué es el valor, sino cémo
se mide ese valor y qué capacidad
se puede tener de objetivar lo que



supone el valor, es decir, cdbmo
podemos comparar valores o cémo
podemos realmente saber si lo que
ese paciente esta recibiendo tiene
valor para él y si es tan importante
que le cambia la vida. A veces no nos
damos cuenta, pero para una perso-
na que no puede moverse, el hecho
de poder andar o subir unas escale-
ras puede significar la vida, y los que
afortunadamente no tenemos ese
problema, no valoramos poder subir
cuatro escalones seguidos.

Desde un punto de vista objetivo,
el valor aparece cuando te afiade y
aporta algo. ;Y esto cémo afecta a la
industria farmacéutica? La industria
farmacéutica trata de ofrecer ese
valor a través de sus medicamen-
tos de la mejor manera posible. Se
podria decir que el mayor valor se
consigue con un tratamiento que
cura, pero cuando eso no es posible,
el valor es conseguir que el paciente
tenga una mejor calidad de vida y
que su dia a dia sea un poco mejor.
Es complejo, pero ahi es donde
tenemos que intentar medir esos
diferentes niveles de valor.

Jazz se centra en enfermedades
dificiles de tratar para poblacio-
nes de pacientes mas pequenas.
¢(En qué difiere la definicién de
valor en las enfermedades raras?
JLS: Cada una de las EERR que exis-
ten afectan a muy pocos pacientes,
pero si las sumamos todas, tendre-
mos un gran numero de personas
que necesitan nuestra investigacion
y compromiso. Que una companiia
se dedique a trabajar con MMHH y
con pacientes con EERR ya es sindni-
mo de valor porque se trabaja para
esas personas que lo necesitan. El
mayor valor que damos es investigar
y preocuparnos por mejorar la vida
de esos pacientes, y eso es lo que
Jazz puede aportar.

COLABORACION PUBLICO-PRIVADA -

Yo soy de un pueblo pequeno de
Extremadura y creo que si un nifio
en mi pueblo tuviese una enferme-
dad rara eso supondria grandisimas
complicaciones. Siya es complicada
la vida con una enfermedad rara en
las grandes ciudades con acceso
a mas recursos, los pacientes que
viven en poblaciones méas peque-
fias lo tienen adn mucho més com-
plicado. Por este motivo, considero
que las asociaciones de pacientes
hacen un trabajo excepcional y son
muy valiosas, dando un soporte
fundamental a las familias y a los
pacientes con EERR, guidndoles y
acompanandoles en cémo mejorar

su calidad de vida.

Para poder medir y
comparar el valor,
deberiamos considerar un
valor para cada patologia
y para cada paciente

iEn qué difiere el valor de enferme-
dades raras y el valor de una enfer-
medad no rara? Cuando hablamos
de valor, depende de qué le estoy
aportando al paciente y de si le estoy
dando una mayor calidad de vida.
i El paciente puede moverse y salir a
jugar? A lo mejor eso es muchisimo
valor para alguien que no ha podido
hacerlo antes. Por lo tanto, el valor
depende, desde mi punto de vista,
del paciente, de cdbmo mejora su
vida de manera objetiva. Para poder
medirlo y compararlo creo que se
deberia considerar un valor para
cada patologia y para cada paciente,
por ejemplo, para una persona que
no tenfa posibilidad de salir a la calle
y gracias a un tratamiento puede salir
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a pasear, ese cambio tendré tanta
importancia que le otorgard muchisi-
mo valor. Otro ejemplo seria el valor
que le generamos a una persona
con una enfermedad terminal que
alarga su vida unos meses. Cuando
hablamos de valor, yo no separaria a
las EERR, pero si destacaria la impor-
tancia de investigar y trabajar con
MMHH. Al final, el valor de un medi-
camento es el valor que el paciente
percibe de ese medicamento.

.Coémo se mide el value-based
healthcare? ; Existen parametros
para medirlo?

JLS: Seria muy importante que exis-
tieran unos pardmetros de medicién,
pero jcémo los establecemos? Esto
no se puede hacer de cualquier
manera y requiere la participacion del
paciente y que se tengan en cuenta
las opiniones de todo el mundo.

Para ello, tenemos que partir de la
base de que todos los implicados
(pacientes, industria, profesionales
sanitarios...) consideran que es nece-
sario medir el valor de lo que apor-
tamos. El siguiente paso seréa saber
cdmo medirloy cuél es la importancia
percibida y, para ello, se necesitan
unas reglas de medida determinadas
entre todos los actores, porque son
muchos puntos de vista y es impor-
tante que todos concuerden.

Es clave tener en cuenta que no
tienen que ser siempre las mismas
métricas, hay algunas que son gene-
rales y debemos tener encima de la
mesa, como los resultados clinicos,
si el medicamento funciona o no, la
calidad de vida, las condiciones de
supervivencia de estos pacientes, etc.
Pero también debemos adaptar este
valor en funcién de cada patologia,
de lo que sufre cada paciente y tene-
mos que buscar cudl es el valor que
le estamos aportando de verdad, por-
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que no es lo mismo un paciente que
otro, no es lo mismo una persona con
una enfermedad terminal que un nifio
con una patologia que quiera salir a
jugar con sus amigos. Ahora bien, es
muy importante que estemos todos
de acuerdo y que todos participemos.
Para ello, nos tenemos que sentar,
poner unas bases, adaptarnos a cada
patologia y conseguir que todos
estemos en la misma péagina, porque
si no, avanzaremos muy poquito.

;Cémo se puede medir el valor
desde la perspectiva del paciente,
y qué les importa realmente a los
pacientes?

JLS: Hablar desde la perspectiva del
paciente es muy genérico porque
cada paciente es distinto. Es muy
diferente un paciente con una enfer-
medad degenerativa que un paciente
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con una enfermedad que no le permi-
te moverse, al igual que un paciente
con una enfermedad incurable en un
estado avanzado no es lo mismo que
un paciente en un estado temprano.
Por lo tanto, hay que ver la patologia
en cada paciente. Yo soy partidario
de medir desde la perspectiva del
paciente con su patologia y, a partir
de ahi, decidir. Es basico e importante
escuchar a los pacientes.

Jazz Pharmaceuticals es una com-
pafia dedicada a EERR y pacientes
que no tienen otra alternativa, esta-
mos ampliando en otras lineas, pero
actualmente tratamos a pacientes
gue no cuentan con otros farmacos
para su enfermedad. El valor desde
el punto de vista del paciente pue-
de ser tan sencillo como decirles a
unos padres que pueden salir a dar
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un paseo con su hijo cuando hace
tres meses no podian.

Hay que escuchar al paciente, a la
persona que lo cuiday a su entorno
para poder poner en valor lo que se
hace, sobre todo en EERR, que son
enfermedades que terminan aislan-
do. Ademaés de darles un tratamien-
to, necesitan que se les apoye, no
sélo como compaiiia farmacéutica,
sino como sociedad, como entor-
no y como clinicos porque es una
situacién mucho mas dificil de las
que generalmente nos encontramos
en enfermedades no consideradas
raras. Ante eso necesitamos escu-
char, diferenciar por enfermedad,
por paciente, qué pone en valor
cada uno y a partir de ahi decidir
cdmo medimos el valor entre todos
de una manera objetiva.


https://genomed4all.eu/

ISABEL
PINEROS ANDRES

Directora del departamento de
acceso en Farmaindustria
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LA IMPORTANGIA DEL DIALOGO TEMPRANO
Y LA PLANIFICACION ENTRE LA COMPANIA
FARMACEUTICA Y LA ADMINISTRACION

En el caso de los medicamentos
huérfanos Espana cuadruplica el
plazo fijado por Europa para apro-
bar medicamentos y somos cons-
cientes que desde Farmaindustria
se ha reclamado una reforma del
procedimiento de financiacién y
fijacién de precio de los medica-
mentos. ;Nos podria contar mas
detalladamente las reformas que
se han presentado?

IP: Las propuestas realizadas por
Farmaindustria tienen un objeti-
vo comun, que se reconozcan las
peculiaridades de los medicamen-
tos huérfanos que les hace especia-
les y mejorar la disponibilidad en
nuestro pais.

Una de las primeras propuestas es la
necesidad de establecer un proce-
dimiento especifico que reconozca
estos medicamentos. Eso si, en un
procedimiento tiene que haber dos
partes y ambas tienen que cum-
plir: la administracion y la industria
farmacéutica. La mayoria de los
medicamentos han sido autorizados
por un procedimiento centralizado
que es obligatorio, pero las agen-
cias reguladoras, como la EMA en
el caso de Europa, han tenido en
cuenta que estos medicamentos
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son especiales y, en la mayoria de
las ocasiones, se autorizan siguien-
do procedimientos acelerados, es
decir, mucho més cortos (150 dias en
lugar de 210), e incluso atendiendo
a caracteristicas especificas como
son el desarrollo de sus ensayos
clinicos. En los medicamentos huér-
fanos (MMHH), al tener un potencial
de pacientes mas pequefio que el
resto de los medicamentos, y en la
mayoria de las ocasiones carecer de
comparador, los ensayos clinicos no
son exactamente iguales que en los
medicamentos convencionales, por
lo que la agencia reguladora impo-
ne unas autorizaciones condiciona-
les y excepcionales.

Estos procedimientos especiales
también tienen que ser trasladados
a la etapa de financiacion, de mane-
ra que en nuestro pais consigamos
que, esta ganancia en tiempo que
requiere la Agencia Europea se
vea reflejada en la financiaciéon. Por
ello, nuestra propuesta es fijar un
procedimiento que sea predecible
y transparente, que permita para los
MMHH una resolucién de financia-
cién en tres meses, que incluya una
serie de cronogramas de acciones
que permitan intercambios de infor-
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macién reglados entre la compafia
farmacéutica y la administracion,
y que permita una presentacion
incluso de objeciones o de aclara-
ciones en la propia comision inter-
ministerial. Es decir, tenemos que
conseguir que el procedimiento no
sea un problema, que sea un proce-
dimiento &gil y predecible.

Y més concretamente en el ambi-
to de las EERR, ;Cuales son las
propuestas presentadas por far-
maindustria para mejorar el acce-
so a los medicamentos huérfanos
en Espana?

IP: El procedimiento es, sin lugar a
duda, una de las partes fundamen-
tales, pero también hay otros aspec-
tos en los que creemos que se pue-
de mejorar la situacion de acceso.
En primer lugar, estableciendo un
didlogo temprano y una planifica-
cion entre la compariia farmacéutica
y la administracién incluso antes de
tener la propia autorizacién por la
Comisién Europea. El didlogo tem-
prano permite que, tanto la com-
pafia farmacéutica como la admi-
nistracion, mantengan un didlogo
antes de que esté el medicamento
autorizado porque todo lo que se
consiga avanzar antes del momento
de la autorizacidn seré tiempo que
se gane durante el procedimiento
de financiacién.

Otro aspecto importante es incluir
a los pacientes y a los expertos en
el proceso de financiacion. Ahora
mismo ni los pacientes ni los clini-
cos estan incluidos de una manera
expresa dentro del procedimiento
y en estos medicamentos su partici-
pacion es fundamental. Es muy difi-
cil encontrar expertos que conoz-
can las enfermedades raras, como
también es dificil tener pacientes
con una enfermedad minoritaria
diagnosticada. Por lo tanto, contar
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con ellos dentro del proceso de
financiacion, a modo de comité con-
sultivo externo, enriquece la etapa
de evaluacién y de establecimiento
del valor del medicamento.

Otro punto que consideramos
importante es integrar la perspec-
tiva social. Ahora mismo el foco
estd puesto en el impacto presu-
puestario que supone la inclusién
de estos medicamentos en el
Sistema Nacional de Salud, pero
tenemos que empezar a valorar lo
que aportan estos medicamentos,
no solamente lo que cuesta en el
sentido estricto de su precio, sino
lo que aportan en el control de la
enfermedad para el paciente y para
la sociedad. Es importante tener
en cuenta que, si un nino con una
enfermedad minoritaria tiene a su
disposicion un medicamento, eso
permite a ese niRno mantener una
escolarizacién o incluso que sus
padres puedan seguir trabajando.
Entonces, ampliar esa perspectiva
es fundamental.

Cuando se aproximan
a nuestro pais
las companias
farmacéuticas, lo
primero que deberian
conocer es qué se pide
en nuestro SNS para que
esos medicamentos sean
financiados

Otro aspecto que también inclui-
mos dentro de las propuestas es el
establecimiento de unos criterios
claros para la financiacién de los
medicamentos por parte de la admi-
nistracion. Cuando se aproximan a
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nuestro pais las companias farma-
céuticas, lo primero que deberian
conocer es qué se pide en nuestro
sistema nacional de salud para que
esos medicamentos sean financia-
dos. Si los medicamentos se auto-
rizan con un nivel de incertidumbre
muy elevado, es necesario estable-
cer otro tipo de acuerdos que per-
mitan el control de la incertidumbre
desde el punto de vista terapéutico
como pago por resultados; o bien
la incertidumbre desde el punto de
vista econdmico, como pudieran ser
los techos de gasto. Adelantarse a
ello beneficiaria a que estos acuer-
dos se pudieran alcanzar de una
manera mas répida y, para ello, las
compaiiias tienen que saber en qué
momento van a tener que dirigirse
a la administracién y proponer el
acuerdo de alguno de estos mode-
los de financiacion adicionales.

Otro punto importante es la nece-
sidad de asegurar la recogida de
datos de efectividad en vida real.
Estos medicamentos que han sido
autorizados en base a unas auto-
rizaciones condicionales un poco
diferentes a la autorizacion conven-
cional deben nutrirse de datos que
permitan poder valorar cémo es
este medicamento y como funciona
en lavidareal. Y, para ello, tenemos
que integrar la recogida de datos de
efectividad.

Y, por ultimo, establecer un proce-
dimiento coordinado de derivacién
de los pacientes entre las comuni-
dades auténomas para que exista
una coordinacién a nivel nacional
y que no se perciban por parte del
paciente inequidades en el acceso
a los medicamentos en funcién de
la comunidad auténoma.

Espafna cuenta con una elevada
inversion en ensayos clinicos.



Segun el Registro Espafol de
Estudios Clinicos (REEC), en 2022
habia 230 ensayos clinicos de
MMHH registrados. ; Por qué cree
que se ha producido este incre-
mento en el nimero de ensayos
clinicos respecto al 2021? Esta
tendencia al crecimiento, ;conti-
nuara en el 2023?

IP: Espafia sabe hacer investigacién
clinica. La participacién creciente en
nuestro pais de los ensayos clinicos
tiene una retroalimentacién positi-
va. Cuanto mejor es la investigacion
clinica en nuestro pais, mayor es el
atractivo para las compafias multi-
nacionales de realizar la investiga-
cién clinica en Espafia.

Para los pacientes, el acceso a la
investigacion clinica es un paso para
poder acceder a medicamentos que
estdn en un contexto de investiga-
cién y que han pasado varios afos
hasta el momento en el que se
autorizan con posterioridad. De la
investigacion clinica que se realiza
en nuestro pais, que en el caso de
los medicamentos huérfanos es un
25%, el 55% de esa investigacion cli-
nica se realizan en las fases tempra-
nas (fases | y fases Il), que no es lo
mismo que realizar la investigacion
clinica en fases mas tardias. Esto
significa que nuestros pacientes
tienen posibilidad de acceder a
medicamentos en unas etapas muy
iniciales de la investigacién.

La investigacion clinica también es
fundamental para los clinicos que,
aunque debido al escaso nimero
de personas que las padecen es
complicado conocer todas las EERR,
les beneficia en el caso de que
tuvieran un paciente diagnosticado
con una enfermedad para poder
conducirle. También es fundamental
la investigacién clinica para el Siste-
ma Nacional de Salud.

COLABORACION PUBLICO-PRIVADA -

¢Considera que las tecnologias
digitales contempladas en la
Estrategia de Salud Digital del
Ministerio de Sanidad pueden
ayudar a mejorar el diagnéstico y
tratamiento de las EERR? ; Cémo?
IP: La estrategia general digital no
debe establecer compartimentos
estancos, sino que tenemos que
ser capaces de abordar estas enfer-
medades desde un punto de vista
global. ;Por qué? En primer lugar,
necesitamos un impulso necesario
hacia la historia clinica electréni-
ca, hacia el correcto registro de la
enfermedad.

No es suficiente
con nutrir un espacio de
datos de informacion,
sino que tenemos que
prever como se va a hacer
la explotacion

El acceso a los biomarcadores de
diagnéstico y tratamientos a nivel
nacional es una parte fundamental
de la digitalizacion. Cabe destacar
las numerosas iniciativas que se
estén realizando con el objetivo de
incluir esta cartera de biomarcado-
res dentro de la cartera de servicios.

Es importante también registrar los
tratamientos y recoger los datos de
vida real. Para ello, la participacion
de los pacientes es fundamental,
porque no solamente se trata
de recoger como de eficaz es un
medicamento, sino que también se
contemple la recogida de los PRE-
MS (Patient Reported Experience)
y de los PROMS (Patient-Reported
Outcome Measure). Y todas estas
plataformas de recogida de la infor-
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macion tienen que estar en un con-
texto mas nacional, o incluso en un
contexto europeo que permita una
explotacion adecuada de la infor-
macion. No es suficiente con nutrir
un espacio de datos de informacion,
sino que tenemos que prever cOmo
se va a hacer la explotacién. Y a esa
explotacion de datos tienen que
poder acceder los profesionales
sanitarios, los pacientes y también
la industria farmacéutica.

Por supuesto, salvaguardando
todos los aspectos de proteccidon
de datos, que es fundamental. Pero
es necesario compartir esa infor-
macidn para poder, a su vez, tener
mayor conocimiento de cémo es el
resultado de los medicamentos en
la enfermedad.

¢.Cémo de importante es que
para los medicamentos huérfanos
primero se realice la evaluacién
terapéutica y posteriormente la
evaluacién econémica?

IP: Para los medicamentos huér-
fanos y para los medicamentos en
general creemos que es fundamen-
tal que exista una diferencia, una
separacion entre la evaluacién tera-
péutica y la evaluacién econdmica.

Encontrar un profesional sanitario
que conozca una ER en concreto
es muy infrecuente. Si tenemos en
nuestro pais un clinico que conoce
especificamente una enfermedad
minoritaria, sin duda se deberia
contar con él para realizar la evalua-
cién terapéutica del medicamento
dirigido a esa patologia, porque
serd quien mejor va a poder valorar
qué es lo que supone la inclusién
de este medicamento en el Sistema
Nacional de Salud.

Otro aspecto es la evaluacién eco-
némica. Como he comentado antes,
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en la evaluacion econdmica tenemos
que ser capaces de integrar la pers-
pectiva social y no solamente la pers-
pectiva del medicamento tal y como
esté actualmente contemplado.

Es importante considerar que
nuestra legislacién no solamente
tiene en cuenta los criterios de
coste-efectividad y de impacto pre-
supuestario, sino también aspectos
muy importantes como la gravedad
de la enfermedad o las necesidades
de determinados colectivos, entre
las que se encuentran, por ejemplo,
los enfermos de estas enfermeda-
des minoritarias. Es por ello que, no
solamente es necesario separar eva-
luacién terapéutica de la evaluacion
econdmica, sino también separarlas
a su vez de la decisién. Tienen que
ser perfectamente independientes
y es fundamental establecer en
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todos ellos las metodologias mas
adecuadas para conseguir realizar
estas evaluaciones y conseguir el
resultado que todos queremos, es
decir, que los medicamentos estén
disponibles lo antes posible para
estos pacientes.

Una consecuencia del value-based
healthcare es la necesidad de
evaluar los farmacos a lo largo de
todo su uso y se expande mas alla
de las actividades estrictamente
relacionadas con la intervencion
y la terapia. ; Cuéles cree que son
los beneficios de esta metodolo-
gia que pretende la mejora en la
atencién del paciente?

IP: Este cambio que sugiere este
modelo considera una atencidn
sanitaria centrada en el paciente,
en sus necesidades y en la gene-
racion del valor. Es un cambio que,
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sin duda no es sencillo, pero yo creo
que tendriamos que evolucionar
hacia él. Es muy facil para cualquie-
ra consultar ahora mismo cuél es el
gasto en medicamentos, pero por
ahora no existe ninguna informacién
sobre cudl es el coste de las dife-
rentes enfermedades, ni tampoco
cémo se cuantifican las estrategias
y protocolos utilizados para la mejo-
ra de la salud de los ciudadanos. Es
decir, no solamente el apartado de
medicamentos, sino todo lo que
acompana al manejo de una enfer-
medad. Tenemos que evolucionar
en saber qué supone una enferme-
dad para una sociedad, para poder
luego valorar lo que aportan todos
los medicamentos y el resto de las
estrategias para mejorar la salud
del paciente. Es un cambio bastan-
te relevante, pero tendremos que
conducirnos hacia él.



FRANCISCO
GARCIA RIO

Presidente de la Sociedad
Espariola de Neumologia y
Cirugia Toracica (SEPAR)

SOCIEDADES CIENTIFICAS

L AS GRANDES LINEAS DE ACTUACION DE SEPAR
PARA ESTE 2023; FORMACION E INNOVACION

¢;Cuales son los objetivos de la
Sociedad Espanola de Neumo-
logia y Cirugia Toracica (SEPAR)
para este 20237

FG: Nuestra sociedad tiene un
objetivo fundacional y esencial
que mantenemos a lo largo de
todos los afios, que es promover la
importancia de la salud respiratoria
y colocarla en el lugar de prioridad
social, sociopolitica y sanitaria que
se merece. La evidencia de estos
Ultimos afnos nos ha mostrado, en los
analisis de mortalidad realizados por
el Instituto Nacional de Estadistica,
que las enfermedades respiratorias,
entre las que se incluye obviamente
la mortalidad secundaria de distrés
respiratorio por SARS-CoV-2, ha
sido la principal causa de muerte en
nuestro pais y, por lo tanto, la preo-
cupaciony el interés por el contexto
de la salud respiratoria es el motivo
principal de nuestra sociedad, obje-
tivo que mantenemos y en el que
pretendemos seguir trabajando a lo
largo del 2023.

Tenemos un gran interés en seguir
potenciando el tratamiento y la
adecuacién de los recursos dis-
ponibles para los pacientes con
enfermedades crénicas de las vias
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aéreas, fundamentalmente asma
y EPOC. La implantacién de trata-
mientos biolégicos en estos pacien-
tes y la disponibilidad y acceso a
la medicacién adecuada, en unas
condiciones de equidad, por par-
te de todos los pacientes, tanto
en el caso de la terapia bioldgica
como, por ejemplo, de las triples
terapias, constituye ahora mismo
un problema que consideramos
muy relevante y que desde luego
deberiamos resolver y esperamos
que las autoridades sanitarias asi lo
hagan a lo largo del 2023.

Nos preocupan otras enfermedades
importantes, como los trastornos
respiratorios relacionados con el
suefio, algunas enfermedades no
tan prevalentes como las enferme-
dades intersticiales o las enferme-
dades vasculares pulmonares, pero
que tienen un gran impacto social y,
por supuesto, el diagndstico precoz
del céncer de pulmén, que es un
objetivo también esencial.

En definitiva, estas son nuestras
grandes lineas de actuacién en las
que pretendemos ahondar tanto en
el aspecto formativo para nuestros
asociados y otros profesionales del
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admbito sanitario que puedan estar
interesados en mejorar su forma-
cién en el &mbito de la salud o de
las enfermedades respiratorias. En
este sentido, SEPAR mantiene un
liderazgo en este campo desde
hace ya mucho tiempo y también
una decidida apuesta por la inves-
tigacion, duplicando la inversién
que hemos realizado en investiga-
cién para promover la generacién
de conocimiento que nos permita
asentar recomendaciones basadas
en la evidencia y en criterios espe-
cificos.
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FG: El Proyecto Cassandra es un
proyecto de diagndstico precoz del
céncer de pulmén a través del cual
pretendemos verificar en el contex-
to de nuestro Sistema Nacional de
Salud o de los distintos sisteras de
salud existentes en las diferentes
comunidades auténomas, la factibi-
lidad, la viabilidad y el coste-eficien-
cia de un programa de diagnéstico
precoz del cdncer de pulmdn. Nos
parece que este es un compromiso
ineludible, tanto por parte de los
profesionales como por parte de las
autoridades sanitarias.
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Esté claro que aqui debemos hacer
una mayor incidencia en las politi-
cas de prevencién del tabaquismo
y, de hecho, esperamos y deseamos
que la Direccion General de Salud
Publica emita cuanto antes una
nueva legislacién al respecto que
llevamos reclamando desde hace
mucho tiempo. Ademas, se ha vis-
to que esto no es suficiente, que
necesitamos medidas que permitan
identificar, en estadios precoces, a
pacientes con cancer de pulmén,
dado que es el tipo de cancer con
mayor letalidad que existe en nues-
tro medio y, por lo tanto, es un tipo
de tumor que ocasiona el mayor
numero de muertes en nuestro con-
texto de origen neoplasico. Tene-
mos que ahondar en esto y, desde
luego, en SEPAR hemos tomado la
decisién de poner en marcha este
estudio. Es un estudio en el que
pretendemos integrar a todos los
implicados y participa un nimero
muy elevado de sociedades cienti-
ficas, de organizaciones cientificas
y de asociaciones de pacientes que
estan implicadas en el estudio. Por
parte de SEPAR le hemos asignado
una financiacion especifica para la
puesta en marcha y ahora mismo
estd en la fase de seleccidon de cen-
tros para iniciar, una vez aprobados
los respectivos protocolos, el reclu-
tamiento de pacientes y el proceso
especifico de cribado.

Con respecto a otros estudios, aho-
ra mismo estamos llevando a cabo
otro proyecto que se llama Proyec-
to ASHES que trata de evaluar los
efectos sobre la salud respiratoria
de la erupcién del volcén de La
Palma. Creemos que, afortunada-
mente, el problema de la erupcion
ya ha remitido, pero sobre la inhala-
cién de gases de particulas por las
poblaciones vecinas o relativamen-
te proximas al area desconocemos



qué impacto tiene en su salud y
creemos que desde el punto de
vista de la responsabilidad y del
contexto social que tiene nuestra
sociedad cientifica, debemos pro-
fundizar en este aspecto. En este
sentido hemos dotado al Hospital
de La Palma a través de una fun-
dacién, de una donacién realizada
por nuestra sociedad, de un equipo
de evaluacién de funcién pulmonar
mas complejo y més completo del
que tenian y estamos realizando
en colaboracién y gracias al apoyo
indiscutible del Servicio Canario
de Salud, la toma de muestras y un
estudio de campo en poblaciones
de distintas areas con diferentes
niveles de proximidad al volcan
para evaluar el impacto que ha
tenido la erupcién y la inhalacion
de gases y de particulas sobre su
salud respiratoria.

También tenemos en el conjunto de
la sociedad 14 proyectos integra-
dos de investigacion que abarcan
la totalidad del contexto de las
enfermedades respiratorias y con
dotacidn especifica por parte de
la sociedad y, evidentemente, tam-
bién con captacién de financiacién
de forma competitiva a través de
otras agencias que estan realizando
proyectos en todas estas lineas de
forma simulténea.

FG: Aunque las enfermedades
respiratorias son muy prevalentes,
es decir, son muy frecuentes en la
poblacidn, existe un nimero de
enfermedades que resultan minori-
tarias y que no afectan, afortunada-
mente, a un nimero tan elevado de
ciudadanos. Por ejemplo, la fibrosis

quistica o algunas enfermedades
intersticiales en el contexto de enfer-
medades autoinmunes sistémicas o
incluso algunas enfermedades vas-
culares. Es relativamente frecuente
que enfermedades minoritarias aca-
ben afectando al pulmén vy, por lo
tanto, es un campo en el que tene-
mos una implicacién clara. Nosotros
estamos tratando de abordar esto
de forma cooperativa.

Tenemos que intentar crear equi-
pos multidisciplinarios que per-
mitan abordar, de una forma mas
efectiva, a estos pacientes que
son mas limitados, que tienen una
menor frecuencia y, por lo tanto,
la generacion de evidencia sobre
su enfermedad estd méas acotada,
lo que obliga a la interaccién y la
colaboracién entre los distintos
especialistas para avanzar en esta
linea. Por ejemplo, hace apenas
unos meses hemos realizado, en
unién con muchas otras sociedades
cientificas (la Sociedad Espafiola
de Medicina Interna o la Sociedad
Espafiola de Reumatologia, entre
otras), una segunda edicién de un
Simposio Multidisciplinar de Enfer-
medades Autoinmunes Sistémicas
para profundizar en el abordaje de
esta situacién. Estamos también
llevando a cabo tanto con asocia-
ciones de pacientes como con otras
sociedades cientificas, acciones
especificas en el campo de vascular,
en el campo de las enfermedades
infecciosas o incluso también en
algunas enfermedades minoritarias
de predominio en edad pediatrica
en colaboracién con la Sociedad
Espafiola de Neumologia Pediétrica
para poder abordar de forma multi-
disciplinar y colaborativa, el mayor
numero de estos pacientes.
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FG: Es una forma de anélisis de la
situacién y de los recursos para que
estos se utilicen de la forma mas
eficiente posible. Nuestra sociedad
estd en linea y apoya este enfoque
del tratamiento de la atencién de los
pacientes.

Es importante hacer un
abordaje personalizado de
los pacientes teniendo en
cuenta sus expectativas,
sus objetivos y su
caracterizacion fenotipica o
endotipica en cada uno de
estos casos

Antes de entrar en lo que seria el valor
del anélisis o la atencién basada en
valores, creemos que es importante
hacer un abordaje personalizado de
los pacientes teniendo en cuenta sus
expectativas, sus objetivos y su carac-
terizacion fenotipica o endotipica en
cada uno de estos casos. En este
sentido estan trabajando la mayoria
de nuestros grupos, ya no solo de
las enfermedades, sino en una mejor
caracterizacién de los enfermos que
les permita un abordaje méas preciso
en cada caso. Y, evidentemente, esto
conllevard también una mejor gestion
de los recursos y una asistencia basa-
da en los valores que proporciona la
misma.
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INTERNACIONAL

ESTIMACION DE LOS COSTES SOCIOECONOMICOS DE LAS
ENFERMEDADES RARAS EN HONG KONG: UN AVANCE EN LA LUCHA
POR LA COBERTURA UNIVERSAL DE LA SALUD

Un nuevo estudio publicado en The Lancet

. Regional Health: Western Pacific examina
=R los costes socioecondmicos de las enfer-
medades raras en Hong Kong. Los hallazgos son
especificos para la region de Asia Pacifico y brindan
informacién importante para garantizar la inclusién
de pacientes con enfermedades raras en la planifi-
cacion de la cobertura universal de salud.

Los investigadores recopilaron datos sobre el uso de
recursos y el gasto en salud para estimar tanto los cos-
tes sociales de las enfermedades raras como el riesgo
de dificultades financieras para los pacientes y sus
familias. Teniendo en cuenta los costes de atencion
médica y otros costes directos e indirectos, estimaron
que el coste total general de las enfermedades raras
en Hong Kong en 2020 fue de HK $ 56,03 mil millones
(aproximadamente 6,73 mil millones de euros o0 7,14
mil millones de ddlares). También encontraron que los
gastos de bolsillo eran altos, lo que indica que las
personas que viven con enfermedades raras corren
un alto riesgo de dificultades financieras.

Los hallazgos del estudio destacan éareas especificas
que deben priorizarse para hacer que la atencién de
enfermedades raras sea méas accesible y efectiva, al
mismo tiempo que se minimizan los costes incurridos
directamente por los pacientes y sus familias. Las bre-
chas especificas identificadas fueron la falta de legis-
lacion y politicas de reembolso para medicamentos
huérfanos, la ausencia de programas apropiados de
seguridad social, |a alta carga que recae sobre los cui-
dadores y la exclusion social.

Trabajar para abordar las dreas identificadas en este
estudio puede ayudar a avanzar en las prioridades
aprobadas en la Resolucion de la ONU sobre enfer-
medades raras (16 de diciembre de 2021), con el fin de
garantizar que la comunidad de enfermedades raras
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no se quede atras en la lucha por la cobertura univer-
sal de salud. En el futuro, los autores abogan por un
enfoque multidisciplinar centrado en el paciente a fin
de capturar todos los aspectos de la experiencia de las
enfermedades raras.



https://www.thelancet.com/journals/lanwpc/article/PIIS2666-6065(23)00029-9/fulltext
https://www.thelancet.com/journals/lanwpc/article/PIIS2666-6065(23)00029-9/fulltext

En Canadéa, una de cada doce personas, la mayo-
ria nifos, tiene una enfermedad rara. Hay miles de
enfermedades raras diferentes que afectan a los
pacientes, sus familias y cuidadores en todo el pais.
Desafortunadamente, los tratamientos sdlo estan
disponibles para un pequefio porcentaje, incluso
cuando los tratamientos que podrian mejorar drés-
ticamente la calidad de vida de un paciente estan
disponibles, a menudo son inasequibles y estan
fuera del alcance.

El 22 de marzo de 2023, el ministro de Salud Jean-
Yves Duclos, anuncié medidas para apoyar la primera
Estrategia Nacional de Medicamentos para Enferme-
dades Raras, con una inversién de hasta 1.500 millones
de ddlares durante tres afios. Esta inversidon permitira
aumentar el acceso y la asequibilidad de medicamen-
tos efectivos para enfermedades raras con el fin de
mejorar la salud de estos pacientes en todo el territorio
de Canada.

Como parte de esta inversién, el Gobierno de Cana-
dé pondré a disposicién de las provincias y territorios
hasta 1.400 millones de ddlares a través de acuerdos
bilaterales. Esta financiacién ayudara a las provincias y
territorios a mejorar el acceso a medicamentos nuevos
y emergentes, asi mismo ayudaré a que los pacientes
con enfermedades raras tengan un mejor acceso a los
medicamentos existentes, y un diagndstico temprano
en la deteccidn de enfermedades raras, lo que conlle-
vara una mejor calidad de vida.

Como préximo paso critico para avanzar en el desa-
rrollo de estos acuerdos bilaterales, el Gobierno de
Canadé se comprometerd con las provincias y los
territorios a determinar un pequefio conjunto de
medicamentos nuevos y emergentes cuyos costes se
compartirdn y se cubrirdn de manera uniforme en todo
el pais. Del mismo modo, para apoyar alin mas a los
pacientes elegibles de las Primeras Naciones (pueblos
indigenas de Canada) y regiones éarticas de América
del Norte que viven con enfermedades raras, 33 millo-
nes de délares de esta financiacién se destinarén al
Programa de Beneficios de Salud No Asegurados de
Servicios Indigenas de Canada.

A

Segun palabras del ministro de Salud: “El acceso y la
asequibilidad nunca deben ser una barrera para la aten-
cién. A través de esta nueva estrategia, los canadienses
que viven con una enfermedad rara pronto tendran
mejores exdmenes de deteccién y diagndstico, y un
mejor acceso a los tratamientos asequibles y efectivos
que necesitan, sin importar dénde vivan. Seguiremos
trabajando con las provincias, territorios y con todos
los socios involucrados para que quienes viven con una
enfermedad rara tengan el mejor resultado de salud
posible mientras sus cuidadores obtienen el apoyo que
necesitan y merecen”.

Haz clic para acceder a la noticia
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EUROPA

'La Comisién Europea publicard muy pronto sus revi-
siones legislativas propuestas para el Reglamento de
Medicamentos Huérfanos (OMP), que fue introducido
por primera vez por la UE en 2000, para impulsar la
inversion de la industria en el desarrollo de medica-
mentos para enfermedades raras.

Desde su introduccién, el Reglamento OMP ha trans-
formado positivamente el cuidado de la salud y la vida
de muchos europeos que viven con una condicién rara.

Sin embargo, 23 afios es mucho tiempo en el mundo
de los avances cientificos y normativos, y hace mucho
tiempo que se necesitaba una modernizacién del
Reglamento. Esto es especialmente cierto dado que
sélo el 6 % de todas las enfermedades raras conocidas
tienen una opcién de tratamiento aprobaday el 22 %
de las personas con una enfermedad rara no pueden
obtener los tratamientos que necesitan porque no
estan disponibles donde viven. Ademas, el 69% de
los pacientes con enfermedades raras han recibido
Unicamente tratamiento sintomatico para su condicién
rara.

Las etiologias genéticas de méas de la mitad de las
enfermedades raras siguen siendo desconocidas. La
secuenciacién estandarizada del genoma y el feno-
tipado de grandes cohortes de pacientes brindan la
oportunidad de descubrir las etiologias desconocidas,
pero esto depende de métodos analiticos eficientes y
poderosos.

Los participantes en este proyecto construyeron una
base de datos compacta, el 'Rareservoir', que contiene
los genotipos y fenotipos de variantes raras de 77.539

Las revisiones tan esperadas de la Comisién serén, por
lo tanto, clave para mejorar el Reglamento y seguir
impulsando la investigacion y el desarrollo de medi-
camentos huérfanos. Si bien la Revisién propuesta por
la Comisidén aln no se ha adoptado formalmente, se
espera que se aborden cuatro areas principales: las
necesidades no cubiertas, el fortalecimiento del com-
promiso del paciente, la aclaracién de terminologia y
los incentivos mas especificos.

Para mas informacién sobre cada una de las
areas, haz clic en este enlace.

La Comisién planea proponer el mantenimiento del
umbral de prevalencia hasta mantener las recompensas
de la exclusividad en el mercado duraderas y compe-
titivas a nivel mundial. Sin embargo, es imprescindible
que la revision propuesta del Reglamento OMP aborde
la amplia gama de necesidades médicas no cubiertas
que afectan a los pacientes con enfermedades raras
de Europa, y la Comisién Europea debe cumplir con
esta obligacién en el tramo final de la preparacién de
sus propuestas.

participantes secuenciados por el ‘Proyecto 100.000
enomas’. Después usaron el método de asociacidn

G "D | método d

genética bayesiana ‘BeviMed' para inferir asociaciones

entre genes y cada una de las 269 clases de enfermeda-

des raras asignadas por los médicos a los participantes.

En el estudio se identificaron 241 asociaciones cono-
cidas y 19 no identificadas previamente. Después se
validaron las asociaciones con ERG, PMEPA1y GPR156
buscando pedigries y utilizando enfoques bioinforma-
ticos y experimentales.
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Gracias al estudio se proporciond evidencia de que:

- las variantes de pérdida de funcién en el gen ERG
que codifica el factor de transcripcién de la familia
especifico de transformacién de eritroblastos (ETS)
conducen a linfedema primario,

ACTUALIDAD -

- las variantes truncadas en el GUltimo exdn del
regulador del factor de crecimiento transforman-
te-B PMEPA1 dan como resultado el sindrome de
Loeys-Dietz

- las variantes de pérdida de funciéon en GPR156 dan
lugar a una discapacidad auditiva congénita recesiva.
Rareservoir proporciona un sistema ligero, flexible y
portéatil para sintetizar los datos genéticos y fenotipi-
cos necesarios para estudiar cohortes de enfermeda-
des raras con decenas de miles de participantes.

I.'J-ir. Accede para ver la discusién y los principa-
{‘ﬂr 2+ les resultados de este estudio

IR
Greene, D., Genomics England Research Consortium.,
Pirri, D. et al. Genetic association analysis of 77,539
genomes reveals rare disease etiologies. Nat Med 29,
679-688 (2023). https://doi.org/10.1038/s41591-023-
02211-z

ESPANA

JAZZ PHARMACEUTICALS RECIBE LA AUTORIZACION DE REEMBOLSO
DE EPIDYOLEX® (CANNABIDIOL ALTAMENTE PURIFICADO) PARA EL
TRATAMIENTO DE LAS CONVULSIONES ASOCIADAS AL COMPLEJO

ESCLEROSIS TUBEROSA EN ESPANA

Epidyolex® (cannabidiol altamente purificado, 100 mg/
mL soluciéon oral), desarrollado por GW Pharmaceuti-
cals ("GW" ahora parte de Jazz Pharmaceutials plc),
ha obtenido en Espafia la autorizacion de financiacién
por parte del Ministerio de Sanidad para la indicaciéon
“tratamiento complementario para las crisis asociadas
al Complejo Esclerosis Tuberosa (CET) en pacientes a
partir de los 2 afios de edad”.

ElI CET es una patologia que provoca el crecimiento de
tumores, en su mayoria benignos, en érganos vitales
del cuerpo, incluyendo el cerebro, la piel, el corazén,
los ojos, los rifiones y los pulmones, y en la que la epi-
lepsia es una de las caracteristicas neurolégicas mas
comunes, impactando gravemente en la vida de estos
pacientes. El CET puede diagnosticarse en la infancia,
pero a muchos nifios no se les diagnostica hasta més

- Jazz Pharmaceuticals

tarde, cuando comienzan las crisis y aparecen otros
sintomas. Segun el Informe ReeR 2021 del Ministerio
de Sanidad, se estimé que el nimero de casos vivos
con Complejo Esclerosis Tuberosa a 31 de diciembre
de 2018 rondaba las 1.500 personas en toda Espanfa.

"En un estudio clinico, aleatorizado doble ciego contro-
lado con placebo, Epidyolex® ha demostrado ser eficaz
y seguro en el control de las crisis de pacientes con
CET. Este dato es de gran relevancia, ya que no existen
muchos ensayos clinicos de esta magnitud que valo-
ren la utilidad de farmacos anticrisis en este grupo de
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enfermos. Por ello, Epidyolex deberia ser considerado
entre las primeras opciones terapéuticas en pacientes
con CET y epilepsia farmacorresistente”, afirma el
Dr. Federico J. Ramos, neuropediatra especialista en
Enfermedades Neurocutédneas y Neuro-Oncologia del
Servicio de Neurologia del Hospital Sant Joan de Deu,
en Barcelona, centro de referencia nacional a nivel
pediatrico de la enfermedad (CSUR).

"Se trata de una patologia multisistémica que a nivel
neurolégico afecta a la multiplicacién de las células
cerebrales, provocando una desviacién en su desarrollo
normal y, por tanto, predispone a trastornos epilépticos
y también a una serie de sintomas relacionados con la
maduracién neuronal que ahondan en incapacidades,
como el trastorno del espectro autista o la discapacidad
intelectual, entre otras. Todo esto la convierte en uno
de los sindromes més complejos de abordar tanto por
los expertos como por las familias y pacientes que lo
sufren, y hace que impacte enormemente en la calidad
de vida de las familias afectadas. Ademés, méas del 60%
de los pacientes tendran una epilepsia de dificil control.
Por ello, la disponibilidad de Epidyolex® es una gran
noticia, ya que existe una necesidad critica de opciones
de tratamiento adicionales para esta enfermedad”.

Por otro lado, anade el Dr. Ramos, “en mi experiencia
con el uso de Epidyolex®, he observado que puede
tener un gran impacto en calidad de vida, mejorando

aspectos del espectro neuropsiquiétrico de la enfer-
medad, lo cual puede ser muy significativo para estos
pacientes. No sélo es la disminucién del nimero de
crisis, sino que mejora otros aspectos. En los nifios pue-
de mejorar notablemente la intencién comunicativa, y
eso es algo a lo que en el dia a dia podemos no darle
una gran relevancia clinica como médicos, pero para
las familias puede ser un cambio invaluable. Se trata
sin duda de una opcidn terapéutica muy interesante”.

Para Rosana Cajal, directora médica de Jazz Pharma-
ceuticals, "la decisiéon de financiacidén de este medica-
mento para CET por parte del Ministerio de Sanidad es
un importante avance para los pacientes que conviven
con esta enfermedad, sus familias y los profesionales
sanitarios en Espafia, ya que pone a su disposicién una
nueva opcidn terapéutica innovadora. No olvidemos
que el CET a menudo puede ser una enfermedad de
dificil manejo, causando epilepsia en hasta ocho de
cada 10 pacientes. Ademas, hasta dos tercios de los
pacientes con CET con epilepsia son farmacorresis-
tentes. Por ello, aplaudimos la decisién del Ministerio
de que este medicamento esté disponible para los
pacientes que lo necesitan en nuestro pais. Asimismo,
la decisién de reembolsar Epidyolex® demuestra que,
si se aporta evidencia cientifica de calidad, las autorida-
des sanitarias pueden permitir el acceso a los medica-
mentos basados en cannabinoides a los pacientes que
puedan beneficiarse de ellos".

CHIESI ESPANA HA RECIBIDO EL Si ESTE ENERO DE 2023 A LA INCLU-
SION DE LAMZEDE® EN LA PRESTACION FARMACEUTICA DEL SISTE-
MA NACIONAL DE SALUD COMO TRATAMIENTO PARA CONTROLAR

LAS MANIFESTACIONES NO NEUROLOGICAS DE PACIENTES CON
FORMAS LEVES A MODERADAS DE ALFA MANOSIDOSIS

Lamzede® (velmanasa alfa) es el primer tratamiento
enzimatico sustitutivo para controlar las manifestacio-
nes no neuroldgicas de los pacientes con formas leves
a moderadas de alfa manosidosis, una enfermedad
ultrarara progresiva y debilitante’? Bajo esta indica-
cién, Lamzede® estd ahora incluido en la prestacién
farmacéutica del Sistema Nacional de Salud y aprobado
para su uso en los 31 paises europeos regulados por la
Agencia Europea del Medicamento (EMA)3.
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Actualmente existen menos de 10 casos de alfa mano-
sidosis detectados en Espafia, pero se estima que



podrian existir mas*. La incidencia de la enfermedad
es de 1 de cada 500.000 — 1.000.000 nacidos vivos®®.

La alfa manosidosis es una enfermedad ultrarara,
causada por el déficit o el mal funcionamiento de
la alfa-manosidasa, una enzima involucrada en la
degradacidn celular de las glicoproteinas?. El déficit
en la actividad de la alfa-manosidasa conduce a la
acumulacién tdxica y progresiva de oligosacéaridos
no digeridos en las células de tejidos y érganos’?.
Los sintomas més frecuentes de la alfa manosido-
sis incluyen: dimorfismo facial, déficit intelectual,
trastornos progresivos de la funcién motora y
discapacidad fisica, discapacidad auditiva, déficit
cognitivo progresivo y retraso en el lenguaje, inmu-
nodeficiencia e infecciones recurrentes, trastornos
psiquiatricos, y anomalias esqueléticas?. El pronds-
tico a largo plazo generalmente es pobre con una
esperanza de vida reducida?. Lamzede® se adminis-
tra semanalmente mediante perfusion intravenosa
para reemplazar el enzima faltante o defectuoso que
causa la enfermedad’.

Dolors Querol, directora de Medical y Technical Affairs
de Chiesi Espafia, comenta que “Lamzede® es el
primer tratamiento aprobado para alfa manosido-
sis con potencial para modificar la progresién de la
enfermedad. La inclusién de Lamzede® en el SNS
es un importante hito para todos los pacientes que
padecen esta enfermedad y refuerza el compromiso
del Grupo Chiesi en el complejo y desafiante mundo
de las enfermedades raras”.

Seguln palabras de la Dra. Mercedes Gil, coordina-
dora de la Unidad de Metabolismo e Investigacién
Pediatrica en el Hospital Reina Sofia de Cérdoba,
"los beneficios de este farmaco se han podido evi-
denciar durante la participacion de los pacientes
en los ensayos clinicos, y especialmente han sido
importantes en los pacientes pediatricos, siendo
la progresién de la enfermedad mucho menor.
Se han evaluado marcadores bioquimicos como
los oligosacaridos mostrando una significativa
reduccidén sérica, asi como la motricidad fina, la
coordinacién motora o la precision manual obser-
vando una mejora entre el tiempo de inicio y la
ultima medida tras més de 2 afios de tratamiento.
Estos resultados han sido de mayor relevancia en
los nifios, pues estaban menos afectados al iniciar

el tratamiento. Ademas, ha habido estabilizacién
de la capacidad pulmonar y recuperacién de la
inmunidad normalizando los niveles de la IgG.
Todo ello ha llevado a mayores puntuaciones en
las escalas de calidad de vida".

A'su vez, las declaraciones de la Dra. Ménica Lépez,
coordinadora de la Unidad de Enfermedades
Sistémicas y Minoritarias en el Hospital Ramén y
Cajal de Madrid fueron que, "en la mayoria de
los pacientes con enfermedades raras, el papel
del médico especialista es principalmente el de
acompanar y tratar las comorbilidades que vayan
apareciendo. Por eso, cuando se dispone de un
tratamiento especifico dirigido, significa que
podemos modificar el curso natural de la enfer-
medad, habitualmente progresiva y crénica. Y es
lo que ha ocurrido con la alfa-manosidosis. Nues-
tros pacientes han participado desde 2013 en los
ensayos clinicos del farmaco y posteriormente en
su uso compasivo hasta la aprobacién”.

“En nuestra experiencia, la tolerancia a las infusio-
nes intravenosas de este tratamiento enzimatico ha
sido excelente en nuestros pacientes. En pacientes
adultos jévenes, como es el caso, lo esperable en
esta enfermedad es que necesitaran indefectible-
mente silla de ruedas para desplazarse, con todo
lo que ello conlleva. Y la realidad es que nuestros
pacientes siguen, a dia de hoy, caminando de
forma auténoma. Adema3s, en estos casi 10 afios
de tratamiento enziméatico sustitutivo, no han teni-
do la necesidad de ingresar por complicaciones
infecciosas (tipicas y potencialmente graves en la
alfa-manosidosis).

“Cabe destacar que durante los dos meses inicia-
les de confinamiento por la pandemia COVID-19,
algunos de estos pacientes no pudieron recibir el
tratamiento con Lamzede® y experimentaron un cla-
ro empeoramiento psicomotor con evidente ataxia
y mayor irascibilidad en el caracter. Al reintroducir
el tratamiento, observamos de nuevo mejoria en la
esfera psicomotora y psicoafectiva. Ciertamente son
pocos casos, pero tratdndose de una enfermedad
considerada ultra-rara, estos hallazgos clinicos tienen
gran relevancia para los profesionales implicados en
estas patologias”.
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Ficha técnica de Lamzede® (velmanasa alfa). Disponible en
https://www.ema.europa.eu/en/documents/product-informa-
tion/lamzede-epar-product-information_es.pdf

Malm D & Nilssen @. Alpha Mannosidosis. Orphanet J Rare
Dis. 2008;3:21. Disponible en https://ojrd.biomedcentral.com/
articles/10.1186/1750-1172-3-21

European Public Assessment Report Lamzede(R). 2018. ht-
tps://www.ema.europa.eu/en/documents/assessment-report/
lamzede-epar-public-assessment-report_en.pdf

Sindrome Alfa Manosidosis. MPS Lisosomales. Disponible en:
https://www.mpsesp.org/portal1/h_item-detail.php?conten-
tid=834

Wiesinger T et al. a-Mannosidosis - An underdiagnosed lyso-
somal storage disease in individuals with an '"MPS-like' phe-
notype. Mol Genet Metab. 2020;130:149-152. Disponible en
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/32331969/

Harmatz P et al. Enzyme replacement therapy with vel-
manase alfa (human recombinant alpha-mannosidase):
Novel global treatment response model and outcomes
in patients with alpha-mannosidosis. Mol Genet Metab.

LAMZEDE®

El principio activo de Lamzede® es velmanasa alfa, una forma recom-
binante de alfa-manosidasa humana (ATC code: A16AB15). Lamzede®
es una terapia de sustitucion enzimatica destinada a proporcionar o
sustituir la alfa-manosidasa natural, una enzima que ayuda a la degra-
daccién de los oligosacéridos ricos en manosa y por lo tanto evita su
acumulacién en diversos tejidos y 6rganos del cuerpo. Lamzede® fue
designado como medicamento huérfano el 26 de enero de 2005.

El tratamiento debe ser supervisado por médicos con experiencia en el
tratamiento de pacientes con alfa manosidosis, o en la administracién
de otras terapias de sustitucion enzimatica para trastornos de deposito
lisosomal.

Un total de 33 pacientes (con edades comprendidas entre 6 y 35 afios)
fueron tratados con velmanasa alfa en cinco estudios clinicos. Se iden-
tificaron mejoras clinicamente relevantes en biomarcadores especificos
de la enfermedad, funcién motora y funcién pulmonar, y en la calidad de
vida medida a lo largo del tiempo, hasta los cuatro afios de seguimiento.

Velmanasa alfa fue desarrollado inicialmente por la compafia Zymenex
A/S, adquirida por el Grupo Chiesi en 2013. Con esta adquisicién,
Chiesi ha establecido un grupo de investigacion biotecnolédgico inte-
grado con base en Hillerod (Dinamarca) y Lidingd (Suecia) enfocado en
el desarrollo de terapias enziméticas. El inicio del desarrollo clinico de
Lamzede® contd con el apoyo de un grupo de investigacion europeo
y fue el primer tratamiento en obtener una beca subvencionada por
la Union Europea para la investigacion preclinica en el Framework VI
(project Alpha-Mann, FP7-HEALTH-2010-261331).

2018;124(2):152-160. Disponible en https://pubmed.ncbi.
nlm.nih.gov/29716835/

Beck M, et al. Natural history of alpha mannosidosis a longitudi-
nal study. OrphanetJ Rare Dis. 2013;8:88. Disponible en https://
ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/1750-1172-8-88

Borgwardt L, et al. Alpha-mannosidosis: correlation between
phenotype, genotype and mutant MAN2B1 subcellular locali-
sation. Orphanet J Rare Dis. 2015;10:70. Disponible en https://
pubmed.ncbi.nim.nih.gov/26048034/

Borgwardt L, Guffon N, Amraoui Y, Dali ClI, Meirleir LD,
Gil-Campos M, et al. Efficacy and safety of Velmanase alfa
in the treatment of patients with alpha-mannosidosis: results
from the core and extension phase analysis of a phase Ill mul-
ticentre, double-blind, randomised, placebo-controlled trial.
J Inherit Metab Dis. 2018;1-9. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/
pmc/articles/PMC6326984/

Lund AM, Borgwardt L, Cattaneo F, Ardigo D, Geraci S,
Gil-Campos M, et al. Comprehensive long-term efficacy and
safety of recombinant human alpha-mannosidase (velmanase

alfa) treatment in patients with alpha-mannosidosis. J Inherit
Metab Dis. 2018; https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/29725868/

Sobre Chiesi

Chiesi Espafa forma parte del Grupo Chiesi, un grupo biofarmacéutico
internacional centrado en la investigacion que desarrolla y comercializa
soluciones terapéuticas innovadoras en salud respiratoria, enfermeda-
des raras, special care y consumer heath (autocuidado). Tras 25 afios en
Espafia, Chiesi Espafia cuenta con un equipo de mas de 280 personas
altamente motivadas, capacitadas y con una consolidada trayectoria. Para
lograr su misién de mejorar la calidad de vida de las personas actuando
responsablemente con la sociedad y el medio ambiente, el Grupo inves-
tiga, desarrolla y comercializa soluciones terapéuticas innovadoras en sus
tres areas de enfoque. La mision de Chiesi es mejorar la calidad de vida de
las personas y actuar de manera responsable con la comunidad y el medio
ambiente. Al cambiar su estatus legal a Benefit Corporation en ltalia,
EE.UU. y Francia, el compromiso de Chiesi de crear valor compartido para
la sociedad en su conjunto es legalmente vinculante y fundamental para la
toma de decisiones en toda la empresa. Desde 2019, Chiesi cuenta con la
certificacién B Corp, lo que significa que sus esfuerzos de sostenibilidad
se miden y evallan segun los estandares globales més ambiciosos. La
compaiiia tiene como objetivo convertirse en Carbén Neutral en 2035.

Con mas de 85 afios de experiencia, Chiesi tiene su sede en Parma
(Italia) y opera en 30 paises, contando con més de 6.000 empleados. El
centro de 1+D del Grupo, ubicado también en Parma, trabaja junto a
otros 6 centros importantes de |+D de Francia, EE.UU., Canadé, China,

Reino Unido y Suecia.

Para mas informacién: www.chiesi.com
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En el marco de la celebracién del Dia Mundial de las
Enfermedades Raras, se estrend la exposicidon ‘Hemo.
Instantes de una vida’, en el Hospital Universitario La
Paz, con el objetivo de visibilizar el impacto positivo
de la investigacién y la innovacién en personas con
hemofilia. El proyecto, impulsado por CSL Behring,
lider mundial en bioterapias, con la colaboraciéon de la
Federacién Espariola de Hemofilia (Fedhemo), consiste
en una exposicion fotogréfica itinerante que recorrera
los principales centros hospitalarios de referencia en
Espafna durante 2023.

Estas imagenes tienen como protagonistas a las perso-
nas que conviven con la hemofilia y buscan concienciar
a los diferentes espectadores y a la opinidn publica
sobre el cambio de paradigma que ha introducido la
innovacién en esta patologia. Ademas, muestran de
forma documental cémo el avance en el tratamiento de

RO
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CSL Behring

esta enfermedad ha mejorado notablemente la calidad
de vida de los pacientes.

Para dar vida a la exposicion, CSL Behring ha contado
con la colaboracién de la periodista y fotégrafa docu-
mental Ana Palacios, en una muestra que presenta los
retratos e instantes de una vida de los protagonistas,
que narran y ponen piel a la vida con hemofilia.

Para Maria José Sanchez Losada, directora general
de CSL Behring Iberia, "este proyecto es muy especial
para nosotros y desde el primer momento teniamos
claro que el objetivo era visibilizar el impacto positivo
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que la investigacion y las innovaciones en hemofilia han
tenido en la vida de tantas personas con esta patologia.
Y siempre, desde un punto de vista positivo, pero real,
sin artificios”. Asi, afiade que "HEMO. Instantes de
una vida es el resultado de la mirada cémplice de la
fotégrafa documentalista Ana Palacios a través de su
cédmaray las historias de vida contadas en primera per-
sona por aquellos pacientes que han querido prestarse
y desnudarse ante la cdmara, como Laura, lker, Fabio,
Raul, Paco y Julio. Sin ellos y la colaboracién de todos
los involucrados no hubiera sido posible”.

Por su parte, Daniel Anibal Garcia, presidente de Fedhe-
mo, considera que “iniciativas como ésta permiten sensi-
bilizar a la sociedad e invitan al espectador a adentrarse
a conocer la vida con la hemofilia, los relatos de supera-
cién de personas distintas, y cémo la investigacion y la
innovacion actuales han proporcionado una importante
mejora en la calidad de vida de los pacientes”. Para el
representante de los pacientes, “sin ninguna duda, se
debe continuar investigando en hemofilia, puesto que
hemos visto y vivido cémo se ha avanzado en el manejo
de esta enfermedad en los dltimos afios”.

La hemofilia es un trastorno hemorragico hereditario
recesivo ligado al cromosoma X poco comun. En Espa-
fia, se estima que la hemofilia afecta a cerca de 3.000
personas, siendo la hemofilia A significativamente maés
frecuente que la hemofilia B, y representa aproximada-
mente el 80-85% de los casos.

A pesar de que durante los Gltimos afios se han pro-
ducido importantes avances en el diagndstico y el tra-
tamiento de la psoriasis, los expertos alertan de que
urge diferenciar y hacer visibles las diferentes entidades
clinicas de esta enfermedad, puesto que cada una de
ellas se caracteriza por unas singularidades que requie-
ren un abordaje y un tratamiento personalizado.

El informe ‘No todas las psoriasis son iguales. El reto
de la personalizacién’, que ha contado con el aval de
Accidn Psoriasis, la revisién de la Academia Espafiola

La hemofilia es una enfermedad crénica, por lo que los
pacientes requieren un seguimiento integral durante
toda su vida. Sin embargo, es importante destacar,
segun los expertos, que el tratamiento de la hemofilia
ha evolucionado de forma muy importante en las Gltimas
décadas, lo que ha permitido una importante mejora en
la calidad de vida de los pacientes con hemofilia.

De acuerdo con el doctor Victor Jiménez Yuste, jefe
del Servicio de Hematologia y Hemoterapia de La Paz,
"el cambio producido en los dltimos afios en el manejo
de las personas con hemofilia ha dado lugar a un nuevo
paradigma configurado a partir de la amplia variedad
de innovaciones desarrolladas para restituir el defecto
de la coagulacién, a lo que hay que unir los importantes
avances en el mbito de la terapia génica, hechos todos
que nos han llevado a los especialistas a vislumbrar un
panorama optimista”. En esta linea, segun Yuste, “la
investigacion debe continuar para seguir mejorando la
calidad de vida de los pacientes y de los cuidadores”.

Por su parte, José Antonio Romero Garrido, responsable
del drea de Hemofilia del Servicio de Farmacia del Hospi-
tal La Paz, destaca el papel de la Farmacia Hospitalaria en
el mantenimiento y seguimiento farmacoterapéutico de
estos farmacos que son “técnicamente muy complejos”.
Junto a la importante mejora en la calidad de vida
de los pacientes con hemofilia, un seguimiento maés
preciso de la enfermedad y la aparicion de los nuevos
tratamientos han permitido que en la actualidad, la
esperanza de vida del paciente con hemofilia se sitle
en la media de la poblacién sana.

de Dermatologia y Venereologia (AEDV) y la colabo-
racion de Boehringer Ingelheim, ha contado con un
grupo de expertos para analizar el abordaje asistencial
de la psoriasis en Espafia y reclamar un compromiso
politico, a través del que se impulse una aproximacién
diferenciada y personalizada del paciente psoriasico.

La psoriasis es una enfermedad inflamatoria sistémica
cronica e incapacitante de la piel. Su prevalencia se
estima en torno a un 2,3%, lo que se traduce en mas
de un millén de espafioles que presenta o presentara
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psoriasis a lo largo de su vida. Uno de cada cuatro
pacientes cursard un tipo grave de psoriasis.

Aungue la forma més comun y conocida es la psoriasis
en placas, existen otras entidades clinicas, algunas de
ellas poco frecuentes, como la psoriasis pustulosa gene-
ralizada, que pueden tener graves consecuencias para
la salud. Esta entidad suele requerir, en algunos casos,
la hospitalizacién del paciente e, incluso, provocar su
muerte.

En este sentido, Montserrat Ginés, vicepresidenta de
Accidn Psoriasis, insiste en que esta enfermedad presenta
singularidades en cuanto a manifestaciones, gravedad e
impacto, que afectan de una forma directa al manejo y al
seguimiento de los pacientes. ” Existe un desconocimien-
to generalizado y, a veces, banalizacién sobre la realidad
de la psoriasis, cuando estamos ante una patologia que
no solo influye sobre la esfera fisica de la persona y de sus
familias, sino que también tiene un notable impacto sobre
la esfera psicolégica”, apunta Ginés.

La psoriasis conlleva una notable carga fisica, emocio-
nal y social para los pacientes. Impacta de forma nega-
tiva no solo sobre su salud y su calidad de vida, sino
también sobre sus expectativas personales, sociales,
laborales y econdémicas con respecto a las que hubie-
sen tenido en el caso de no tener esta enfermedad.

Segun la Encuesta IMPAS, la psoriasis afecta de forma
grave a la calidad de vida de los pacientes en aproxima-
damente el 23% de los casos. Por su parte, el estudio
COEPSO estima en 750€ al afio los costes directos no
sanitarios de los pacientes con psoriasis, asi como una
pérdida de productividad generada por el empeora-
miento de la enfermedad de 293€ anuales.

El Dr. Pablo de la Cueva, jefe del Servicio de Dermatolo-
gia del Hospital Universitario Infanta Leonor, presidente
de la Seccién Centro de la AEDV, secretario general del
Grupo Espafiol de Psoriasis de la AEDV y uno de los
autores de este informe, afirma que el abordaje indivi-
dualizado de cada una de las entidades clinicas diferen-
tes de psoriasis “permitiria poner solucion a los princi-
pales retos que existen en torno a esta enfermedad”.
Entre estos retos, destaca la coordinacion entre niveles
asistenciales, el diagnéstico y el acceso al tratamiento,
la formacion o la participacién del paciente.

Los autores del informe, con el objetivo de alcanzar
el abordaje personalizado del paciente con psoriasis,
establecen 10 iniciativas necesarias:

Dotar a las enfermedades dermatoldgicas, y con-
cretamente a la psoriasis, de una relevancia dife-
renciada en los planes o estrategias autonémicas
de salud.

Incrementar la coordinacién entre niveles asisten-
ciales, para garantizar un abordaje integral de las
personas que padecen psoriasis.

Elaborar e implementar guias especificas de prac-
tica clinica y protocolos asistenciales actualizados
y accesibles de cada forma de psoriasis.

Garantizar una mayor formacién a los profesionales
sanitarios en torno a la psoriasis y sus tipos.

Promover la creacion de registros de enfermedades
dermatoldgicas.

Mejorar el acceso a farmacos innovadores y la equi-
dad en el mismo.

Impulsar la investigacién e innovacién en psoriasis.

Favorecer en lo posible el papel activo del paciente
sobre su enfermedad, estilo de vida y adherencia al
tratamiento farmacoldgico adecuado.

Asegurar el acceso de los pacientes psoriasicos a
toda la informacion.

Desarrollar campanas publicas de sensibilizacion y
concienciacion social sobre las diferentes entidades
clinicas de la psoriasis.
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Nace la guia "Educar en Red: recursos para la inclu-
sién", una herramienta de apoyo en el proceso de
ensefianza-aprendizaje del alumnado con enfermedad
rara o sin diagndstico. Esta guia ha sido presentada
por la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras
(FEDER), junto al Centro de Referencia Estatal de Per-
sonas con Enfermedades Raras y sus Familias (CREER)
y gracias al apoyo de la Fundacién Jesus Serra.

La guia "Educar en Red" surge como una respuesta a
la necesidad de facilitar la inclusion educativa de los
estudiantes con enfermedades raras o sin diagndstico,
ofreciendo recursos y herramientas que ayuden a los
docentes en su labor. La guia esta dirigida a profesio-
nales de la educacién, y se compone de una serie de
herramientas y recursos que pueden ser adaptados a
las necesidades individuales de cada estudiante.

Entre los recursos que ofrece la guia, se encuentran
materiales educativos adaptados, recomendaciones

para la adaptacion del entorno educativo, herramientas
para la deteccién temprana de problemas de aprendi-
zaje, y estrategias para la inclusién y la participacion
activa de los estudiantes con enfermedades raras en
el aula.

Esta guia se enmarca en la iniciativa "Por una educacién
inclusiva, mejorando la atencién a la diversidad", que
busca mejorar la atencién a la diversidad y la inclusién
educativa en el sistema educativo espafiol.

Para mas informacién

Acceso a la guia

newsRARE

80


https://www.enfermedades-raras.org/actualidad/noticias/nace-la-guia-educar-en-red-recursos-para-la-inclusion-una-herramienta-de-apoyo-en-el-proceso-de-ensenanza-aprendizaje-del-alumnado-con-enfermedad-rara-o-sin-diagnostico#:~:text=Estatal-,La%20gu%C3%ADa%20%22Educar%20en%20Red%3A%20recursos%20para%20la%20inclusi%C3%B3n%22,educativo%20como%20garant%C3%ADa%20de%20inclusi%C3%B3n
https://creenfermedadesraras.imserso.es/documents/20123/758170/guia_educar_red_creer.pdf/85558529-14ef-f6b3-4cdd-45324daa8104?t=1675860146709
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MEDICAMENTOS HUERFANOS E INDICACIONES APROBADAS POR LA
EMA DESDE ENERO HASTA MARZO 2023

PRINCIPIO ACTIVO INDICACION LABORATORIO NUEVO MH/ NUEVA | FECHA DE APROBACION
INDICACION DE LA INDICACION EMA
Tratar a adultos con hemofilia B grave y moderadamente

grave, un trastorno hemorragico hereditario causado por CSL Behring GmbH Nuevo MH 20/02/2023
la falta de factor IX

Etranacogene
dezaparvovec

MEDICAMENTOS HUERFANOS CON FINANCIACION APROBADA
POR EL CIPMPS DESDE ENERO HASTA MARZO 2023

PRINCIPIO ACTIVO INDICACION LABORATORIO NUEVO MH/ NUEVA | FECHA DE FINALIZACION
INDICACION EN LA INDICACION CIPMPS
Tratamiento en monoterapia de pacientes pediatricos de
3 afos en adelante con neurofibromatosis de tipo 1 (NF1) ALEXION Nueva
Selumetinib sulfato . . P ) ' PHARMA o 02/02/2023
que presenten neurofibromas plexiformes (NP) sintoma- SPAIN SL indicacion

ticos e inoperables
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OBSERVATORIO
. NSV, 0

Este observatorio recopila algunos de los prin-

ENFERMEDAD ES cipales indicadores relevantes en el dmbito de

las enfermedades raras, agrupados en seis areas.
RARAS

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

@ @ @ El simbolo @ le permite acceder a la fuente de

origen de los datos.
EN EL MUNDO EN LA UE EN ESPANA
263-445 @ 36 ~J
MILLONES MILLONES MILLONES T | E M POS
DE PACIENTES DE PACIENTES DE PACIENTES

e

TIEMPO PROMEDIO PROMEDIO DE
ENTRE CN Y DIAGNOSTICO
FINANCIACION
% EERR 3 4 6 ‘I 8
CONOCIDAS GENETICAS A
6.197 62Y% VIESES o8
. 0
| T B0y i

MEDICAMENTOS
HUERFANOS

NUMERO ACUMULADO DE DESIG-
NACIONES HUERFANAS EMA

1.968

NUMERO ACUMULADO DE MMHH
AUTORIZADOS POR LA EMA

NUMERO ACUMULADO DE MMHH
APROBADOS EN ESPANA

NUMERO ACUMULADO DE MMHH
COMERCIALIZADOS EN ESPANA

NUMERO ACUMULADO DE MMHH
FINANCIADOS EN ESPANA

NUMERO ACUMULADO DE MMHH
NO FINANCIADOS EN ESPANA

NUMERO DE IPT PARA MMHH EN
LO QUE VA DE ANO EN ESPANA

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



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#european-public-assessment-reports-(epar)-section
https://www.ema.europa.eu/en/medicines/download-medicine-data#rare-disease-(orphan)-designations-section
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/ActivityReportLeaflet2021_VF.pdf
https://health.ec.europa.eu/system/files/2023-02/ncd_2022_rare-disease_factsheet_en.pdf
https://www.nature.com/articles/s41431-019-0508-0
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/ActivityReportLeaflet2021_VF.pdf
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-022-02530-3
https://aelmhu.es/wp-content/uploads/2023/01/Infografia-informe-anual-2022.pdf
https://www.enfermedades-raras.org/enfermedades-raras/conoce-mas-sobre-er

ASOCIACIONES DE
PACIENTES
RELACIONADAS
CON LAS EERREN
EL MUNDO

2.840

ENSAYOS CLINICOS EN MARCHA
CON MMHH EN EL MUNDO

ENFERMEDADES INCLUIDAS
EN LOS PROGRAMAS DE CRIBADO
NEONATAL NACIONALES

m 16

Abreviaturas:

ESTRATEGIAS Y
PLANES DE EERR A
NIVEL NACIONAL,
AUTONOMICO Y

OTROS

10

m 17

OBSERVATORIO

INVESTIGACION

ENSAYOS CLINICOS EN MARCHA
CON MMHH EN ESPANA

TOTAL REGISTROS DE EERR O
MMHH

REGISTROS DE EERR A NIVEL
MUNDIAL

REGISTROS DE EERR A NIVEL
EUROPEO

REGISTROS DE EERR A NIVEL
NACIONAL (EN EL MUNDO)

061

REGISTROS DE EERR A NIVEL
REGIONAL

18

PACIENTES
Y CUIDADORES

o

PACIENTES CON MAS

~

TASA PROMEDIO

GASTO

DE 6 HORAS DIARIAS RELACIONADO DE PARO
DE APOYO CON LAS EERR ENTRE PACIENTES
CON EERR

EERR: enfermedades raras;
MMHH: medicamentos huérfanos; PACIENTES QUE NO PACIENTES QUE
EECC: ensayos clinicos; PUEDEN TRABAJAR CONSIDERAN QUE SU
IPT: Informe de Posicionamiento Terapéutico; DE FORMA CALIDAD DE VIDA NO
EMA: Agencia Europea del Medicamento. PERMANENTE ES SATISFACCTORIA
32% | 44,64%
) m 29 m 30
FUENTE DE ORIGEN DE LOS DATOS
o (2] 00DDDD 0000 DOODD 00
Nguengang Wakap, et al. (2020)| |European Commission FEDER Orphanet EMA
0000 005 (14) [15) (19 (27
AEMPS Ministerio de Sanidad| |AELMHU Benito-Lozano, et al. (2022) Clinical Trials EU| | Gimenez-Lozano, et al. (2022)
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https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search
https://www.sanidad.gob.es/profesionales/saludPublica/prevPromocion/Cribado/docs/InformeDeEvaluacionSICN_2019.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/ActivityReport2021.pdf
http://opendata.dspace.ceu.es/bitstream/10637/10636/4/Estudio_Solves_2018.pdf
http://opendata.dspace.ceu.es/bitstream/10637/10636/4/Estudio_Solves_2018.pdf
http://opendata.dspace.ceu.es/bitstream/10637/10636/4/Estudio_Solves_2018.pdf
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36012000/
http://opendata.dspace.ceu.es/bitstream/10637/10636/4/Estudio_Solves_2018.pdf
https://www.enfermedades-raras.org/que-hacemos/por-la-investigacion/obser/biblioteca-virtual/normativas-estatales-y-autonomicas
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/ActivityReportLeaflet2021_VF.pdf
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