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Editorialeditorial

Ser EN RED o no ser

Carmen Santamaría Guasch

Experta en política sanitaria que en la actualidad gestiona la implementación de las iniciativas que forman parte  
del proyecto ÚNICAS en el hospital Sant Joan de Déu

I maginemos que reuniéramos en una sala a todos los 
profesionales que ve un paciente desde la sospecha 

diagnóstica de una enfermedad rara hasta su confirma-
ción, en promedio 4 años después (y en un 20 % de los 
casos, ¡en más de 10!). 

Después invitaríamos a la sala a todos los especia-
listas que necesita a lo largo de su proceso de aten-
ción (más de 5 médicos de media con un importante 
soporte de cuidados de enfermería), y, por último, a 
los diferentes profesionales del ámbito social, psico-
lógico y educativo que requiere en su día a día por 
el grado de dependencia que a menudo conlleva su 
enfermedad. 

¡Con toda seguridad, necesitaríamos una sala de un 
gran tamaño!

Con frecuencia, es la propia familia la que asume 
el papel de coordinar a todos estos profesionales, 
pertenecientes a diferentes instituciones y en dis-
tintas localizaciones geográficas, más dispersas 
cuanto más rara sea la enfermedad que afronta. 
Profesionales que cambian en la edad adulta, 
cuando el paciente debe realizar la transición des-
de el hospital pediátrico a hospitales de adultos (a 
menudo más de uno) donde seguir su proceso de 
atención. 

Para hacer frente a este inmenso desafío de coordi-
nación, en el año 2021 nace ÚNICAS, concepto aglu-
tinador de diversos proyectos transformadores en el 
ámbito de las enfermedades raras, todos ellos basados 
en la colaboración. 

Cuando hablamos de ÚNICAS, hacemos referencia a 
tres grandes proyectos: 

1. �ÚNICAS IMPaCT3: inicia en 2022 con fondos del 
Instituto Carlos III y su objetivo principal es conectar 
una red de seis hospitales españoles para generar 
una base de datos federada con información clínica 
y genómica como base para el uso de herramientas 
de análisis que permitan acelerar el diagnóstico.

2. �ÚNICAS Red: inicia en 2023 impulsado por el Hos-
pital Sant Joan de Déu y la Federación Española 
de Enfermedades Raras (FEDER), con el apoyo 
del Ministerio de Sanidad y financiado por fondos 
Next Generation en el marco del PERTE de salud 
de vanguardia. Su propósito es crear un ecosistema 
de alianzas –actualmente formada por 30 hospita-
les- para ofrecer una respuesta coordinada a los 
pacientes con enfermedades raras a lo largo de todo 
su proceso de atención. 

3. �Los hospitales que forman parte de la red ÚNICAS 
están desarrollando diversos proyectos internos que 
llevan por nombre ÚNICAS – Nombre del hospital 
y cuyo objetivo está vinculado a la transformación 
de diversos ámbitos del hospital para convertirse en 
nodos de excelencia de la red.  

En el Hospital Sant Joan de Déu hemos conceptualizado 
ÚNICAS en seis diferentes ejes de acción, que aglutinan 
más de 20 iniciativas a corto, medio y largo plazo que 
involucran transversalmente a gran parte de la institu-
ción. Éstos son los objetivos que nos proponemos: 

•	 Modelo de atención 360 º: seguir mejorando nuestro 
modelo de atención para atender a nuestros pacien-
tes de forma integral e integrada con el territorio. 

•	 Telemedicina y atención no presencial: promover 
el acceso de nuestros pacientes al modelo 360 º a 

https://es.linkedin.com/in/carmen-santamar%C3%ADa-guasch-71654659?trk=public_post-text
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través de todas las herramientas tecnológicas que 
nos permitan trabajar a distancia, minimizando los 
desplazamientos al hospital. 

•	 Diagnóstico: apostamos por diversas iniciativas orien-
tadas a acortar tiempos y a aumentar el número de 
diagnósticos mediante una reingeniería de procesos 
vinculados al diagnóstico, el refuerzo del equipamien-
to y los sistemas de información, entre otras iniciativas. 

•	 Terapias avanzadas y emergentes: estamos imple-
mentando una estrategia para promover el acceso 
sostenible, equitativo y seguro de los pacientes 
pediátricos a terapias avanzadas y emergentes, 
impulsando su desarrollo, producción y adminis-
tración a través del fortalecimiento de nuestras 
capacidades internas y de la colaboración con 
otras instituciones. 

•	 Datos e inteligencia artificial: apostamos por apro-
vechar todas las posibilidades que nos ofrecen los 
datos y la inteligencia artificial para ponerlas al ser-
vicio de todas las iniciativas del portafolio ÚNICAS. 

•	 Trabajamos todos lo anterior enfocados en el 
paciente, asegurando que tenemos en cuenta sus 

necesidades y expectativas en todo su proceso 
asistencial. 

En conclusión, las enfermedades raras suponen 
un desafío donde debe colaborar un gran número 
de profesionales que obliga al sistema sanitario a 
que trabajemos de forma colaborativa. Suponen 
un desafío que nos pone a prueba no solo como 
profesionales sino como sistema: debemos buscar 
soluciones más allá de nuestras capacidades para 
ofrecer una atención y unos cuidados adecuados, 
un diagnóstico oportuno, nuevas terapias donde aún 
no las hay. Poniendo la información y la tecnología a 
nuestro servicio y al paciente en el centro de nuestra 
actuación. 

ÚNICAS es la expresión de esta voluntad de coopera-
ción en torno a un objetivo común y bajo su paraguas 
se aglutinan múltiples iniciativas transformadoras com-
partidas por la red. 

Les invitamos a leer este número que evidencia excelen-
tes ejemplos de los resultados que podemos obtener 
cuando traspasamos las fronteras del esfuerzo individual.

¡Juntos somos más fuertes!
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ProfundidadARTÍCULO EN PROFUNDIDAD

Fortaleciendo alianzas: la colaboración institucional en el 
abordaje de las enfermedades raras

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

Carlos Dévora, javier villaseca

INTRODUCCIÓN Y CONTEXTO
La investigación y el desarrollo de 
terapias innovadoras dirigidas a enfer-
medades raras (EERR) suele enfrentar 
desafíos únicos, como puede ser la 
dificultad de reclutamiento de pacien-
tes para los ensayos clínicos, la falta de 
información sobre la enfermedad y la 
disponibilidad limitada de recursos, 
entre muchos otros. 

En este contexto, la colaboración entre 
agentes e instituciones, incluidas enti-
dades gubernamentales, centros de 
investigación, industria farmacéutica 

y organizaciones de pacientes, es de 
gran importancia para conseguir avan-
ces en el ámbito de las EERR (Tabla 1).

En este artículo, se analiza el potencial 
impacto del trabajo conjunto entre 
diferentes actores clave del sistema 
para mejorar la atención sanitaria, 
acelerar la investigación y garantizar el 
acceso a tratamientos efectivos, con-
tribuyendo así a una mejora sustancial 
en la vida de los pacientes con EERR, 
a través de distintos ejemplos reales 
en nuestro país y fuera de nuestras 
fronteras.
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Análisis

TIPOS DE COLABORACIÓN 
INSTITUCIONAL

Colaboración entre hospitales y 
entre estos y otras instituciones
La colaboración interhospitalaria ha 
emergido como una estrategia clave 
para enfrentar los retos que conlleva 
el desarrollo de terapias innovadoras 
en el ámbito de las EERR en España, 
creando una sólida red de intercambio 

de información y recursos, con el fin de 
abordar de manera más eficaz estas 
enfermedades, que, en muchos casos, 
carecen de alternativas terapéuticas.

En este contexto, el Centro de 
Investigación Biomédica en Red de 
Enfermedades Raras (CIBERER) es 
una de las iniciativas más destacadas 
en España para promover la investi-
gación de estas enfermedades1. Este 

centro, que agrupa a hospitales e 
instituciones de diversa índole, como 
universidades y centros de investiga-
ción, tiene el objetivo de fortalecer la 
investigación y el desarrollo de tera-
pias innovadoras en EERR en torno 
a siete programas, cada uno de ellos 
enfocado en un área específica de 
investigación dentro de las EERR, lo 
que permite una especialización y un 
enfoque colaborativo1 (Figura 1).

TABLA 1. IMPORTANCIA DE LA COLABORACIÓN INSTITUCIONAL EN EL ÁMBITO DE LAS EERR

Fomento del diagnóstico 
precoz

 ������Al compartir información, se pueden identificar patrones y mejorar el diagnóstico.

 �Mayor formación de los profesionales sanitarios y el desarrollo de técnicas diagnósticas 
más eficaces.

Promoción de la investigación
 El aunar esfuerzos permite realizar investigaciones más específicas y focalizadas.

 Acceso a más fondos y recursos para la investigación.

Desarrollo de tratamientos 
innovadores

 Mayor facilidad para llevar a cabo ensayos clínicos y preclínicos.

 �Al compartir datos e información, se incrementa el conocimiento de la enfermedad y, por 
tanto, de los mecanismos patogénicos involucrados (dianas terapéuticas).

Aumento de la visibilidad y 
concienciación

 �Las alianzas fortalecen el reconocimiento de las EERR como prioridad de salud pública.

 �La sensibilización de la sociedad y de los profesionales sanitarios sobre las EERR permite 
reducir las barreras y favorecer el apoyo social y político.

Acceso equitativo al sistema 
sanitario

 �Los programas de salud pública y las políticas inclusivas son fundamentales para asegurar 
que las terapias y el diagnóstico sean accesibles a todos los pacientes con EERR.

Apoyo a las familias  
y cuidadores

 ��Las instituciones, junto a las asociaciones de pacientes, pueden trabajar en conjunto para 
proporcionar recursos de apoyo, asesoría, formación, ayuda económica, etc.

Creación de redes 
internacionales

 �Compartir datos, experiencias y recursos, podría mejorar el diagnóstico y tratamiento de 
muchas de las EERR.

Optimización de recursos y  
del proceso de investigación

 �El uso de la tecnología compartida, el acceso sistemático a bases de datos, registros 
y muestras biológicas (biobancos) permitiría optimizar la información y ampliar el 
conocimiento de muchas de las EERR.

Abreviaturas: EERR: enfermedades raras. Fuente: elaboración propia a criterio de los autores.

FIGURA 1. PROGRAMAS DE INVESTIGACIÓN EN EERR DEL CIBERER

Abreviaturas: CIBERER: Centro de Investigación Biomédica en Red de EERR; EERR: enfermedades raras; ELA: esclerosis lateral amiotrófica. 
Fuente: CIBERER1.
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Concretamente, uno de los hospita-
les con los que colabora el CIBERER 
es la Fundación Jiménez Díaz, la cual, 
a través de su Grupo Avanzado de 
Terapias Avanzadas, desarrolla una 
investigación traslacional para el 
desarrollo de nuevas terapias génicas 
y celulares para EERR de mal pronós-
tico, como la anemia de Fanconi o 
ciertos déficits enzimáticos. Esta 
colaboración se complementa a nivel 
nacional e internacional con otros 
hospitales españoles o extranjeros, 
así como con ciertas Universidades y 
centros de investigación para fomen-
tar la realización de nuevos ensayos 
clínicos2.

Asimismo, otras iniciativas como el 
programa Red Únicas3, representan 
un claro ejemplo de la colaboración 
interinstitucional en España. Este 
proyecto, que integra a 25 hospitales 
españoles y la Federación Española 
de Enfermedades Raras (FEDER), tie-
ne como finalidad mejorar la atención 
a pacientes pediátricos que padecen 
este tipo de patologías4 (Figura 2). 
Además, cuenta con el apoyo de 

otros hospitales europeos y univer-
sidades, centros de investigación, 
industria farmacéutica, empresas de 
tecnologías sanitarias y asociaciones 
para impulsar seis programas de 
investigación4:

•	 Programa de diagnóstico 4P (de 
precisión, personalizado, precoz 
y predictivo), para dar soporte a 
los centros de la red, a través de 
la aplicación y desarrollo de nuevas 
técnicas diagnósticas genómicas.

ACTUAR DESDE LA PREVENCIÓN Y GENERAR CONOCIMIENTO 
DE FORMA PRECOZ TAMBIÉN IMPULSA EL DESARROLLO DE 

NUEVAS FORMAS DE TRATAMIENTO5

Al margen de las terapias innovadoras que han ido surgiendo a lo largo de los años, 
fruto de acuerdos y colaboraciones entre instituciones, merecen especial mención 
otras iniciativas que ponen el foco en la prevención de las EERR.

El Estudio Colaborativo Español de Malformaciones Congénitas (ECEMC) es un ejem-
plo destacado de colaboración institucional en España, que involucra a hospitales, uni-
versidades y centros de investigación en la lucha contra los defectos de nacimiento. Su 
enfoque integral y multidisciplinario ha permitido no solo una mejor comprensión de 
estas patologías, sino también la implementación de políticas preventivas y la mejora 
en la atención de los pacientes afectados.

Además, en base al conocimiento generado, ciertos defectos podrían beneficiarse 
de nuevas formas de tratamiento, muy diferentes a las que estamos acostumbrados 
como, por ejemplo, la medicina regenerativa, permitiendo la reparación de tejidos 
dañados a través de células madre; o el uso de dispositivos basados en inteligencia 
artificial en el tratamiento de ciertas condiciones como la hipoacusia congénitas (dis-
positivos auditivos inteligentes).

FIGURA 2. HOSPITALES ESPAÑOLES QUE FORMAN PARTE DE LA RED ÚNICAS

HU Nuestra Señora de La Candelaria
HU Doctor  Negrín

HU Virgen del Ro cío
HU Reina Sofía

CHU A Cor uña
CHU Santiago

CHU Badajo z
HU To ledo

HU Rio Hortega
HU Salamanca

HU La Fe

HU Son  Espases

CHU Virgen de la Arrixaca

HU Miguel Servet

HU Vall d´Hebrón
HU Par c Taulí

Comunidad de Madrid:
H. Niño Jesús
HU 12 de octubre
HU La Paz

HU Cen tral Asturias
HU de Cr uces

HU Marq ués de Valdecilla

H. San Pedro

CH Navarra
Centro promotor del proyecto:
H. Sant Joan de Déu

Con el apoyo de:

• Hospitales europeos
• Universidades
• Centros de investigación
• Industria farmacéutica
• Empresas de tecnologías 

sanitarias
• Asociaciones

Abreviaturas: FEDER: Federación Española de Enfermedades Raras; H.: Hospital; HU: Hospital Universitario; CHU: Complejo Hospitalario 
Universitario. Fuente: FEDER4.
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•	 Programa Discovery, orientado al 
desarrollo de nuevos tratamientos.

•	 Programa Share4Rare, un proyec-
to colaborativo de investigación 
financiado por la Unión Europea 
(UE) en el que participan 9 socios 
de 5 países (España, Países Bajos, 
Suecia, Reino Unido y Bélgica) 
cuyo objetivo es diseñar e impulsar 
una comunidad en línea centrada 
en las EERR, en la que participen 
pacientes, cuidadores, investiga-
dores, organizaciones de pacien-
tes y otras partes interesadas.

•	 Programa Córtex de telemedicina, a 
través del cual se pretende ofrecer 
soporte a la atención no presencial 
mediante el seguimiento y monito-
rización de los pacientes a distancia.

•	 Instituto Pediátrico de EERR, que 
ofrece un modelo de atención 
integral.

•	 Instituto de atención a la cronicidad 
y escuela de salud para pacientes y 
familias: la Casa de Sofía.

Estos esfuerzos conjuntos permiten 
la especialización y el enfoque cola-
borativo necesario para investigar y 
desarrollar tratamientos para EERR 
que carecen de opciones terapéuticas 
autorizadas. Además, la integración 
de programas de diagnóstico avanza-
do y el apoyo a través de plataformas 
de telemedicina y redes de atención 
integral, refuerzan el impacto colabo-
rativo en la mejora asistencial de los 
pacientes.

Alianzas y colaboraciones entre 
universidades y centros de 
investigación
Las alianzas entre universidades y cen-
tros de investigación también juegan 
un papel fundamental, al combinar 
conocimientos académicos con recur-
sos científicos de calidad. 

Con un presupuesto global estima-
do de 380 millones de euros hasta 
2031, la alianza European Rare 
Diseases Research Alliance (ERDE-
RA), con la participación de la Uni-
versidad Autónoma de Barcelona 
(UAB), pretende tener un impacto 
importante en las EERR. Impulsada 
por la UE en el marco del Progra-
ma Horizonte Europa y los Estados 
Miembros (EEMM), y liderada por el 
Instituto Nacional de Salud e Inves-
tigación Médica de Francia, integra 
a más de 170 organizaciones de 
los sectores público y privado para 
fomentar la investigación en preven-
ción, diagnóstico y tratamiento de 
este tipo de enfermedades6.

En España, recientemente, el Ins-
tituto de Salud Carlos III (ISCIII) ha 
financiado con 45 millones de euros 
la creación del Consorcio CERTERA, 
una infraestructura en red para impul-
sar el desarrollo de nuevas terapias 
avanzadas. CERTERA se enfoca en 
varias áreas clave de la investigación 
biomédica, incluyendo la genética, 
la identificación de biomarcadores y 
el desarrollo de nuevos tratamientos 
terapéuticos. Además, trabaja estre-
chamente con instituciones interna-
cionales para promover la colabora-
ción global en la investigación de las 
EERR7. 

Este enfoque integrado permite opti-
mizar recursos, compartir conocimien-
tos y ofrecer soluciones más efectivas 
para los pacientes, a la vez que con-
tribuye a fortalecer la infraestructura 
investigadora de las EERR en España.

Además, en los últimos años hemos 
ido viendo que esta colaboración ins-
titucional también fortalece la relación 
entre el ámbito formativo y la investi-
gación, con diferentes Programas de 
Doctorado que combinan la experien-
cia formativa con la capacidad inves-
tigadora de algunos centros como el 
ISCIII8, proporcionando a los estudian-
tes acceso directo a los avances más 
recientes en investigación biomédica. 
De este modo, se genera un entorno 
de intercambio de conocimientos y 
recursos que contribuye al avance de 
la ciencia y a la mejora asistencial de 
los pacientes con EERR en España y a 
nivel internacional.

Vínculos con la industria 
farmacéutica
La colaboración entre la industria 
farmacéutica, las universidades y los 
centros de investigación en España ha 
dado lugar a importantes avances en 
el tratamiento de ciertas EERR. A tra-
vés de asociaciones público-privadas, 
se han desarrollado medicamentos 
innovadores que abordan patologías 
poco frecuentes que antes carecían 
de alternativas terapéuticas eficaces. 

Este trabajo conjunto no solo acelera 
el desarrollo de nuevas terapias, sino 
que también impulsa la investigación 
científica y mejora el acceso de los 
pacientes a tratamientos avanzados.

En los últimos años, algunos de los 
medicamentos más recientes y pro-
metedores han sido fruto de estas 
colaboraciones en el desarrollo de 
sus ensayos clínicos, lo que subraya 
el compromiso de España en la lucha 
con las EERR (Tabla 2).

Estos esfuerzos 
conjuntos permiten

la especialización y el 
enfoque colaborativo

necesario para 
investigar y desarrollar 
tratamientos para EERR 
que carecen de opciones
terapéuticas autorizadas
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Colaboración con 
organizaciones de pacientes
Las organizaciones de pacientes son 
pilares fundamentales en la identifica-
ción de necesidades no cubiertas, en 
la sensibilización y visibilización sobre 
la problemática de estas enfermedades 
y en la promoción de investigaciones 
centradas en las condiciones de los 
pacientes. Su participación no solo 
ayuda a poner en evidencia los desafíos 
prácticos que enfrentan los pacientes, 
sino que también contribuye a crear un 
marco de trabajo más inclusivo, colabo-
rativo y orientado a resultados efectivos 
en el desarrollo de tratamientos.

En este sentido, desde FEDER se han 
impulsado en 2024 diferentes proyec-

tos colaborativos para mejorar la cali-
dad de vida de las personas afectadas 
por estas patologías y que están:

 �Relacionados con la investigación y 
el diagnóstico:

– �VIII Convocatoria de Ayudas a la 
Investigación9. Otorgó 7 ayudas 
a proyectos de investigación 
en EERR, seleccionados entre 
52 propuestas evaluadas por el 
ISCIII. Estos proyectos abordan 
patologías como el síndrome 
CTNNB1 (que afecta al neuro-
desarrollo), la ataxia telangiec-
tasia, la distrofia muscular por 
déficit de colágeno VI y el neu-
roblastoma agresivo, utilizando 

enfoques como biomodelos, 
medicina personalizada y nano-
medicina.

– �Colaboración con la Fundación 
Amancio Ortega10, con la cual 
firmó un convenio para financiar 
actividades destinadas a pacien-
tes de EERR y sus familias. Esta 
colaboración permite duplicar 
los fondos destinados a terapias 
como hidroterapia, musicotera-
pia y estimulación cognitiva, así 
como ampliar la convocatoria 
anual de ayudas a centros inves-
tigadores en España.

 �Relacionados con el apoyo a otras 
organizaciones de pacientes:

TABLA 2. EJEMPLOS DE MEDICAMENTOS DESARROLLADOS EN COLABORACIÓN INDUSTRIA-HOSPITAL

Medicamento Principio activo Indicación Colaboración en el desarrollo del EECC

Libmeldy® Atidarsagen 
autotemcel

Tratamiento de la leucodistrofia 
metacromática caracterizada 
por mutaciones paralelas en el 
gen de la ARSA que provocan 
una reducción de la actividad 
enzimática

 �Laboratorio farmacéutico: Orchard Therapeutics.
 ������Hospitales españoles participantes:

– H. Sant Creu i Sant Pau.
– H. Sant Joan de Déu.
– HUP. La Fe.
– HU. La Paz.
– HU. Puerta del Mar

Altuvoct® Efanesoctocog 
alfa

Tratamiento y profilaxis de las 
hemorragias en pacientes de 
todos los grupos de edad con 
hemofilia A.

 �Laboratorio farmacéutico: Swedish Orphan Biovitrum.
 �Hospitales españoles participantes:

– H. Sant Joan de Déu.
– H. Vall d´Hebrón.
– HU Central de Asturias.
– HU La Paz.

Rezzayo® Rezafungina
Tratamiento de la candidiasis 
invasiva en adultos.

 �Laboratorio farmacéutico: Mundipharma.
 �Hospitales españoles participantes:

– H. Clinic de Barcelona.
– H. Clínico San Carlos.
– H. de Sabadell.
– H. del Mar.
– HGU Gregorio Marañón.
– H. Ramón y Cajal.
– HU Germans Trias i Pujol de Badalona.
– HU Vall D´Hebrón.
– HU de Cruces.
– HU La Paz.
– HU Puerta de Hierro.
– HUP La Fe
– H. Virgen de la Macarena.

Nota: (*) A modo de ejemplo, se han incluido en el listado los últimos tres medicamentos huérfanos financiados por la Comisión Interministerial 
de Precios de Medicamentos en 2024. Abreviaturas: ARSA: arilsulfatasa A; EECC: ensayo clínico; H: Hospital; HU: Hospital Universitario; HGU: 
Hospital General Universitario; HUP: Hospital Universitario y Politécnico; REEC: Registro Español de EECC. Fuente: REEC1.
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– �Convocatoria de ayudas a organi-
zaciones de pacientes11. Durante 
2024, destinó 175.000 euros a 137 
organizaciones de pacientes con 
EERR, un 30% más que al año 
anterior, apoyando proyectos de 
atención directa, sensibilización y 
visibilidad, como talleres de psi-
cología y actividades de ocio para 
los afectados y sus familias.

Además, las colaboraciones de 
FEDER se han venido materializando 
en diversas iniciativas conjuntas como 
Duchenne Parent Project España12, 
que promueve la investigación y la 
búsqueda de nuevas terapias para las 
distrofias musculares de Duchenne y 
Becker, en la que colabora con otros 
centros de investigación y hospitales 
españoles.

POLÍTICAS PÚBLICAS Y LA 
PARTICIPACIÓN DE LOS 
GOBIERNOS
El papel de las administraciones públi-
cas es un punto fundamental para 
impulsar la investigación en EERR . En 
España, el compromiso gubernamen-
tal con estas patologías se refleja en 
distintas estrategias de financiación y 
coordinación de proyectos de investi-
gación (Tabla 3). 

Así, en el año 2024 se estableció el 
Plan Estatal de Investigación Científi-
ca, Técnica y de Innovación 2024-2027, 
que aunque no se centra exclusiva-
mente en EERR y hereditarias, sí que 
es uno de sus ámbitos de actuación13. 

Por otro lado, se encuentra el “Pro-
yecto SEED-ALS: Esfuerzo sinérgico 
para desarrollar y acelerar el avance 
en la investigación en ELA” liderado 
por el CIBERER. Este proyecto cuenta 
con una financiación de 3,9 millones 
de euros y tiene como objetivo la 
formación de un consorcio nacio-
nal de investigadores en torno a la 
esclerosis lateral amiotrófica (ELA). 

El proyecto SEED-ALS cuenta con 
la colaboración de todos los centros 
y unidades de referencia en ELA de 
España, así como con el respaldo de 
la Infraestructura IMPaCT de Medici-
na de Precisión y la participación de 
plataformas de pacientes. Esta inicia-
tiva ha logrado reunir a los principa-
les equipos de investigación, tanto 
básicos como clínicos, a través de 
un consorcio liderado por el área de 
Enfermedades Neurodegenerativas 
del Centro de Investigación Biomé-
dica en Red (CIBERNED). En total, 
participan 27 grupos de investiga-
ción distribuidos en 13 comunidades 
autónomas, que engloban todas las 
unidades de referencia nacionales 
(CSUR, Centros, Servicios y Unida-
des de Referencia) y europeas (ERN 
EURO-NMD) en ELA14.

Así mismo, a finales de 2024, el Con-
sejo Superior de Investigaciones Cien-
tíficas (CSIC) puso en marcha una red 
destinada a fortalecer la investigación 
en EERR. Su objetivo es fomentar la 
colaboración entre los 120 grupos 
científicos del CSIC dedicados al estu-
dio de estas patologías, promoviendo 
el conocimiento y el enfoque multi-
disciplinar en su abordaje, además de 
responder a la creciente preocupa-
ción social sobre la necesidad de una 
mayor atención a estas enfermedades 
minoritarias15.

Por otra parte, el Ministerio de Cien-
cia, Innovación y Universidades, junto 
al Ministerio de Sanidad, ha lanzado 
una nueva convocatoria destinada a 
impulsar la investigación en EERR y 
patologías neuromusculares. Esta ini-
ciativa, enmarcada en el Plan de Recu-
peración, Transformación y Resiliencia 
(PERTE) para la Salud de Vanguardia 
se desarrolla a través del ISCIII y for-
ma parte de la Acción Estratégica en 
Salud (AES)16.

La convocatoria, bajo el nombre 
de Misiones Conjuntas, cuenta con 
una financiación total de 20 millones 
de euros para EERR. Su objetivo es 
apoyar proyectos que tengan un 
impacto real en el Sistema Nacio-
nal de Salud (SNS), mejorando la 
prevención, el diagnóstico y el 
tratamiento de estas enfermeda-
des, así como la atención integral 
a pacientes y familias. Para ello, se 
prioriza la coordinación territorial y 
la colaboración entre comunidades 
autónomas16.

Las áreas de investigación contempla-
das incluyen16:

 �Medicina genómica aplicada a EERR, 
con foco en la identificación de 
variantes genéticas y en herramien-
tas para el diagnóstico precoz, inclu-
yendo tumores de baja frecuencia.

 �Mejora de la atención a enfermeda-
des neuromusculares como la ELA, 
mediante circuitos asistenciales 
integrados con la investigación.

 �Desarrollo de estrategias que asegu-
ren la continuidad asistencial desde 
el hospital hasta la atención primaria, 
con especial atención a la prevención.

 �Investigación centrada en la croni-
cidad y discapacidad asociadas a 
EERR, ELA y otras patologías neu-
romusculares.

La fisioterapia, atención
psicológica, apoyo 

educativo,
inclusión social, acceso a 

ayudas
técnicas y orientación 

laboral también 
requieren

un enfoque coordinado
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En la edición 2024 de estas convocato-
rias, ya se han financiado, de forma pro-
visional, ocho proyectos enfocados en 
EERR y neuromusculares,  como el ictus 
infantil, la enfermedad de Stargardt,  
neuropatías autoinmunes, distrofia 
miotónica, alteraciones neonatales y 
la propia ELA, entre otras17.

A nivel autonómico, la Fundación Pro-
greso y Salud, entidad dependiente 
de la Consejería de Salud y Consumo 
de la Junta de Andalucía, y ENACH 
(Enfermedades Neurodegenerativas 
con Acumulación Cerebral de Hierro) 
Asociación han iniciado una colabo-
ración estratégica para impulsar el 
proyecto NeurAll. Esta iniciativa persi-
gue la creación de una plataforma de 
investigación y desarrollo centrada en 
terapias génicas, con el objetivo de 
corregir el mal funcionamiento de los 
genes implicados en este grupo de 
EERR de origen neurodegenerativo. 
Desde esta colaboración institucional 
se están articulando distintas líneas de 
trabajo científico orientadas a ofrecer 
alternativas terapéuticas para pacientes 
afectados por patologías con elevada 
complejidad y sin tratamiento curativo18.

Como parte del desarrollo del proyec-
to, ENACH Asociación y la Fundación 

Progreso y Salud han formalizado un 
acuerdo de intenciones como paso 
previo a la constitución de una socie-
dad mercantil. Esta estructura, actual-
mente en fase de creación, permitirá 
canalizar la participación de inversores 
públicos y privados. En la actualidad, 
existen nueve líneas de investigación 
en curso y una financiación inicial 
mixta, pública y privada, cercana a los 
500.000 euros18.

COLABORACIÓN 
INSTITUCIONAL EN OTRAS 
ÁREAS NO FARMACOLÓGICAS
Si bien la investigación en medica-
mentos ocupa un lugar central en 
el tratamiento de las EERR, existen 
numerosas áreas no farmacológicas 
que resultan igualmente esenciales en 
el bienestar diario de los pacientes y 
sus familias y en las que la coopera-
ción entre instituciones y la creación 
de sinergias pueden marcar una gran 
diferencia (Figura 3 y Tabla 4). 

Ámbitos como la fisioterapia, la aten-
ción psicológica, el apoyo educativo, 
la inclusión social, el acceso a ayudas 
técnicas o la orientación laboral y la 
transición a la vida adulta requieren 
un enfoque coordinado que va más 
allá de las competencias de un único 

organismo y que requieren la impli-
cación de muchos agentes: centros 
de salud, servicios sociales, colegios, 
asociaciones de pacientes y adminis-
traciones públicas.

Para facilitar el apoyo emocional 
y psicológico a las personas con 
EERR y sus familias se encuentra la 
reciente colaboración entre FEDER y 
el Consejo General de la Psicología 
de España. El acuerdo incluye accio-
nes en formación, investigación y 
acompañamiento emocional, con el 
fin de facilitar el acceso a atención 
psicológica especializada. Así mis-
mo, el Consejo ofrece su sede para 
actividades relacionadas, y FEDER 
facilitará sus servicios para sensibi-
lizar a los psicólogos colegiados. 
Se busca así garantizar el acceso a 
servicios fundamentales, incluida la 
salud mental, promoviendo espacios 
de orientación y acompañamiento 
adaptados a cada caso19.

Otro ejemplo de la colaboración insti-
tucional para el apoyo psicológico de 
los pacientes y las familias con EERR 
se encuentra en el programa Comu-
nicArte-MABU, que es una iniciativa 
del IMSERSO en colaboración con el 
Ministerio de Sanidad, diseñado para 

TABLA 3. PROYECTOS E INICIATIVAS RELACIONADOS CON EERR IMPULSADOS POR ENTIDADES GUBERNAMENTALES

Iniciativa / Proyecto Entidad Responsable Año de inicio Financiación (€) Ámbito / Patologías

Plan Estatal de Investiga-
ción 2024-2027

Gobierno de España 2024 No especificada General (incluye EERR)

Proyecto SEED-ALS CIBERER, CIBERNED, IMPaCT 2024 3,9 millones ELA

Red CSIC de EERR CSIC 2024 No especificada Diversas EERR

Misiones Conjuntas – AES
ISCIII / Ministerios de Ciencia, 
Innovación y Universidades y 
Sanidad

2024 20 millones EERR y neuromusculares

Proyecto NeurAll
Fundación Progreso y Salud + 
ENACH Asociación

2024 ~500.000 (mixta) EERR neurodegenerativas 

Abreviaturas: AES: Acción Estratégica en Salud; CIBERER: Centro de Investigación Biomédica en Red de Enfermedades Raras; CIBERNED: Centro 
de Investigación Biomédica en Red de Enfermedades Neurodegenerativas; CSIC: Centro superior de investigaciones científicas; EERR: enfermedades 
raras; ELA: esclerosis lateral amiotrófica; ISCIII: Instituto de Salud Carlos III. Fuente: elaboración propia a criterio de los autores.
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apoyar psicológicamente a las per-
sonas con EERR, pero también a sus 
familias y entorno personal, así como 
a profesionales de la salud, incluyendo 
médicos, psicólogos, enfermeros, tra-
bajadores sociales, terapeutas ocupa-
cionales, fisioterapeutas y estudiantes 
en estos campos, así como a volunta-
rios interesados en brindar apoyo20.

En el ámbito educativo, las Consejerías 
de Educación y Sanidad de Extrema-
dura, junto con FEDER-Extremadura, 
elaboraron un protocolo para acoger 
y atender al alumnado con EERR en los 
centros educativos. Este documento 
proporciona información útil a las 
familias y promueve la coordinación 
entre sanidad y educación para facilitar 
su inclusión socioeducativa. El plan se 
dirige a estudiantes que se incorporan 
por primera vez a centros de infantil, 
primaria o secundaria, y contempla 
cuatro fases de actuación que guían a 
las familias en el proceso de escolari-
zación, garantizando una adaptación 
adecuada a sus necesidades específi-
cas en el entorno escolar21.

Así mismo, en el año 2023 nació la 
guía "Educar en Red: recursos para la 
inclusión", elaborada por FEDER en 
colaboración con el Centro de Refe-
rencia Estatal de Enfermedades Raras 
y sus Familias (CREER) y con el apoyo 
de la Fundación Jesús Serra. Esta guía 
reúne recursos destinados a facilitar 
la respuesta educativa al alumnado 
con EERR o sin diagnóstico y está 
disponible de forma gratuita en los 
portales de FEDER, CREER y el Minis-
terio de Educación, y proporciona 
orientaciones dirigidas a profesiona-
les del ámbito educativo con el fin de 
favorecer el acceso, la participación y 
la continuidad académica del alum-
nado afectado, contribuyendo a una 
respuesta educativa más ajustada a 
sus necesidades22.

En la guía participan siete asociacio-
nes de pacientes (Asociación Espa-
ñola de Fiebre Mediterránea Familiar 
y Síndrome Auto inflamatorios Stop 
FMF, Asociación Síndrome 22q11, 
Asociación Española de Síndrome de 
Rett -AESR-, Apoyo Dravet, Asocia-

ción de Enfermedades Raras D´Ge-
nes, Asociación de Huesos de Cristal 
de España -AHUCE- y Asociación 
Enfermedades Raras País Vasco Espi-
na Bífida e Hidrocefalia -ASEBIER-) 
con el objetivo de construir una Red 
de Servicios de Intervención Integral 
en el ámbito educativo. El contenido 
combina teoría, buenas prácticas y 
experiencias del movimiento aso-
ciativo para mejorar la coordinación 
entre los sistemas educativo y social. 
Esta iniciativa pone de relieve la coo-
peración entre organizaciones de 
pacientes, administraciones públicas 
y entidades privadas para desarrollar 
herramientas útiles en contextos de 
atención a la diversidad vinculada a 
las enfermedades raras22.

Otro ejemplo de colaboración ins-
titucional en el ámbito educativo 
es el Programa de Sensibilización y 
Difusión en Enfermedades Raras en 
Centros Escolares, desarrollado por el 
CREER desde el curso 2012/13. Este 
programa tiene como objetivo acer-
car la realidad de las enfermedades 
poco frecuentes al entorno escolar, 
promoviendo actitudes inclusivas 
desde edades tempranas. A través de 
sesiones adaptadas a diferentes nive-
les educativos, se fomenta la empatía 
y el respeto, ayudando a construir 
una sociedad más comprometida e 
integradora. Durante el año 2022, el 
CREER desarrolló cuatro sesiones en 
las que participaron 250 escolares de 
Infantil, Primaria y Secundaria en las 
que se incluyeron actividades en cole-
gios e institutos en las que se combi-
naron la formación, sensibilización y 
acción solidaria en las EERR23.

Continuando en el ámbito educativo, 
el proyecto "Las enfermedades raras 
ya están en el cole con Federito", 
impulsado por FEDER con el apoyo de 
Janssen y el Ministerio de Educación y 
Formación Profesional es otro ejemplo 
relevante de colaboración institucional.  

FIGURA 3. ENFOQUES NO FARMACOLÓGICOS PARA EERR

Ayudas Técnicas

Facilita las 
actividades diarias 
para los pacientes.

Fisioterapia

Mejora la movilidad y la calidad de vida de los pacientes.

Atención 
Psicológica

Ayuda a los 
pacientes y familias 

a lidiar con el 
impacto 

emocional.

Apoyo Educativo

Aborda los 
desafíos educativos 
que enfrentan los 
pacientes jóvenes.

Inclusión social

Asegura que los 
pacientes no se 

sientan aislados y 
participen 

plenamente.

Abreviaturas: EERR: enfermedades raras. Fuente: elaboración propia a criterio de los autores.
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TABLA 4. EJEMPLOS DE COLABORACIÓN EN ÁREAS NO FARMACOLÓGICAS EN EL ÁMBITO DE LAS EERR

Esta iniciativa, activa desde hace más 
de una década, ha logrado sensibilizar 
a más de 60.000 alumnos de decenas 
de centros escolares en toda España 
sobre la realidad de las enfermedades 
poco frecuentes. A través de material 
didáctico adaptado, talleres, charlas 
y actividades lúdicas, el programa ha 
promovido la inclusión y fomentado la 
empatía entre el alumnado, creando 
espacios de aprendizaje más tolerantes 
y respetuosos24. El proyecto cuenta con 
la implicación directa del tejido asociati-
vo de FEDER, movilizando a numerosas 
entidades que han llevado esta pro-
puesta educativa a las aulas. Entre ellas 
destacan asociaciones como D’Genes, 
ADIBI, Sense Barreres de Petrer o la 
Asociación Nacional del Síndrome de 
Apert, entre muchas otras. Esta red ha 
facilitado que menores de todas las eta-
pas educativas, así como sus docentes 
y familias, se acerquen a la diversidad 

que representan las EERR, derribando 
estigmas y barreras sociales24.

A nivel autonómico, la Comunidad de 
Madrid ha dado un paso significativo 
en la atención integral a personas con 
ELA, gracias a la apertura del Centro 
Especializado de Atención Diurna 
(CEADELA) en el Hospital público 
Enfermera Isabel Zendal. Este centro, 
fruto de una inversión pública de 1,2 
millones de euros, puede atender 
diariamente a 60 pacientes y sus cui-
dadores, con el objetivo de mejorar 
su calidad de vida y autonomía. El 
equipo profesional, compuesto por 40 
especialistas de distintas áreas, ofrece 
soporte médico, enfermería, rehabili-
tación, fisioterapia, logopedia, terapia 
ocupacional y atención psicológica25. 
En este mismo centro se ha creado 
una Escuela de Cuidadores destinada 
a formar a familiares y profesionales 

que atienden a personas con ELA en 
colaboración con la Asociación Espa-
ñola de ELA (ADELA), en el marco de 
un convenio que también contempla 
actividades culturales y de acompa-
ñamiento. En la formación se abor-
dan aspectos como la movilización, 
comunicación, autocuidado y manejo 
de dispositivos clínicos. Desde su 
apertura en abril de 2024, el centro 
ha atendido a 121 usuarios25,26. 

En Castilla y León, la Asociación 
de Enfermedades Raras de León 
(ADERLE) y la Universidad de León, 
han suscrito un convenio de colabo-
ración para fomentar la visibilidad de 
las personas con EERR y sin diagnós-
tico. El acuerdo, con una duración 
de cuatro años, contempla acciones 
conjuntas en el ámbito universitario, 
especialmente en las ramas sanitarias 
y sociales, con el objetivo de impul-

ÁREA OBJETIVO PRINCIPAL ACTORES INVOLUCRADOS EJEMPLOS DE COLABORACIÓN

Psicológica y 
emocional

Atención emocional y 
acceso a psicoterapia 
especializada

FEDER, Consejo General de la 
Psicología, IMSERSO, Ministerio 
de Sanidad

– �Acuerdo FEDER + Consejo General de la Psicolo-
gía: formación y atención especializada

– �Programa ComunicArte-MABU: apoyo a pacien-
tes, familias y profesionales de salud

– �Programas y grupos de apoyo de diferentes Aso-
ciaciones (por ejemplo, Asociación de Hiperten-
sión Pulmonar de España)

Educativa Inclusión, sensibilización, 
continuidad académica

FEDER, CREER, Ministerio de 
Educación, Fund. Jesús Serra, 
asociaciones de pacientes, 
centros escolares

– �Guía Educar en Red: recursos gratuitos para pro-
fesorado

– �Programa de Sensibilización en Escuelas (CREER): 
sesiones con escolares desde 2012

– �"Las EERR ya están en el cole con Federito": 
+60.000 alumnos sensibilizados, materiales didácti-
cos, talleres y charlas

Asistencial y 
Rehabilitación

Mejora de calidad de 
vida, atención integral y 
formación a cuidadores

Comunidad de Madrid, Hospital 
Isabel Zendal, Asociación ADELA – �CEADELA (Madrid): centro especializado en ELA 

con 40 profesionales

– �Escuela de Cuidadores: formación sobre autocui-
dado, comunicación y dispositivos clínicos

Universitaria y 
Social

Formación en salud y 
visibilización de EERR

ADERLE, Universidad de León – �Convenio ADERLE + Univ. León: formación univer-
sitaria en ramas sanitarias y sociales, actividades de 
sensibilización y colaboración institucional

Abreviaturas: ADELA: Asociación Española de ELA; ADERLE: Asociación de Enfermedades Raras de León; CEADELA: Centro Especializado de 
Atención Diurna en ELA; CREER: Centro de Referencia Estatal de Enfermedades Raras y sus Familias; EERR: enfermedades raras; ELA: esclerosis 
lateral amiotrófica; FEDER: Federación Española de Enfermedades Raras. Fuente: elaboración propia a criterio de los autores.
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sar la formación sobre estas pato-
logías entre el alumnado e incluye 
también iniciativas de sensibilización 
y difusión dirigidas a la comunidad 
educativa. Esta colaboración institu-
cional se enmarca en una estrategia 
compartida para fortalecer el cono-
cimiento académico sobre las EERR, 
al tiempo que se promueve la inte-
racción entre universidad y sociedad 
civil organizada27.

COLABORACIONES 
INTERNACIONALES
Más allá de lo expuesto anterior-
mente están surgiendo nuevas ini-
ciativas colaborativas que reúnen 
a científicos, profesionales sanita-
rios, pacientes y gobiernos en una 
red global comprometida con dar 
visibilidad y soluciones a quienes 
viven con EERR. A continuación, se 
exploran algunas de estas alianzas 
innovadoras que, desde distintos 
puntos del planeta, están marcando 
una diferencia real en el panorama 
de estas patologías.

Un ejemplo de colaboración institucio-
nal a escala europea es la iniciativa 1+ 
Million Genomes (1+MG), un proyec-
to impulsado por la UE con el objetivo 
de facilitar el acceso seguro y coordi-
nado a datos genómicos y clínicos en 
toda Europa. Esta iniciativa, que cuen-
ta con la participación de más de 20 
países europeos, pretende mejorar la 
prevención de enfermedades, avanzar 
en el desarrollo de tratamientos per-
sonalizados y acelerar la investigación 
médica, incluyendo las EERR. Desde 
su lanzamiento en 2018, los EEMM 
han trabajado conjuntamente para 
construir una infraestructura común 
que permita el uso de datos genó-
micos, respetando altos estándares 
éticos, legales y de seguridad. En una 
primera fase (2018-2022), el proyecto 
Beyond 1 Million Genomes (B1MG) 
permitió establecer bases técnicas y 
normativas. Actualmente, el proyecto 

se encuentra en su fase de ampliación 
y sostenibilidad (2023-2027), a través 
de la implementación del Genomic 
Data Infrastructure (GDI), que per-
mitirá el uso interoperable y descen-
tralizado de estos datos en todos 
los países participantes. Además, el 
nuevo proyecto Genome of Europe, 
previsto para 2024, contribuirá a esta 
visión creando cohortes nacionales de 
referencia que reflejen la diversidad 
genética europea28.

Por otro lado, en EE.UU. se encuentra 
la Rare Diseases Clinical Research 
Network (RDCRN), una iniciativa de la 
Division of Rare Diseases Research 
Innovation (DRDRI), perteneciente al 
National Center for Advancing Trans-
lational Sciences (NCATS) de los 
National Institutes of Health (NIH), y 
cuenta con financiación del propio 
NCATS junto con otros institutos y 
centros colaboradores. Su misión es 
apoyar la investigación clínica en 
EERR mediante el fomento de la cola-
boración, la facilitación del recluta-
miento de participantes y el intercam-
bio de datos entre profesionales e 
instituciones. A través de los consor-
cios que forman la red, equipos mul-
tidisciplinares de investigadores clíni-
cos trabajan junto con organizaciones 
de pacientes para estudiar cerca de 
200 EERR en numerosos centros 
nacionales e internacionales29.

La RDCRN fue establecida por el 
Congreso de los EE.UU. en 2002 
bajo el amparo de la Rare Diseases 
Act y actualmente, en su cuarto ciclo 
de financiación, la red apoya a 20 
consorcios de investigación en cola-
boración con 127 organizaciones de 
pacientes, con estudios activos sobre 
180 enfermedades en 273 centros 
clínicos. Entre sus principales estrate-
gias figuran la agrupación de enfer-

medades relacionadas para facilitar el 
estudio conjunto, el uso compartido 
de infraestructuras de investigación, 
la estandarización de protocolos de 
recogida de datos y la formación de 
nuevos investigadores30.

El Consorcio Internacional de Investi-
gación en Enfermedades Raras 
(IRDiRC, por sus siglas en inglés) es 
una iniciativa global lanzada en 2011 
por la Comisión Europea y los Institu-
tos Nacionales de Salud de EEUU. Su 
objetivo es impulsar la investigación 
en EERR y avanzar en el diagnóstico, 
la atención y los tratamientos disponi-
bles.

Actualmente, el IRDiRC reúne a más 
de 60 organizaciones miembro de 
distintos continentes, organizadas 
en comités constituyentes de finan-
ciadores, empresas y grupos interna-
cionales de pacientes. Estos comités 
colaboran con expertos en áreas 
como el diagnóstico, el desarrollo de 
nuevas terapias, los aspectos regu-
latorios y la investigación interdisci-
plinar, promoviendo la coordinación 
internacional para identificar vacíos 
y retos en la investigación en EERR. 
Para ello, establece grupos de tra-
bajo y fuerzas operativas encargadas 
de desarrollar guías, recomendacio-
nes y recursos dirigidos a mejorar el 
conocimiento, la práctica clínica y 
las políticas relacionadas con estas 
patologías30.31. Los grupos de trabajo 
del IRDiRC  abordan barreras especí-
ficas y proponen soluciones innova-
doras, como guías para el rediseño 
de medicamentos y recomenda-
ciones sobre acceso y equidad30,31. 
Además, colabora con la publicación 
de artículos científicos y recomenda-
ciones que orientan a investigadores 
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y responsables políticos, acelerando 
la investigación y mejorando la vida 
de los pacientes32.

El proyecto europeo Solve-RD – Sol-
ving the Unsolved Rare Diseases, 
financiado por la Comisión Europea, 
constituye otro ejemplo destacado 
de colaboración institucional en el 
ámbito de las EERR. Inspirado en 
los objetivos del IRDiRC, Solve-RD 
tiene como meta avanzar en el 
diagnóstico de EERR cuyo origen 
molecular sigue sin conocerse, 
abordando uno de los mayores 
retos actuales en este campo: los 
casos no resueltos. El proyecto se 
articula en torno a cuatro Redes 
Europeas de Referencia (ERN-RND, 
EURO-NMD, ITHACA y GENTURIS), 
pero también utiliza la información 
de pacientes y programas de enfer-
medades no diagnosticadas de las 
24 redes europeas de referencia 
existentes, incluyendo colaboracio-
nes clave con España e Italia. Sol-
ve-RD integra a clínicos, genetistas 
e investigadores traslacionales de 
primer nivel, así como a infraestruc-
turas europeas esenciales como 
RD-Connect, Orphanet/ORDO, el 
Human Phenotype Ontology (HPO) 
y EuroGentest. Además, cuenta con 
la participación activa de organiza-
ciones de pacientes como EUROR-
DIS y Genetic Alliance UK33.

Por su parte, la 
Red Mundial de 
Enfermedades 
Ra ras  (GNRD, 
por  sus  s ig las 
e n  i n g l é s )  e s 
u n a  i n i c i a t i v a 

internacional que busca fortalecer 
la colaboración entre instituciones, 
profesionales y personas que viven 
con una enfermedad rara (PLWRD) 

mediante una red global centrada 
en la atención integral. Basada en 
la Declaración Política de la ONU 
sobre la Cobertura Sanitaria Univer-
sal (2019) y respaldada por la Reso-
lución de Naciones Unidas de 2021, 
la GNRD promueve el intercambio 
de conocimientos, datos y recursos 
para reforzar las capacidades loca-
les y los sistemas sanitarios. Entre  
sus objetivos se incluyen la cone-
xión entre centros especializados 
y equipos multidisciplinares a nivel 
regional, la mejora del diagnóstico 
y la atención a través de una mayor 
sensibilización de los actores clave, y 
la eliminación de barreras mediante 
itinerarios asistenciales claros. Esta 
iniciativa se apoya en las tecnologías 
digitales para construir un sistema 
sanitario global de aprendizaje que 
impulse la cooperación y la equidad 
en salud34. 

Otro ejemplo de colaboración inter-
nacional es Rare Diseases Internatio-
nal (RDI), una alianza global cuya 
misión es dar voz a los pacientes a 
nivel global, abogar por el reconoci-
miento de las EERR como una prio-
ridad de salud pública y fortalecer la 
capacidad de acción de sus miem-
bros. Esta alianza cuenta con más de 
100 organizaciones miembro en 48 
países, representando a grupos de 
pacientes en más de 150 países, 
consolidando una red estructurada 
en diferentes niveles de colabora-
ción: 48 alianzas nacionales que 
agrupan todas las EERR dentro de 
un país, 35 federaciones internacio-
nales enfocadas en patologías espe-
cíficas, tres alianzas regionales que 
integran múltiples redes nacionales 
y nueve plataformas de múltiples 
actores dentro de la comunidad de 
EERR35. 

En línea con esta labor, RDI ha impul-
sado ante la Asamblea de la Organi-
zación Mundial de la Salud (OMS) una 
Resolución para que las EERR sean 
reconocidas como una prioridad en 
la agenda de salud global. Bajo el 
título “Una Prioridad para la Equidad 
e Inclusión en Salud Global”, esta 
iniciativa busca que todos los países 
trabajen conjuntamente para mejorar 
el acceso al diagnóstico, tratamiento 
y atención médica de quienes viven 
con una enfermedad rara. El objetivo 
es garantizar una atención más justa y 
equitativa, sin importar el lugar de resi-
dencia del paciente y responde a una 
demanda de por parte de la comuni-
dad internacional de pacientes, que 
pedía más inversión, intercambio de 
conocimientos y compromiso político. 
La iniciativa fue liderada inicialmente 
por Egipto, y recibió pronto el apoyo 
de España, Qatar y Malasia, marcando 
un importante avance en el reconoci-
miento global de las EERR36,37.

Por continentes, 
la Colaborativa 
para Enferme-
dades  Poco 
Frecuentes en 
e l  Ca r ibe  y 
América Latina 

(CEPCAL) surgió en 2020 como una 
respuesta colectiva a la necesidad de 
articular esfuerzos institucionales en 
torno a las EERR en la región. Desde 
sus inicios, bajo el nombre de ERCAL, 
la iniciativa buscó reunir a los distintos 
actores implicados —instituciones 
sanitarias, organizaciones de pacien-
tes, centros de investigación, entida-
des públicas y privadas— con el fin de 
mejorar la coordinación en el diagnós-
tico, tratamiento y atención de estas 
patologías38. 

En 2024, la transformación de ERCAL 
en CEPCAL marcó un paso clave en 
la consolidación de esta red colabo-
rativa. El cambio de nombre reflejó no 
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solo una evolución formal, sino tam-
bién el fortalecimiento de los lazos 
entre instituciones que comparten el 
objetivo común de mejorar la vida de 
las personas que viven con enferme-
dades de baja prevalencia.

La Asia Pacific 
Alliance of Rare 
Disease Organi-
sations (APARDO) 
es una agrupa-
ción de organiza-
ciones nacionales 

y regionales creada en 2015 con el 
objetivo de fortalecer la respuesta a las 
EERR en la región Asia-Pacífico. Su 
propósito principal es apoyar a las 
organizaciones nacionales de pacien-
tes mediante la promoción de buenas 
prácticas, el acceso a información rele-
vante y la defensa de políticas que 
mejoren la atención y los recursos dis-
ponibles para los pacientes y sus cui-
dadores. Para ello, APARDO desarrolla 
un plan de acción trienal basado en 
tres objetivos estratégicos: identificar 

las brechas entre las necesidades no 
cubiertas de los pacientes y las políti-
cas sanitarias existentes en los distintos 
países y jurisdicciones, con el fin de 
influir en su desarrollo; promover la 
colaboración entre gobiernos, organi-
zaciones no gubernamentales y el 
sector empresarial para avanzar hacia 
la formulación de planes nacionales de 
acción sobre EERR; y fortalecer una red 
regional de líderes de pacientes. Este 
plan incluye áreas clave como diagnós-
tico, medicamentos huérfanos, trata-
miento, atención al paciente y apoyo 
social y financiero, respondiendo tam-
bién a las expectativas expresadas por 
sus miembros39. 

DESAFÍOS Y OPORTUNIDADES
La colaboración institucional en el 
ámbito de las EERR enfrenta múltiples 
barreras y desafíos que dificultan una 
respuesta eficaz y equitativa (Tabla 5). 

Entre los principales obstáculos se 
encuentra la fragmentación de la 
información y de los datos, que impi-

de una visión integrada del conoci-
miento disponible. Además, la coor-
dinación limitada entre los distintos 
actores del sistema (instituciones 
sanitarias, científicas, gubernamen-
tales y organizaciones de pacientes) 
reduce la eficiencia de los esfuerzos 
conjuntos. A esto se suma la falta de 
financiación sostenible, que limita la 
continuidad de proyectos colabora-
tivos, así como las barreras legales y 
regulatorias, que dificultan el inter-
cambio de información y la armo-
nización de procesos entre países. 
También destaca la escasa participa-
ción de los pacientes en la toma de 
decisiones, los intereses económicos 
que condicionan la investigación y el 
desarrollo de tratamientos, y las mar-
cadas desigualdades geográficas, 
que restringen el acceso equitativo 
a diagnóstico y atención sanitaria 
especializada. Todas estas barreras 
requieren de soluciones estructurales 
y estrategias de colaboración sólidas, 
tanto dentro como fuera de España, 
para ser superadas.

FIGURA 4. MAPA CON EJEMPLOS DE COLABORACIÓN A NIVEL INTERNACIONAL EN EERR

Abreviaturas: EERR: enfermedades raras. Fuente: elaboración propia a criterio de los autores.
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A pesar de los desafíos existentes, 
el contexto actual ofrece diversas 
oportunidades para fortalecer la 
colaboración institucional en EERR. 
Las redes internacionales, así como 
otros acuerdos de colaboración,  
desempeñan un papel importante, 
al facilitar la conexión entre inves-
tigadores, profesionales sanitarios, 
responsables políticos y pacientes a 
nivel global. Asimismo, el avance en 
digitalización y el uso de inteligencia 
artificial abre nuevas posibilidades 
para integrar y analizar grandes volú-
menes de datos dispersos, mejoran-
do el diagnóstico, la investigación 
y la toma de decisiones clínicas. En 

paralelo, surgen iniciativas legislativas 
que buscan armonizar las normativas 
regulatorias entre países, lo cual 
podría facilitar el desarrollo y acceso 
a terapias innovadoras. Finalmente, se 
reconoce cada vez más el valor de la 
participación de los pacientes como 
socios estratégicos en los procesos de 
investigación, desarrollo e innovación, 
lo que contribuye a enfoques más 
inclusivos y centrados en sus necesi-
dades reales (Figura 5).

CONCLUSIONES
La colaboración institucional es funda-
mental para superar los desafíos inhe-
rentes a la baja frecuencia y alta com-

plejidad de las EERR. Al unir esfuerzos 
entre centros de investigación, hos-
pitales, universidades, organismos 
gubernamentales, organizaciones de 
pacientes y la industria farmacéutica, 
se consigue un intercambio más efecti-
vo de recursos, conocimientos y datos, 
tecnologías e información. Esta siner-
gia no sólo acelera el diagnóstico y el 
desarrollo de nuevas terapias, sino que 
también promueve una atención más 
equitativa y personalizada. En definiti-
va, la cooperación entre instituciones 
constituye un pilar estratégico para 
avanzar en la comprensión, manejo y 
visibilidad de las EERR a nivel nacional 
e internacional.

TABLA 5. DESAFÍOS Y BARRERAS QUE ENFRENTA LA COLABORACIÓN INSTITUCIONAL EN EL ÁMBITO DE LAS EERR

FIGURA 5. OPORTUNIDADES DE FUTURO PARA LA COLABORACIÓN EN EL ÁMBITO DE LAS EERR

Fragmentación de la informa-
ción y de los datos

 �No existe un estándar común para compartir datos clínicos, genómicos o epidemiológicos.
 �Los datos sobre EERR suelen estar dispersos entre múltiples instituciones y países.

Coordinación compleja entre 
los diferentes actores

 �Las instituciones (investigadores, hospitales, autoridades sanitarias) muchas veces trabajan de 
forma aislada.

 �Dificultad para coordinar esfuerzos entre centros de investigación, hospitales, y organizaciones de 
pacientes.

 �Las prioridades pueden diferir entre actores (ej. enfoque clínico vs. científico vs. regulatorio).

Falta de financiación sostenible  �Al ser poco frecuentes, las EERR reciben menor financiación en investigación y desarrollo.

Barreras legales y regulatorias

 �La legislación europea de protección de datos dificulta el intercambio internacional de 
información.

 �Diferencias en cuanto a las normativas para ensayos clínicos o autorización de medicamentos 
entre países.

Escasa participación de los 
pacientes

 �Las organizaciones de pacientes no siempre participan en la toma de decisiones, por lo que no se 
tiene en cuenta su perspectiva.

Intereses económicos  �Baja inversión en MMHH, por su escasa rentabilidad.
 �Las alianzas público-privadas podrían verse afectadas por conflictos de interés.

Desigualdades geográficas  �Acceso desigual a servicios sanitarios especializados y terapias según la región o el país.
 �Instituciones de países con menos recursos quedan fuera de redes internacionales.

Abreviaturas: EERR: enfermedades raras; MMHH: medicamentos huérfanos. Fuente: elaboración propia a criterio de los autores.

Participación de los 
pacientes en investigación e 
innovación, ofreciendo una 
visión aún más disciplinar

Iniciativas legislativas 
para armonizar normativas 

regulatorias

Digitalización y uso 
de nuevas herramientas 
para integrar y analizar 
datos dispersos y poco 

homogéneos

Establecimiento de nuevos 
convenios, acuerdos y redes 
nacionales/internacionales 

que fomenten la colaboración 
entre instituciones

Abreviaturas: EERR: enfermedades raras. Fuente: elaboración propia a criterio de los autores.
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El presente barómetro tiene como 
objetivo analizar el papel de la 
colaboración institucional en el 
desarrollo de terapias innovadoras 
para enfermedades raras (EERR), 
centrándose en la identificación de 
actores clave, beneficios, barreras, 
áreas prioritarias y oportunidades 
de futuro. La investigación se ha lle-
vado a cabo mediante una encuesta 
electrónica dirigida a diferentes 
agentes implicados en el ecosiste-
ma de las enfermedades raras.

La recogida de datos se realizó 
entre los días 11 y 31 de marzo de 
2025, obteniéndose un total de 32 
respuestas válidas para el estudio. 
La muestra está compuesta por 
perfiles diversos, entre los que 
destacan profesionales de espe-
cialidad médica (46,88%; n=15), 
representantes de asociaciones de 
pacientes (21,88%; n=7), gestores y 
personal del ambito administrativo 
o la farmacia hospitalaria (12,5%; 
n=10), industria farmaceutica 
(6,25%; n=2), academia/consultoría 
(3,13%; n=1) y otros perfiles (9,38%; 
n=3) (Figura 1).

Este barómetro aborda aspectos 
como la percepción de los encues-
tados sobre la colaboración institu-
cional en el desarrollo de terapias 
innovadoras para enfermedades 
raras y los actores clave involu-
crados. Se analizan además los 
potenciales beneficios y retos de la 
colaboración, así como las actuales 

necesidades existentes de colabo-
ración y ejemplos reales exitosos. 
Finalmente, el barómetro profundi-
za en cuales son los incentivos más 
adecuados para fomentar la cola-
boración institucional en EERR y en 
las oportunidades más prometedo-
ras de colaboración para los perfiles 
encuestados en este número.

PERCEPCIÓN SOBRE LA COLA-
BORACIÓN INSTITUCIONAL
En la primera pregunta se exploró 
cómo valoran los encuestados la 
influencia de la colaboración entre 
instituciones para el desarrollo de 
terapias para enfermedades raras. 
La mayoría de las respuestas apun-

tan a una valoración positiva, des-
tacando que esta colaboración es 
vista como un elemento clave en el 
proceso de innovación terapéutica. 
El 65,6% (n=21) consideró que tie-
ne una influencia muy positiva y el 
28,1% (n=9) la valoró positivamente, 
mientras que solo un 6,3% (n=2) 
expresó una visión neutral sobre su 
impacto. Ningún encuestado valoró 
negativamente esta colaboración 
(Figura 2).

Por subgrupos de encuestados, 
se observa que los representantes 
de la industria farmacéutica y la 
academia son los que más valoran 
la colaboración institucional (100% 

Alianzas institucionales  
para terapias innovadoras en eERR

Consejo de redacción de newsRARE

Paciente-asociación 
de pacientes

Academia/
consultoría

Industria 
farmacéutica

Especialidad  
médica

Otros

Gestión-
administración-

farmacia 
hospitalaria

FIGURA 1: DISTRIBUCIÓN POR PERFILES PROFESIONALES DE LOS ENCUESTADOS
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muy positivamente), mientras que 
los perfiles de gestión-administra-
ción-farmacia hospitalaria tienden 
a mostrar una percepción más 
moderada (25% tienen una opinión 
neutral). 

ACTORES CLAVE EN LA  
COLABORACIÓN 
Respecto a los agentes considera-
dos más importantes en la colabo-
ración institucional para desarrollar 
nuevas terapias dirigidas a EERR, 

los encuestados destacan principal-
mente a la industria farmacéutica 
(un 78% los menciona como claves), 
los centros de investigación (72%) y 
los centros sanitarios (72%), lo que 
refuerza el papel de la colaboración 
público-privada en la generación 
de conocimiento y su aplicación 
terapéutica. 

Otras organizaciones mencionadas 
en menor medida fueron las aso-
ciaciones de pacientes (25%), las 

autoridades regulatorias (22%) y los 
pagadores públicos (9%), mientras 
que tienen una menor relevancia 
otras instituciones como fondos de 
inversión, fundaciones, start-ups, 
empresas de tecnología sanitaria o 
universidades (Figura 3).

BENEFICIOS DE LA COLABORA-
CIÓN INSTITUCIONAL 

En cuanto a los beneficios percibi-
dos de la colaboración, destacan 
el impulso a la investigación en 
enfermedades raras (mencionado 
por el 66% de los encuestados), 
el desarrollo de nuevas terapias 
y abordajes (63%) y el mayor 
acceso a tratamientos innova-
dores (53%). En menor medida, 
se consideraron beneficiosos el 
desarrollo más rápido de nuevas 
terapias (mencionado por el 34% 
de los encuestados), el impulso a 
la colaboración público-privada 
(25%), la mejora en la formación 
de profesionales (19%) y la reduc-
ción de costes (16%). Otros bene-

FIGURA 2: OPINIÓN SOBRE LA INFLUENCIA DE LA COLABORACIÓN INSTITUCIONAL EN EL DESARROLLO 
DE TERAPIAS DIRIGIDAS A EERR

FIGURA 3: ACTORES MÁS RELEVANTES IDENTIFICADOS PARA LA COLABORACIÓN INSTITUCIONAL EN TERAPIAS DIRIGIDAS A EERR (PREGUNTA DE 
RESPUESTA MÚLTIPLE)
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ficios menos frecuentes incluyen 
una mayor calidad en la atención 
médica (13%) o una mayor integra-
ción de la perspectiva del pacien-
te en la toma de decisiones (9%) 
(Figura 4).

PRINCIPALES RETOS DE LA 
COLABORACIÓN 
En cuanto a los desafíos para 
lograr una colaboración institu-
cional efectiva en el ámbito de las 
enfermedades raras, los obstáculos 
más citados por los encuestados 
fueron la falta de financiación sos-
tenible (mencionado por el 75%), 
la dificultad para traducir la inves-
tigación en tratamientos efectivos 
(41%) y las barreras regulatorias 
(31%). Otros retos mencionados 
incluyen la falta de comunicación 
y coordinación entre actores y las 
diferencias en prioridades entre 
sectores (ambas con un 28% de 
los votos), así como los desafíos 
en la evaluación de tecnologías 
sanitarias y el acceso a mercado 
(25%), la falta de interoperabilidad 
de los sistemas de datos de salud 

(19%), la falta de incentivos para 
la colaboración (13%) y la falta de 
hábitos y cultura de colaboración 
(13%) (Figura 5).  

NECESIDADES DE  
COLABORACIÓN 
Al consultar en qué áreas conside-
ran más necesaria la colaboración 
institucional en EERR, los encuesta-
dos sitúan en primer lugar el desa-
rrollo de nuevos medicamentos 
huérfanos en áreas sin alternativas 
terapéuticas (53% de los encuesta-
dos), reflejando una clara preocu-
pación por fortalecer las sinergias 
desde las fases iniciales del ciclo 
de innovación para mejorar la tras-
lación de la investigación al entor-
no clínico. También destacaron la 
investigación genética y los avances 
en diagnóstico (34%), así como la 
creación y fortalecimiento de regis-
tros de pacientes y bases de datos 
(34%), señalando la importancia 
de contar con una base científica y 
estructural sólida para avanzar de 
manera eficiente en el desarrollo 
terapéutico.

Otras áreas relevantes, aunque 
con menor frecuencia, fueron el 
desarrollo de modelos de financia-
ción innovadores para terapias de 
alto coste (22%), el desarrollo de 
políticas públicas en salud (16%), 
el desarrollo de modelos de aten-
ción integral y personalizada (13%) 
y el impulso de la participación de 
pacientes en investigación y desa-
rrollo de terapias (13%) (Figura 6).

CONOCIMIENTO DE  
COLABORACIONES EXITOSAS 
También se exploró si los partici-
pantes conocían ejemplos concre-
tos de colaboración institucional 
exitosa en el ámbito de las enfer-
medades raras, ya fuese a nivel 
nacional o internacional. Solo alre-
dedor de un tercio (34,4%; n=11) de 
los encuestados afirmaron conocer 
algún ejemplo concreto. 

Entre las colaboraciones mencio-
nadas en el ámbito nacional, se 
encuentran iniciativas como el 
CIEMAT, los Centros, Servicios y 
Unidades de Referencia (CSUR), 

FIGURA 4: PRINCIPALES BENEFICIOS DE LA COLABORACIÓN INSTITUCIONAL SEÑALADOS POR LOS PARTICIPANTES (PREGUNTA DE RESPUESTA MÚLTIPLE)
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la Red ÚNICAS, la colabora-
ción entre el CIBERER, FEDER y 
Orphanet, y colaboraciones entre 
entidades específicas como el 
Hospital Universitario de Bellvit-
ge y la Fundación Niemann-Pick 

España, así como acciones impul-
sadas por FEDER, como la cam-
paña "Las raras" en colaboración 
con el Centro Nacional de Análisis 
Genómico (CNAG) para análisis 
genómicos. 

En el ámbito internacional, los 
encuestados mencionaron la Red 
Mundial de Enfermedades Raras 
(GNRD), las Redes Europeas de 
Referencia (ERNs) y el Proyecto 
RenalTube.

FIGURA 5: PRINCIPALES RETOS IDENTIFICADOS PARA LA COLABORACIÓN INSTITUCIONAL EN EERR (PREGUNTA DE RESPUESTA MÚLTIPLE)

FIGURA 6: ÁREAS CONSIDERADAS PRIORITARIAS PARA LA COLABORACIÓN INSTITUCIONAL EN EERR (PREGUNTA DE RESPUESTA MÚLTIPLE)
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EVOLUCIÓN RECIENTE  
DE LA COLABORACIÓN  
INTERSECTORIAL 
En cuanto a la evolución de la 
colaboración entre sectores en los 
últimos años, el 75% de los encues-
tados considera que ha habido una 
mejora, ya sea de forma significativa 
(12,5%; n=4) o ligera (62,5%; n=20). 
Esta percepción generalizada 
sugiere una tendencia positiva en la 
articulación de esfuerzos conjuntos 
entre instituciones públicas, priva-
das y del tercer sector en el ámbito 
de las enfermedades raras. Cabe 
destacar que un 21,9% (n=7) cree 
que la colaboración no ha cambia-
do sustancialmente en los últimos 
años. Ningún encuestado considera 
que la colaboración haya empeora-
do (Figura 7).

INCENTIVOS PARA FOMENTAR 
LA COLABORACIÓN 
Asimismo, se consultó a los parti-
cipantes sobre los incentivos que 
podrían resultar más eficaces para 
fomentar una mayor colaboración 
entre instituciones en el ámbito 
de las EERR. Entre las opciones 
más seleccionadas destacan la 
creación de fondos de inversión 
específicos para terapias innova-
doras en EERR (mencionado por 
el 40,6%; n=13), el aumento de la 
financiación pública (37,5%) y los 
beneficios fiscales para empresas 
que invierten en investigación 
(34,4%). 

También se señalaron como 
relevantes los modelos de ries-
go compartido público-privado 
(25%), la creación de plataformas 
de intercambio de datos (22%) y 
los mecanismos de financiación 
basados en valor (19%). En menor 
medida, se mencionaron la necesi-
dad de regulaciones más flexibles 
(16%) y la implementación de 
programas de formación conjunta 
(61%) (Figura 8). Estos resultados 
reflejan la necesidad de acompa-
ñar los esfuerzos colaborativos 
con políticas de incentivo claras y 
estructuradas, poniendo un énfa-
sis particular en los mecanismos 

de financiación y colaboración 
público-privada.

OPORTUNIDADES DE COLABO-
RACIÓN PROMETEDORAS 
La última pregunta indagó sobre 
las oportunidades futuras de cola-
boración que los encuestados con-
sideran más prometedoras para 
acelerar el desarrollo de terapias 
innovadoras para enfermedades 
raras. Las opciones más señaladas 
fueron el establecimiento de acuer-
dos entre empresas farmacéuticas 
y gobiernos para financiar terapias 
(56% de los encuestados; n=18) y la 
creación de alianzas internacionales 
entre instituciones de investiga-
ción (56%). También se destacan, 
en proporciones relevantes, otras 
oportunidades como la mejora en 
el intercambio de datos y registros 
de pacientes a nivel global (50%), el 
impulso de estrategias de medicina 
personalizada y terapias avanzadas 
(34%) y el impulso de modelos de 
coinversión público-privada para 
acelerar el desarrollo de terapias 
(34%) (Figura 9).

Estos resultados reflejan una visión 
estratégica orientada a modelos 
de cooperación multinivel, que 
integren investigación, financiación, 
regulación y atención clínica. 

FIGURA 7: OPINIÓN SOBRE LA EVOLUCIÓN DE LA COLABORACIÓN ENTRE SECTORES EN LOS 
ÚLTIMOS AÑOS
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FIGURA 8: INCENTIVOS CONSIDERADOS MÁS ÚTILES PARA FOMENTAR LA COLABORACIÓN INSTITUCIONAL (PREGUNTA DE RESPUESTA MÚLTIPLE)

FIGURA 9: OPORTUNIDADES FUTURAS DE COLABORACIÓN CONSIDERADAS MÁS PROMETEDORAS EN EL ÁMBITO DE LAS EERR (PREGUNTA DE RESPUESTA 
MÚLTIPLE)
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MENSAJES CLAVE

• �La colaboración institucional como elemento clave para el desarrollo de medicamentos huérfanos. El 94% 
de los encuestados considera la colaboración entre instituciones una influencia positiva o muy positiva para 
el impulso de terapias innovadoras en el ámbito de las enfermedades poco frecuentes.

• �Una colaboración institucional con diversos actores clave. Destacan la industria farmacéutica (78%), los 
centros de investigación (72%) y los hospitales o centros sanitarios (72%), aunque también se señalan otros 
agentes relevantes, como organizaciones de pacientes, autoridades regulatorias o los pagadores públicos.

• �Beneficios esperados multifacéticos. Entre los principales beneficios de la colaboración institucional 
destacan el impulso a la investigación en enfermedades raras (66%), el desarrollo de nuevas terapias y 
abordajes (63%) y el mayor acceso a tratamientos innovadores (53%).

• �Una colaboración no exenta de desafíos. La principal barrera identificada es la falta de financiación 
sostenible (75%), seguida de la dificultad para traducir la investigación en tratamientos efectivos (41%) y las 
barreras regulatorias (31%).

• �Necesidad de mejorar la traslación de la investigación al entorno clínico. Las áreas donde se considera 
más necesaria la colaboración institucional son el desarrollo de nuevos medicamentos huérfanos en áreas 
sin alternativas terapéuticas (53%), la investigación genética y avances en diagnóstico (34%) y la creación y 
fortalecimiento de registros de pacientes y bases de datos (34%).

• �Una evolución positiva de la colaboración intersectorial. El 75% considera que la colaboración ha mejorado 
en los últimos años, ya sea de forma significativa (13%) o ligera (63%).

• �Se requieren incentivos eficaces para mejorar la colaboración institucional. Entre los incentivos más 
valorados destacan la creación de fondos de inversión específicos para terapias innovadoras (41%), la mayor 
financiación pública (38%) y beneficios fiscales para empresas que invierten en investigación (34%).

• �Prometedoras oportunidades de colaboracion futura. Se hace énfasis en el establecimiento de acuerdos 
entre empresas farmacéuticas y gobiernos para financiar terapias (56%), la creación de alianzas 
internacionales entre instituciones de investigación (56%) y la mejora en el intercambio de datos y registros 
de pacientes a nivel global (50%).
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Increasing Diversity, 
Equity, Inclusion,  

and Accessibility in 
Rare Disease Clinical 

Trials

RESUMEN

En el artículo se aborda la necesi-
dad de integrar proactivamente los 
principios de diversidad, equidad, 
inclusión y accesibilidad (DEIA) en 
la investigación clínica de enferme-
dades raras (EERR). Los autores, 
enfatizan la importancia de con-
siderar la diversidad genética y 
otros factores demográficos como 
necesarios para garantizar que los 
ensayos clínicos sean representa-
tivos y sus resultados aplicables a 
todas las poblaciones afectadas. 
Además, aporta recomendacio-
nes prácticas para investigadores, 
patrocinadores y reguladores con 
el fin de mejorar la representati-
vidad y la equidad en los ensayos 
clínicos. El artículo presenta una 

revisión exhaustiva de lo publica-
do en la literatura médica y otras 
fuentes sobre este tema. 

Ejemplo de estrategias en gru-
pos poblacionales 

•	 Genomics England: Participa-
ción de pacientes como herra-
mienta para incrementar la 
diversidad genética. Consiste en 
la puesta en marcha de la inicia-
tiva Diverse Data con el objetivo 
de reducir las desigualdades en 
salud y mejorar los resultados 
clínicos en medicina genómica 
para comunidades minoritarias. 
Esta iniciativa busca garantizar 
que todos los pacientes, inde-
pendientemente de su origen, 
reciban la misma calidad en la 

Baynam G, Baker S, Steward C, 
Summar M, Halley M, Pariser 

A. Increasing Diversity, Equity, 
Inclusion, and Accessibility in Rare 
Disease Clinical Trials. Pharmaceut 
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Revisión
medicina personalizada basada 
en genómica, respaldada por las 
últimas investigaciones relevan-
tes para sus perfiles. 

Una estrategia clave de Diverse 
Data es la participación activa 
de los pacientes en el proceso 
de investigación. Al involucrar 
a diversas comunidades en el 
diseño y ejecución de estudios 
genómicos, se asegura que las 
diferencias genéticas específicas 
de estas poblaciones se conside-
ren adecuadamente. Esta partici-
pación no solo enriquece la base 
de datos genéticos, sino que 
también promueve la confianza 
y colaboración entre investiga-
dores y comunidades, facilitando 
una representación más equitati-
va en la investigación genómica. 

Además, Genomics England ha 
adoptado enfoques inclusivos 
para la asignación de grupos 
de ascendencia genética. Por 
ejemplo, en el Proyecto de los 
100.000 genomas, se ha utili-
zado el Proyecto de los 1.000 
Genomas como cohorte de 
referencia para asignar partici-
pantes a grupos de ascendencia 
genética. Este método permite 
una clasificación más precisa y 
representativa de la diversidad 
genética presente en la pobla-
ción del Reino Unido. 

•	 En Australia Occidental, se 
han implementado enfoques 
integrales para abordar las 
disparidades en salud entre las 
poblaciones aborígenes, espe-
cialmente en el contexto de 
las enfermedades raras. Estos 
enfoques se centran en la cola-
boración con las comunidades 
aborígenes para desarrollar 
modelos de atención cultural-
mente adecuados y efectivos. 

Un componente fundamental de 
este enfoque es la consulta y par-
ticipación comunitaria. Mediante 
grupos de participantes y méto-
dos que consideran el recorrido 
del paciente, se evalúan las nece-
sidades y perspectivas de las 
comunidades aborígenes. Este 
proceso garantiza que las inter-
venciones y modelos de atención 
sean culturalmente sensibles y 
alineados con las expectativas y 
valores de la comunidad. 

Además, se han desarrollado 
directrices éticas específicas 
para la investigación con pobla-
ciones aborígenes, como las 
Guidelines for Ethical Research 
in Australian Indigenous Stu-
dies del Instituto Australiano de 
Estudios Aborígenes e Isleños 
del Estrecho de Torres (AIAT-
SIS). Estas directrices enfatizan 
la importancia de la propiedad 
comunitaria de los datos, el 
consentimiento informado y la 
colaboración equitativa en la 
investigación. 

La implementación de estos 
enfoques ha resultado en mode-
los de atención más efectivos y 
aceptados por las comunidades 
aborígenes, mejorando la detec-
ción, diagnóstico y manejo de 
enfermedades raras en estas 
poblaciones. Este enfoque inte-
gral se considera una práctica 
ejemplar en la incorporación de 
principios DEIA en la atención 
médica e investigación para 
poblaciones desatendidas. 

Ejemplos de estrategias utiliza-
das en 2 tipos de EERR 

1. �Acciones recomendadas para 
mejorar la aplicación de las 
políticas DEIA en estudios de 
fibrosis quística (FQ):

•	 Ampl iar  los  cr i ter ios  de 
inclusión: diseñar estudios 
que consideren la diversidad 
genética y étnica, asegurando 
la participación de individuos 
de diferentes orígenes. 

•	 Colaboración con comunida-
des minoritarias: establecer 
alianzas con organizaciones 
y líderes comunitarios para 
fomentar la confianza y la par-
ticipación en la investigación. 

•	 Adaptación cultural de mate-
riales: desarrollar recursos 
educativos y de reclutamiento 
que sean cultural y lingüísti-
camente apropiados para las 
poblaciones objetivo. 

•	 Formación de investigadores: 
capacitar a los equipos de 
investigación en competencias 
culturales y sensibilización sobre 
las barreras que enfrentan las 
poblaciones subrepresentadas. 

2. �Acciones recomendadas para 
mejorar la aplicación de las 
políticas DEIA en estudios de 
Fenilcetonuria (PKU): 

•	 Implementar programas de 
cribado neonatal universales: 
asegurar que todas las pobla-
ciones, independientemente 
de su origen étnico o ubica-
ción geográfica, tengan acceso 
al diagnóstico temprano y a 
intervenciones oportunas. 

•	 Desarrollar terapias personali-
zadas: considerar las variacio-
nes genéticas específicas de 
diferentes poblaciones para 
diseñar tratamientos más efec-
tivos y seguros. 

•	 Fomentar la participación 
comunitaria: involucrar a las 
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comunidades afectadas en el 
diseño y ejecución de estudios 
clínicos para garantizar que sus 
necesidades y perspectivas 
sean consideradas. 

•	 Educación y sensibilización: 
llevar a cabo campañas edu-
cativas dirigidas a profesiona-
les de la salud y al público en 
general sobre la importancia 
de la diversidad en la investi-
gación de PKU. 

COMENTARIO

Resumen de los mensajes más 
relevantes

1. �Importancia de considerar la 
diversidad genética en los ensa-
yos clínicos de enfermedades 
raras. La inclusión de diversas 
poblaciones permite una mejor 
comprensión de cómo estas 
variaciones pueden influir en 
sus manifestaciones clínicas y 
en la posible respuesta a tra-
tamientos, lo cual es esencial 
para desarrollar terapias más 
efectivas y seguras para todos 
los grupos poblacionales. 

2. �Se identifican obstáculos que 
di f icul tan la  part ic ipación 
diversa en los ensayos clínicos, 
como la falta de concienciación, 

desconfianza en el sistema de 
salud y barreras socioeconó-
micas. Los autores proponen 
estrategias para superar estas 
barreras, incluyendo la colabo-
ración con organizaciones de 
pacientes, la adaptación cultural 
de los materiales de estudio y 
la implementación de políticas 
que promuevan la equidad en la 
investigación. 

3. �Papel de las organizaciones 
de pacientes. El trabajo resalta 
la colaboración con organiza-
ciones de pacientes como una 
estrategia clave para mejorar la 
diversidad y la inclusión en los 
ensayos. Estas organizaciones 
pueden actuar como interme-
diarios entre los investigadores 
y las comunidades, ayudando 
a construir confianza, educar 
a los posibles participantes y 
asegurar que las necesidades y 
preocupaciones de los pacien-
tes sean consideradas en el 
diseño y la implementación de 
los estudios. 

4. �Se sugiere que la adopción de 
ensayos clínicos descentraliza-
dos puede aumentar la acce-
sibilidad y la participación de 
poblaciones diversas. Al reducir 
la necesidad de desplazamien-
tos y permitir la participación 

desde diferentes ubicaciones 
geográficas, se facilita la inclu-
sión de individuos que, de otro 
modo, no tendrían oportunidad 
de participar en estas investiga-
ciones. 

Aplicación en el entorno sanitario 
español 

En España, la integración de los 
principios DEIA en los ensayos 
clínicos de enfermedades raras es 
crucial para mejorar la representa-
tividad y eficacia de los tratamien-
tos. En la actualidad, la diversidad 
genética y cultural de la población 
española requiere enfoques inclu-
sivos en la investigación clínica 
para garantizar que los resultados 
sean aplicables a todos los grupos 
demográficos. 

En España existe interés en el abor-
daje de las enfermedades raras 
desde una perspectiva de equidad 
e inclusión. Así, desde este año 
participo en la Resolución sobre 
Enfermedades Raras: Una Priori-
dad para la Equidad e Inclusión 
en Salud Global de la Asamblea 
Mundial de la Salud, subrayando 
la importancia de priorizar estas 
enfermedades en la agenda sani-
taria mundial y mejorar el acceso 
al diagnóstico y tratamiento para 
todos los afectados.

Fomentar la  
diversidad en ensayos 
clínicos mejora la 
equidad, la eficacia  
de los tratamientos  
y la representación  
de todas las 
poblaciones en la 
investigación
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La investigación en enfermedades raras ha avanzado significativamente 
en los últimos años, impulsada por nuevas tecnologías y una mayor 
colaboración entre distintos actores del sector sanitario. Desde su 
experiencia, ¿cuáles han sido los principales hitos en este campo? 

RA: Dado que la mayoría (aunque no todas) de las enfermedades raras 
(EERR) son enfermedades genéticas ligadas a mutación de un único gen, 
es obvio que desde la puesta en marcha del Proyecto Genoma Humano a 
principios de este siglo y tecnologías más recientes como la secuenciación 
genómica de siguiente generación se ha avanzado mucho en la identifi-
cación y compresión de los mecanismos de enfermar de muchas de estas 
enfermedades. Este ha sido un hito fundamental, como también lo ha sido 
la colaboración entre grupos nacionales e internacionales con la creación 
de Registros de pacientes que han proporcionado información sobre la 
epidemiología de las EERR y han facilitado realizar estudios diagnósticos 
y ensayos clínicos.

La sociedad ha ido concienciándose en estos años de la problemática de 
las EERR y desde los gobiernos y desde organizaciones no gubernamen-
tales se ha promovido la financiación de la investigación en esta área.  

Otro gran avance ha sido el desarrollo de terapias dirigidas como las tera-
pias génicas para algunas de estas enfermedades como la atrofia muscular 
espinal y las terapias basadas en interferencia del ARN, entre otras, que 
suponen un enfoque de medicina personalizada.

¿Qué desafíos hay todavía por delante en este sentido?
RA: Con respecto a los desafíos, hay que mencionar que las personas 
que padecen EERR se enfrentan a muchos desafíos: síntomas debilitan-
tes, dolor, discapacidad, una evolución degenerativa de la enfermedad y 
profundas consecuencias psicológicas, sociales y económicas. Y es todo 
un reto para nosotros, porque a día de hoy, el 95 % de las enfermedades 
raras no cuentan con un tratamiento disponible, y la mayoría de ellas se 
enfrentan a un gran retraso en el diagnóstico. En algunos casos, aunque 
se conozca el defecto genético, la bajísima prevalencia dificulta el recluta-
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miento de pacientes para llevar a cabo ensayos clínicos. 
Otro importante escollo es que hay una notable des-
igualdad en el acceso a las herramientas diagnósticas y 
a los nuevos tratamientos, y que las familias tienen que 
hacer frente a elevados costes derivados de la aten-
ción de estos pacientes (medicamentos, ayuda técnica 
y asistencia personal, vivienda y transporte adaptado, 
etc.).

Los ensayos clínicos en enfermedades raras 
presentan retos particulares, como el reclutamiento 
de pacientes o la obtención de evidencia clínica 
robusta con muestras limitadas. ¿Cuáles son los 
principales desafíos en este sentido?
RA: Un primer problema con los ensayos clínicos para 
EERR es que en algunos casos la bajísima prevalencia 
puede tener un efecto disuasorio en la industria far-
macéutica para investigar el desarrollo de terapias. Es 
obvio que la escasez de pacientes, a lo que se suman 
los criterios de exclusión que todo diseño de ensayo 
clínico conlleva, dificulta reclutar un número suficiente 
desde el punto de vista estadístico para que los resulta-
dos tengan validez. Además, estos ensayos pueden ser 

muy caros y logísticamente complejos por la necesidad 
de involucrar a muchos países, con criterios regulatorios 
diferentes y pueden prolongarse un tiempo mayor de 
lo habitual.  

Como experto en el manejo de las enfermedades 
hepáticas en general, y colestásicas, en particular, 
y teniendo en cuenta los últimos avances que ha 
habido en el ámbito de la colangitis biliar primaria, 
¿cómo ve el presente y el futuro del manejo de esta 
enfermedad?
RA: La colangitis biliar primaria es una enfermedad 
crónica de carácter autoinmune, frecuentemente pro-
gresiva, para la que actualmente no hay un tratamiento 
curativo. Los fármacos que se usan para esta enferme-
dad persiguen frenar la progresión de la inflamación y 
con ello la aparición de una cirrosis y sus complicacio-
nes. Como tratamiento de primera línea está el ácido 
ursodesoxicólico, un ácido biliar, generalmente bien 
tolerado y con escasos efectos adversos que es efectivo 
en un 60-70 % de pacientes. El problema es que en los 
pacientes que no consiguen respuesta la enfermedad 
progresa, y si no son tratados con fármacos alterna-
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tivos su esperanza de 
vida disminuye. Actual-
mente, hay en desarrollo 
diversos fármacos como 
tratamiento de segunda 
línea para el rescate de 
los pacientes no respon-
dedores a ácido urso-
desoxicólico, algunos 
de ellos ya aprobados 
por las agencias regula-
doras y con expectativa 
de ser comercializados 
en breve y que sin duda 
mejoraran el pronósti-
co de los pacientes no 
respondedores. Entre 
tanto, se utilizan con éxi-
to en muchos pacientes 
no respondedores los 
fibratos, fármacos que 
reducen los niveles de 
triglicéridos en sangre, 
aunque la indicación de 
la colangitis biliar prima-
ria no viene en la ficha 
técnica del medicamen-
to. Sin embargo, muchos 
pacientes con colangitis 
biliar primaria tienen sín-
tomas tales como picor 
generalizado, sequedad 
ocular y bucal, dolores 
óseos y musculares, can-
sancio, alteraciones cognitivas (dificultad para concen-
trarse, “niebla” mental) y estrés emocional. 

Las asociaciones de pacientes juegan un papel cada 
vez más relevante en la investigación y desarrollo 
de tratamientos para enfermedades raras. ¿Cómo 
pueden contribuir a mejorar el diseño de ensayos 
clínicos y la implementación de nuevas terapias?
RA: Las asociaciones de pacientes, que son espe-
cialmente activas en el área de las EERR, deben ser 
tenidas en cuenta en el proceso de desarrollo de 
los ensayos clínicos y, de hecho, ya se están siendo 
incorporadas a la toma de decisiones por parte de 
las agencias reguladoras y la industria farmacéutica. 
Las asociaciones de pacientes juegan un papel muy 
importante para sensibilizar a los clínicos sobre las 

necesidades reales de 
los pacientes y educar a 
estos cuando participan 
en estudios, así como 
para aumentar el reclu-
tamiento y favorecer la 
retención de los pacien-
tes en los ensayos. En lo 
referente al diseño de los 
ensayos, la visión de las 
asociaciones de pacien-
tes reforzará el enfoque 
del ensayo centrado en el 
paciente, es decir en los 
objetivos que el paciente 
considera más relevantes 
como son la mejoría sin-
tomática, y de la calidad 
de vida en general. Esto 
traducido en una enfer-
medad como la colangitis 
biliar primaria significaría 
que, además de prestar 
atención preferente a la 
mejoría de la bioquímica 
hepática, que el inves-
t igador coloca como 
objetivo primordial ya 
que aumenta la super-
vivencia sin necesidad 
de trasplante hepático, 
orientase el diseño del 
ensayo a pr ior izar  la 
mejoría del prurito, de la 

astenia, de la “niebla mental”, entre otros síntomas 
que sufren estos pacientes. 

Por otra parte, las asociaciones de pacientes son un 
lobby que clama por la necesidad urgente de tera-
pias innovadoras, especialmente para EERR, donde 
el acceso a tratamientos efectivos está más limitado, 
intermediando entre la industria farmacéutica, los 
reguladores y los financiadores, que presiona por una 
implementación más equitativa de nuevas terapias 
garantizando que los pacientes, independiente-
mente de su lugar de residencia o nivel económico, 
tengan acceso a los tratamientos una vez aprobados 
y que ayuda a los clínicos para la implementación de 
programas de acceso expandido o uso compasivo 
cuando no existen opciones terapéuticas.

Las asociaciones de pacientes impulsan 
ensayos más centrados en su calidad de 

vida y presionan por un acceso equitativo 
a terapias innovadoras en enfermedades 

raras
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La rehabilitación juega un papel clave en la mejora de la calidad de vida 
de los pacientes con enfermedades raras. Desde su experiencia en el 
Hospital Sant Joan de Déu, ¿cuáles son los principales retos a los que 
se enfrentan estos pacientes en términos de acceso a la rehabilitación 
y a terapias innovadoras?
JM: Nuestra experiencia con los pacientes y las nuevas terapias innovado-
ras nos muestra que actualmente estamos en un momento muy promete-
dor para ellos. Hasta hace poco, no se destinaban grandes recursos a la 
investigación, pero hoy en día existen muchas terapias diferentes a las que 
los pacientes pueden acceder.

Es importante destacar que tanto desde la industria farmacéutica como 
desde el ámbito de la neuropediatría (que normalmente es el servicio de 
referencia que coordina la atención de estos pacientes y las unidades de 
patologías neurológicas raras) se está realizando una gran labor de difusión 
y conexión entre hospitales de tercer nivel, donde se lleva a cabo la inves-
tigación, y hospitales comarcales, que atienden al paciente en el día a día. 
Esta labor está permitiendo que cada vez más profesionales conozcan las 
nuevas terapias disponibles, lo que favorece que los pacientes, en general, 
estén empezando a tener un acceso más homogéneo en todo el territorio. 
Sin embargo, sí observamos diferencias en cuanto a la equidad al acceso a 
la rehabilitación. Normalmente, estas terapias mejoran el estado funcional 
del paciente, pero siempre deben ir acompañadas de una rehabilitación 
de alta calidad, es decir, con un estándar de atención óptimo, para poder 
aprovechar al máximo la función recuperada. Si antes la rehabilitación era 
importante (incluso cuando se esperaba un empeoramiento o estanca-
miento por tratarse de enfermedades neurodegenerativas), ahora, con la 
posibilidad de mejora, se vuelve aún más imprescindible. Aun así, existen 
diferencias territoriales. Hay zonas donde la rehabilitación está bien cubier-
ta y otras donde hay déficits en la atención e incluso en las prestaciones 
a las que el paciente tiene derecho o que le ayudarían a mejorar su auto-
nomía en el día a día.

Por ejemplo, un paciente con AME tipo 1, que antes no podía sentarse y 
ahora sí lo consigue, o que incluso llega a caminar o utilizar una silla de 
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ruedas ligera, ve significativamente mejorada su calidad 
de vida. Sin embargo, en algunos lugares, aunque haya 
podido acceder al nuevo tratamiento farmacológico, 
encuentra muchas dificultades para obtener una silla 
ligera que le facilite la movilidad diaria. Este es uno 
de los aspectos en los que aún debemos seguir tra-
bajando.

Su experiencia en investigación y ensayos clínicos 
de fármacos para enfermedades neuromusculares le 
ha permitido evaluar nuevas terapias. ¿Cuáles son 
los principales desafíos al desarrollar y llevar a cabo 
ensayos en este tipo de patologías poco frecuentes?
JM: La experiencia que hemos acumulado durante 
todos estos años participando en ensayos clínicos 
nos ha permitido comprender la gran importancia de 
conocer la historia natural de los pacientes y de sus 
patologías.

En los primeros ensayos era muy difícil evaluar si 
un tratamiento era eficaz o no, ya que se incluían 
pacientes en distintas fases de la enfermedad. Esta 
heterogeneidad hacía muy complicado interpretar 
los resultados, pues la respuesta al 
tratamiento puede variar significa-
tivamente según la fase en la que 
se encuentre el paciente. Por ejem-
plo, si se trata de un paciente cuya 
evolución esperada es una fase de 
meseta, es decir, de estabilidad, y 
tras recibir el tratamiento muestra 
una mejora, se puede considerar 
que hay una buena respuesta. En 
cambio, si solo se mantiene estable 
en una fase en la que ya se espera-
ba esa estabilidad, la respuesta no 
sería considerada óptima. Por otro 
lado, muchos de nuestros pacien-
tes pediátricos suelen experimentar un deterioro 
funcional durante la adolescencia. Si el tratamiento 
se administra en esa fase de empeoramiento y logra 
frenar la progresión, aunque no se observe una mejora 
evidente, sí se puede considerar que el tratamiento 
está siendo eficaz.

Por tanto, uno de los grandes retos ha sido aprender a 
valorar la eficacia de los tratamientos en el momento y 
contexto adecuados. Y lo que hemos aprendido es que 
resulta fundamental disponer de una historia natural 
bien documentada de la enfermedad en cada una de 
sus fases. Conociendo en qué fase está el paciente, 

es mucho más fácil interpretar su nivel de respuesta al 
tratamiento que se está aplicando.

Uno de los retos en la evaluación de nuevos 
tratamientos es medir de forma precisa la progresión 
de la enfermedad y el beneficio de las terapias. 
Muchas escalas presentan limitaciones a la hora de 
reflejar diferentes dimensiones de la vida de los 
pacientes, como la evolución de la función motora, 
la función bulbar o la fatiga. Desde su experiencia 
¿cómo se pueden mejorar estas herramientas de 
evaluación para que reflejen mejor el impacto real 
de los tratamientos?
JM: Para valorar la eficacia de un tratamiento, lo pri-
mero que debemos preguntarnos es: ¿qué queremos 
medir? ¿qué esperamos mejorar según el estado fun-
cional del paciente? En algunos casos, será la fuerza; 
en otros, el equilibrio; en otros, la fatiga; o incluso la 
capacidad para alimentarse. Por eso, es fundamental 
tener claro qué se quiere mejorar y cómo se va a medir.

Nosotros recomendamos siempre combinar dos tipos 
de medición. Por un lado, lo que reporta el paciente, 

recogido a través de los llamados 
PROMS (Patient-Reported Outco-
me Measures), que son encuestas 
en las que el paciente expresa su 
propia percepción de los cambios. 
Esto es muy importante, porque la 
subjetividad del paciente también 
debe registrarse y valorarse.

Sin embargo, no podemos limitar-
nos únicamente a lo que el pacien-
te reporta, ya que incluso para él 
mismo, esa subjetividad puede ser 
difícil de expresar con precisión. 
Por eso, los resultados reportados 

por el paciente deben ir siempre acompañados de 
una evaluación objetiva realizada por el clínico, a tra-
vés de test.

En este punto también encontramos dificultades, ya 
que incluso los test clínicos pueden tener cierto grado 
de subjetividad. Nosotros, que llevamos muchos años 
participando tanto en ensayos clínicos como en la prác-
tica clínica diaria, estamos muy entrenados en la aplica-
ción de escalas, de forma que todo el equipo las utiliza 
con una mínima variabilidad entre evaluadores. Aun así, 
lograr una objetividad total sigue siendo complicado, 
ya que también depende del evaluador.

Uno de los grandes retos 
ha sido aprender a

valorar la eficacia de 
los tratamientos en el 
momento y contexto 

adecuados
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Para abordar este reto, hemos participado en diversos 
proyectos que buscan hacer estas valoraciones funciona-
les hechas por el clínico de forma lo 
más objetiva posible. Por ejemplo, 
realizamos evaluaciones funcionales 
instrumentadas, no solo basadas 
en la observación del clínico, sino 
también en datos cuantificables. En 
algunos estudios con pacientes con 
distrofia muscular de Duchenne, uti-
lizamos sensores inerciales, dentro 
de una plataforma llamada Ephion 
Health de Inteligencia Artificial AR, 
para medir la movilidad articular, 
registros electromiográficos y fre-
cuencia cardíaca. Estas mediciones 
se hacen durante test cronometra-
dos, y se complementan con un score mucho más obje-
tivo que lo que se puede observar visualmente o con una 
simple medida de distancia caminada. También hemos 
llevado a cabo otros proyectos con sensores inerciales 
como el ArmTracker, aplicados a la extremidad superior.

Este es el camino que estamos siguiendo para intentar 
objetivar, de la forma más precisa posible, la evolución 
funcional de nuestros pacientes.

La investigación y el acceso a tratamientos requieren 
la cooperación entre hospitales, centros de 
investigación, industria farmacéutica y empresas de 
tecnología sanitaria. Desde su perspectiva, ¿cómo 
se puede fortalecer esta colaboración para mejorar 
la atención y el acceso a terapias para los pacientes 
con enfermedades raras?
JM: Desde mi punto de vista, lo más importante es con-
tar con un buen registro de pacientes. Es fundamental 
disponer de plataformas tecnológicas compartidas 
donde los clínicos podamos anotar todos los datos 
relevantes, lo que nos permitiría tener un conocimiento 
más completo de todos los aspectos del paciente, de 
su historia natural y de su evolución.

Esto también facilitaría la identificación de los perfiles 
candidatos para determinados tratamientos, y permi-
tiría compartir conocimiento tanto entre hospitales de 
tercer nivel (donde se lleva a cabo la investigación) 
como con los hospitales más cercanos al paciente, que 
lo atienden en el día a día.

La creación de estas plataformas debería ir acompaña-
da del establecimiento de una red de intercambio de 

información entre los clínicos con más experiencia en 
enfermedades raras y aquellos que, aunque con menos 

especialización, están más próxi-
mos al paciente. Solo así se podrán 
desarrollar programas conjuntos de 
diagnóstico y tratamiento.

Por supuesto, esto no es fácil. Impli-
ca un coste importante y requiere la 
creación de la infraestructura tecno-
lógica, la gestión de los permisos, la 
introducción de datos y una buena 
coordinación entre equipos. Sin 
embargo, si realmente queremos 
avanzar hacia una cooperación 
efectiva y una mejora en el manejo 
integral del paciente, este tipo de 

redes y herramientas son absolutamente necesarias.

El abordaje de las enfermedades raras suele requerir 
la intervención de múltiples especialistas. ¿Cómo 
se articula el trabajo en equipo dentro del hospital 
y con otros centros para garantizar una atención 
integral a estos pacientes?
JM: En mi hospital, el Hospital Sant Joan de Déu de 
Barcelona, contamos con la Unidad de Tratamiento 
Integral del Paciente Neuromuscular (UTIN) , que está 
coordinada desde el servicio de neuropediatría. En esta 
unidad participan múltiples especialidades: neurope-
diatría, rehabilitación (con fisioterapeutas, terapeutas 
ocupacionales, logopedas y especialistas en afonía), 
neumología, digestología, psicología y cirugía ortopé-
dica, entre otras.

Realmente, somos muchos los profesionales implicados 
en el tratamiento de pacientes con enfermedades raras, 
y trabajamos de manera muy coordinada. En el caso 
de los pacientes que son atendidos dentro de nuestra 
comunidad autónoma, intentamos agrupar las visitas lo 
máximo posible, aunque a veces deben acudir en días 
distintos. Para los pacientes que vienen desde otras 
comunidades en busca de una segunda opinión, orga-
nizamos las visitas en un solo desplazamiento, de forma 
que puedan ser valorados por todos los especialistas 
necesarios en un mismo día. Todo esto se coordina 
desde neuropediatría.

Posteriormente, estos casos se revisan en sesiones 
clínicas mensuales, donde el equipo al completo 
analiza cada situación y también se discuten nuevos 
proyectos.
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En cuanto a la coordinación con los profesionales de 
otras zonas, actualmente esta se realiza, en gran medi-
da, gracias a la buena voluntad de los clínicos, ya que 
no existe una red formal de comunicación. Esta es una 
de las carencias más importantes que tenemos. Debe-
ría existir una red sólida y estructurada que permitiera 
la comunicación fluida entre el equipo de referencia y 
el clínico más cercano al paciente.

En la práctica, lo que hacemos hoy 
en día es intercambiar información 
a través de llamadas, videocon-
ferencias o correos electrónicos, 
de manera informal. Sin embargo, 
sería necesario mejorar esta red de 
comunicación para que el intercam-
bio de información clínica se realice 
de manera ordenada y eficiente.

Otro de los retos que enfrentamos 
es el tiempo. Los clínicos estamos 
sometidos a una gran carga asisten-
cial, lo que limita nuestra disponi-
bilidad para realizar una adecuada 
coordinación con otros profesionales. Por ello, se nece-
sita tanto más tiempo dedicado a esta tarea como una 
red segura que permita el tratamiento confidencial de 
los datos sensibles de los pacientes.

Disponer de un sistema que garantice la protección 
de datos y facilite la colaboración clínica es un aspecto 
pendiente, pero crucial, que debe mejorar de forma 
urgente.

Ha participado en proyectos de innovación, 
especialmente en el campo de la robótica aplicada 
a la rehabilitación. ¿Cómo está impactando la 
tecnología en el tratamiento de pacientes con 
enfermedades raras y qué avances destacaría?
JM: En cuanto a los avances, lo más destacable es 
que hay muchísimo interés por parte del ámbito de 
la ingeniería en trasladar sus proyectos al entorno clí-
nico y, sobre todo, en lograr que lleguen realmente 
al paciente. Creo que, año tras año, se están consoli-
dando cada vez más colaboraciones entre ingenieros y 
profesionales clínicos, especialmente en áreas como la 
robótica, la realidad virtual y las tecnologías orientadas 
a mejorar la autonomía de los pacientes.

No obstante, aún queda mucho por mejorar. Por ejem-
plo, en el caso de la robótica, se ha trabajado mucho 

en aspectos como la viabilidad y la seguridad, pero 
todavía hacen falta estudios más reglados que evalúen 
su eficacia real en la práctica clínica diaria. Además, 
muchos de estos dispositivos robóticos están diseña-
dos principalmente para su uso en entornos sanitarios, 
por lo que deben evolucionar en términos de equilibrio, 
dimensiones y coste, para que puedan ser utilizados en 
el domicilio de forma accesible.

Estamos avanzando en la dirección 
correcta, con mucho interés y cola-
boración, pero aún hay numerosos 
aspectos técnicos, económicos y de 
usabilidad que deben desarrollarse 
más.

En lo que respecta a la realidad vir-
tual, también se están desarrollando 
proyectos dirigidos especialmente 
a mejorar la adherencia al trata-
miento, tanto en pacientes pediá-
tricos como en adultos. La idea es 
que el uso de estas tecnologías en 
casa facilite el cumplimiento de las 

pautas terapéuticas indicadas por los profesionales.

Por otro lado, en pacientes con enfermedades raras 
que presentan una gran dependencia, también hay un 
campo prometedor en el desarrollo de sistemas robóti-
cos orientados a mejorar la movilidad y la fuerza en las 
extremidades superiores, promoviendo así una mayor 
autonomía.

En resumen, aunque se han logrado avances importan-
tes, todavía queda mucho camino por recorrer. Estoy 
convencida de que esta es la senda por la que segui-
remos avanzando en los próximos años.

La introducción de nuevas tecnologías y tratamientos 
en rehabilitación implica retos éticos y regulatorios. 
¿Cuáles son las principales barreras que ha 
identificado en este ámbito y cómo se pueden 
abordar?
JM: A lo largo de todos estos años participando en 
proyectos de nuevas tecnologías, uno de los aspec-
tos más complejos ha sido, sin duda, el proceso de 
aprobación regulatoria, que es muy lento. En muchas 
ocasiones, se concede financiación para un proyecto 
durante un periodo determinado, pero, como ocurre 
con todos los ensayos clínicos (ya sean con fármacos 
o con dispositivos médicos), es imprescindible pasar 
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por un comité de ética y obtener la aprobación de la 
Agencia de Medicamentos.

El problema es que los tiempos de respuesta para los 
dispositivos médicos suelen ser largos. Así, aunque el 
proyecto esté aprobado y financiado, hay que esperar 
todo el proceso regulatorio antes de poder utilizarlo 
en pacientes. Este paso es, por supuesto, vital, pero su 
lentitud retrasa considerablemente la transferencia del 
desarrollo tecnológico a la práctica clínica.

Otro de los hándicaps importantes es que muchos pro-
yectos se centran en la seguridad, la viabilidad y los 
aspectos técnicos, pero no avanzan lo suficiente hacia 
la evaluación de su eficacia real. Esto se debe, en parte, 
a la dificultad de diseñar estudios que realmente midan 
la eficacia de estos dispositivos. 
Para ello, sería necesario realizar 
investigaciones multicéntricas, con 
la participación de varios hospita-
les, lo que implica una mayor com-
plejidad y más recursos.

Además, conviene aclarar una idea 
errónea que a veces se tiene sobre 
la tecnología: pensar que esta per-
mitirá reducir personal clínico. Por 
ejemplo, que necesitaremos menos 
fisioterapeutas o menos profesiona-
les para hacer valoraciones. En rea-
lidad, la tecnología no sustituye al 
personal sanitario, sino que lo com-
plementa. Nos permite hacer valoraciones funcionales 
más precisas y objetivas, y afinar mejor los tratamientos. 
Pero sigue siendo necesario contar con personal clínico 
cualificado que sepa manejarla adecuadamente.

La tecnología debe ir siempre acompañada de profe-
sionales que puedan interpretarla y aplicarla de forma 
eficaz. Su verdadero valor está en mejorar la calidad de 
las valoraciones y de los tratamientos que ofrecemos, no 
en reemplazar el recurso humano. De hecho, en algunos 
casos, su uso puede requerir una atención aún más indi-
vidualizada por parte del terapeuta o del clínico.

¿Cuáles son las tendencias y avances que cree 
que marcarán el futuro de la rehabilitación para 

pacientes con enfermedades raras en los próximos 
años?
JM: Creo que vamos a asistir a una gran mejora, 
especialmente en lo que respecta a la medición de la 
función de nuestros pacientes. Cada vez tendremos 
herramientas más precisas para evaluar su estado 
funcional, y eso nos permitirá indicar de forma más 
adecuada cuál es el mejor ejercicio o el tratamiento 
rehabilitador más eficaz para cada caso. Al mejorar 
nuestra capacidad de medición, también seremos 
capaces de valorar mejor la respuesta de los pacientes 
a los tratamientos que ofrecemos. Estoy convencida 
de que, en los próximos años, sabremos medir y valo-
rar de manera mucho más precisa cómo evoluciona 
cada paciente.

Además, creo que avanzaremos 
considerablemente en la prescrip-
ción del ejercicio, haciéndolo de 
forma mucho más individualizada, 
precisamente gracias a esa mejora 
en la valoración funcional. Por otro 
lado, también confío en que pro-
gresaremos en la construcción de 
redes de interconexión entre los 
distintos profesionales que trata-
mos a un mismo paciente. Esto 
permitirá optimizar los recursos, 
evitando duplicidades. A veces, 
cuando no hay una buena coor-
dinación, distintos profesionales 
hacen lo mismo, mientras que 

otras necesidades del paciente quedan sin atender. 
La coordinación, además, facilitará que la experiencia 
de algunos clínicos pueda ser compartida con otros 
que tienen menos trayectoria en determinadas pato-
logías, enriqueciendo así la atención. 

En este sentido, la tecnología nos va a ayudar 
mucho: mejorará la calidad de nuestras valoracio-
nes, facilitará la prescripción de tratamientos más 
adecuados y promoverá una mejor coordinación 
entre los distintos profesionales implicados. Y, poco 
a poco, también iremos incorporando la voz del 
paciente de forma más clara y estructurada, porque, 
al final, él es el verdadero centro de nuestro trabajo 
y del tratamiento.
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En los últimos años, hemos visto avances significativos en la investigación 
y en el desarrollo de terapias innovadoras para enfermedades raras. 
Sin embargo, el acceso a estos tratamientos sigue siendo un reto para 
nuestro país. ¿Qué importancia tiene la colaboración entre la AEMPS, 
los hospitales y la industria farmacéutica para conseguir que los 
pacientes tengan un rápido acceso a las terapias innovadoras, y cuáles 
han sido los principales factores que han facilitado una cooperación 
efectiva en los programas de acceso temprano (uso de medicamentos 
en situaciones especiales)?
EG: Creo que la colaboración entre estos tres pilares es fundamental para 
el acceso a este tipo de medicamentos. En primer lugar, es muy importante 
que haya una persona referente tanto en el servicio médico, en mi caso en 
Nefrología, como en el servicio de Farmacia del hospital y, por supuesto, 
en la industria farmacéutica, para que el proceso sea más ágil. 

Es importante que la plataforma para solicitar el fármaco sea intuitiva y que 
el proceso no sea especialmente dificultoso. Y también, por supuesto, que 
el servicio de atención al cliente de la plataforma sea eficaz y rápido a la 
hora de resolver problemas. Con todo ello, los circuitos establecidos tienen 
que estar claros para no demorar la aprobación y la llegada del fármaco y 
que, de esta forma, los pacientes puedan tener un acceso fácil a este tipo 
de fármacos y no se demore el inicio del tratamiento.

En el ámbito de las enfermedades raras, el acceso a tratamientos 
innovadores a menudo se ve condicionado por la disponibilidad de 
datos clínicos limitados. ¿Cómo impacta esto en la toma de decisiones 
para autorizar el uso de medicamentos en situaciones especiales?
EG: Esta situación es frecuente, ya que, cuando te planteas iniciar un medi-
camento que está en fase de acceso temprano, suele ser un paciente algo 
más complejo; quizá no es el paciente estándar y, en algunas ocasiones, no 
cumple exactamente los criterios estrictos para los pacientes que se incluye-
ron en los ensayos clínicos. Dado que en este grupo de pacientes, habitual-
mente las opciones terapéuticas suelen estar más limitadas, estos fármacos 
te permiten darle al paciente una opción terapéutica que previamente quizás 
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no tenía. Por otra parte, ya que la experiencia clínica 
es escasa, cuando se inicia un fármaco en programa de 
uso temprano, evidentemente lo hacemos con cautela, 
haciendo un seguimiento más estrecho y, por supuesto, 
informando y educando al paciente de los potenciales 
beneficios, pero también sobre los potenciales efectos 
adversos que pueda tener, para que el propio paciente 
sea capaz de notificar si hay algún problema. Como 
digo, en estos casos, siempre tenemos la cautela y el 
desconocimiento inicial a la hora de iniciar estos fárma-
cos, que precisamente luego nos permiten tener más 
experiencia en la práctica clínica en vida real.

Los programas de acceso temprano buscan 
equilibrar la rapidez en la disponibilidad de los 
nuevos fármacos con la seguridad y eficacia de los 
tratamientos. ¿Cuáles diría que son los principales 
desafíos éticos y regulatorios en este proceso?
EG: Evidentemente, es necesario que existan unos crite-
rios estandarizados a la hora de seleccionar los pacientes 
tributarios de acceso a este tipo de programas. Pero, por 
otra parte, como decía, los programas de acceso tem-
prano te permiten ganar experiencia 
a la hora de seleccionar el grupo de 
pacientes que más se pueden bene-
ficiar de ese tipo de tratamientos y 
que quizá no cumplen exactamente 
los criterios estandarizados. En este 
sentido, creo que es importante que 
haya una adecuada comunicación 
entre el clínico que quiere prescribir 
el fármaco y el departamento médi-
co de la empresa farmacéutica, para 
poder discutir aquellos casos que 
puedan generar más dudas y llegar 
a un consenso a la hora de aprobar 
la indicación del fármaco. En este 
sentido, no siempre es un proceso 
ágil, y hay que tener en cuenta que los clínicos lo vemos 
desde un punto de vista, la empresa farmacéutica lo ve 
desde otro, y es importante, una adecuada comunica-
ción en aquellos casos que no sean tan claros. En ese 
sentido, creo que es fundamental este tipo de interac-
ción entre las dos partes.

¿Qué medidas cree que podrían implementarse 
para mejorar y optimizar los programas de acceso 
temprano en España?
EG: Desde mi experiencia, inicialmente el médico 
debe solicitar al laboratorio la aprobación del fárma-
co y, por otra parte, también solicitarlo a la Comisión 

de Farmacia del hospital. Posteriormente, cuando 
recibimos la aprobación del laboratorio, esta se tiene 
que enviar a la Comisión de Farmacia y, desde ahí, 
enviarla a la Agencia Española del Medicamento. En 
este sentido, creo que una posible mejora para agi-
lizar el proceso sería que los tres pilares del proceso, 
tanto el médico como la Comisión de Farmacia, y la 
industria, tengan una comunicación más fluida a través 
de la plataforma, sin que el médico tenga que hacer 
de intermediario entre el laboratorio y la Comisión de 
Farmacia, y que la aprobación desde el laboratorio 
pueda llegar de una forma más ágil a la Comisión 
de Farmacia. Por otra parte, en cuanto a otras mejo-
ras que puedan optimizar los programas de acceso 
temprano, sería una comunicación constante, quizá 
desde la industria farmacéutica con el clínico, para 
asegurar que no existe ningún tipo de duda en cuanto 
a la elección de los pacientes ni al circuito habitual. En 
general, esto sí está presente ya que solemos tener 
una persona de referencia que nos suele resolver 
dudas de forma rápida.

Desde la perspectiva hospitalaria, 
¿qué papel desempeñan los 
comités de ética y los equipos 
c l ín i cos  en  la  eva luac ión , 
gestión y seguimiento de estos 
programas? ¿Cuáles son las 
principales dificultades a las que 
se enfrentan?
EG: Los comités de ética y los 
equipos clínicos de los hospitales 
son fundamentales para estos 
programas, ya que, por una par-
te, se encargan de confirmar que 
el paciente es el adecuado para 
entrar en este tipo de programas y, 
una vez se ha aprobado, asegurar 

el seguimiento de los pacientes tanto en la recepción 
del fármaco como en la suministración del fármaco 
desde la Comisión de Farmacia. Es posible que haya 
algunas ocasiones en las que los clínicos tengamos una 
visión y los equipos de Farmacia y los comités de ética 
tengan otra, y no siempre sea fácil que nos aprueben 
la indicación del fármaco. Pero esto sobre todo pasa 
cuando el fármaco ya está comercializado o cuando 
ya hay un precio establecido. Habitualmente, con los 
programas de acceso temprano, al menos desde mi 
experiencia, no solemos tener problemas, ya que lo 
que se busca, tanto desde las comisiones de Farmacia 
como desde la parte clínica, es que el mayor número de 
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pacientes tenga acceso a estos fármacos, para poder 
ganar experiencia a nivel clínico y poder tener claro 
qué perfil de paciente es más indicado para este tipo 
de tratamientos.

La colaboración entre hospitales y la industria 
farmacéutica es clave para garantizar el éxito 
de estos programas. ¿Cómo se puede mejorar la 
colaboración entre ambos sectores para optimizar el 
acceso a los pacientes de los nuevos tratamientos? 
¿Puede compartir algún caso relevante reciente 
en el que un programa de acceso temprano haya 
supuesto un cambio significativo en la vida de un 
paciente con una enfermedad rara?
EG: En relación con la primera pregunta, desde mi expe-
riencia considero que la colaboración entre el hospital y 
la industria en general es buena y que se ha agilizado 
el acceso a estos programas. Suele ser algo que no nos 
cuesta llevar a cabo. Como decía previamente, considero 
fundamental que exista una persona de referencia en la 
industria, a la que el clínico se pueda dirigir para resolver 
dudas en cuanto a la indicación del fármaco o el proceso 
asistencial. Y, por otra parte, creo que también es impor-
tante que la industria disponga de los medios suficientes 
para dar una respuesta rápida cuando se solicita el fár-
maco, y que este proceso quizá no debería tardar más 
de una semana desde que lo solicitamos hasta que nos 
lo aprueban, ya que posteriormente debe pasar por la 
Agencia Española y se alarga más el proceso. Por tanto, 
si la industria farmacéutica agiliza el proceso, podremos 
iniciar el fármaco lo antes posible.

En cuanto a la experiencia, recuerdo a la primera 
paciente que tuvimos con una vasculitis ANCA a 
la que indicamos el tratamiento de uso compasivo 
con avacopan. Fue la primera paciente a la que se 
lo indicamos, una chica joven de veintipocos años, 
que llegó con una función renal muy deteriorada y 
estuvimos a punto de indicarle diálisis. 

Era una paciente que quería ser madre y a la que 
no queríamos exponer a una alta dosis de corticoi-
des, ya que además había tenido alguna fractura a 
nivel óseo. Con todo ello, decidimos administrarle 
el avacopan. Toleró perfectamente el fármaco. Ella 
refería en todas las visitas, después de que suspen-
diéramos los corticoides (suspendidos algo más 
tarde de lo estipulado en los ensayos), que tenía 
muy buena calidad de vida, que la hinchazón que 
tenía había disminuido y, de hecho, la evolución 
clínica ha sido muy buena. Actualmente está con 
un filtrado glomerular en torno a 30 mL/min, y tras 
18 meses de tratamiento hicimos una biopsia renal 
en la que no se objetivaron signos de actividad de 
la enfermedad y finalmente retiramos el fármaco. 
Evidentemente, con esta paciente tuvimos dudas 
al principio en cuanto a la indicación de iniciar el 
fármaco, y posteriormente también en cuanto a la 
duración del tratamiento, pero nos ha permitido 
ganar experiencia. La tolerancia fue muy buena y 
estamos muy contentos de poder haber tenido la 
oportunidad de proporcionar esta opción a una 
paciente joven con una enfermedad rara y agresiva.
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Humanizaciónhumanización

¿Existe actualmente un Plan 
Regional de Enfermedades Raras 
en Extremadura? ¿Cómo se inte-
gra la humanización en la atención 
a estos pacientes y sus familias? 
¿Qué iniciativas destacaría en 
este ámbito?

JMV: Si, en la Comunidad Autóno-
ma de Extremadura existe un Plan 
Integral de Enfermedades Raras 
cuyo periodo de vigencia está 
establecido para el año 2019-2023 
orientado a mejorar la calidad de 
vida de los enfermos y asegurar una 
adecuada gestión de los recursos 
sociosanitarios que garanticen la 
accesibilidad, la calidad y la equi-
dad de la atención a las personas 

afectadas y sus familiares. Este 
Plan está contemplado en el II Eje 
Estratégico, objetivo 22 del Plan de 
Salud de Extremadura 2021-2028.

Durante el año 2024 se iniciaron 
los trabajos para su renovación, 
pero hubo primero que modificar el 
Decreto por el que se creaba y se 
regulaba el funcionamiento del Con-
sejo Asesor sobre Enfermedades 
Raras del Sistema Sanitario Público 
de Extremadura, para adecuarlo y 
actualizarlo a la nueva realidad. Es 
a partir de este Decreto publicado 
en septiembre de 2024, cuando se 
dicta una Resolución publicada en 
octubre de 2024, para la renovación 
y nombramiento de los miembros 
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del Consejo Asesor de Enferme-
dades Raras del Sistema Sanitario 
Público de Extremadura. 

El Consejo Asesor, es el órgano 
colegiado de participación social 
asesoramiento e información en 
materia de enfermedades raras y 
actualmente, está prevista la con-
vocatoria de los nuevos miembros 
para elaborar el análisis de situa-
ción y desarrollar el nuevo Plan 
Integral de Enfermedades Raras de 
Extremadura. Mientras tanto, sigue 
vigente el anterior con sus objetivos 
y líneas de actuación.

Si bien la perspectiva de la huma-
nización debe estar presente e 
integrada en todos los ámbitos y 
actuaciones del sistema sanitario, 
en el caso concreto de las enferme-
dades minoritarias/poco frecuentes 
cobra especial relevancia. 

La mayoría de ellas son graves e 
incapacitantes, comprometiendo 
seriamente el pronóstico vital de las 
personas afectadas y generando un 
importante impacto a nivel familiar, 
social y sanitario.

Estamos hablando de procesos 
que, por sus características, por su 
complejidad etiológica, diagnósti-
ca y evolutiva, su importante mor-
bi-mortalidad, los altos niveles de 
discapacidad que conllevan y que 
dificultan el desarrollo de un pro-
yecto vital, requieren un abordaje 
integral e integrado desde el punto 
de vista sanitario y social.

La humanización en el contexto de 
las enfermedades minoritarias debe 
llevar implícito poner en valor la 
dignidad e individualidad de cada 
persona, prestando una atención 
personalizada y una comunicación 
afectiva y efectiva. Una atención que 
vaya más allá de las necesidades 

asistenciales clínicas de la enferme-
dad, para garantizar una asistencia 
multidisciplinar y coordinada entre 
los diferentes ámbitos implicados 
en la atención a personas afectadas 
(sanitario, social, educativo, laboral 
y asociativo).

La mejor atención centrada en la 
persona y su entorno frente a una 
enfermedad es disponer de meca-
nismos efectivos de prevención pri-
maria, detección precoz, atención 
integral e integrada, formación e 
información a los profesionales, 
personas afectadas, familiares e 
investigación específica aplicada al 
diagnóstico, tratamiento y cuidados.

Respecto a las iniciativas para poner 
en valor, destacaría la participación 
en el Consejo Asesor sobre Enfer-
medades Raras del Sistema Sanita-
rio Público de Extremadura, de un 
representante de la Junta Directiva 
de la Federación Española de 
Enfermedades Raras en Extrema-
dura (FEDER), un Técnico Jurídico 
del Servicio de Información y Orien-
tación de FEDER y una trabajadora 
social, responsable de los Servicios 
de Atención Directa de FEDER.

Otra iniciativa destacable es la sub-
vención nominativa otorgada por 

la Consejería de Salud y Servicios 
Sociales de la Junta de Extremadu-
ra a FEDER para el desarrollo del 
proyecto "Participación Comunita-
ria" en la Comunidad Autónoma de 
Extremadura. 

Este proyecto tiene como objetivo 
general mejorar la calidad de vida 
de las personas con una enferme-
dad poco frecuente o con sospecha 
de ella y sus familias. Para ello se 
han definido una serie de objetivos 
específicos:

•	 Promover la participación del 
movimiento asociativo en el 
desarrollo de acciones que bene-
ficien al colectivo de enfermeda-
des poco frecuentes.

•	 Capacitar al movimiento asocia-
tivo para la defensa de los dere-
chos y la gestión interna.

•	 Contribuir a la sostenibilidad 
de los Proyectos y Servicios del 
movimiento asociativo.

•	 Focalizar los servicios de aten-
ción directa en aquellos casos 
que presenten mayor vulnerabi-
lidad y desconocimiento.

•	 Atender las necesidades psico-
sociales, de información y apoyo.

•	 Ofrecer servicios al colectivo de 
personas sin diagnóstico adapta-
das a sus necesidades.

•	 Implicar a la sociedad con la pro-
blemática de las personas con 
enfermedades poco frecuentes.

•	 Fortalecer la transparencia y cer-
tificación de nuestro sistema de 
gestión.

•	 Acometer los retos del plan de 
igualdad vigente.  

Extremadura impulsa un 
nuevo Plan Integral de 

Enfermedades Raras con 
enfoque humanizador, 
atención coordinada y 
participación activa del 
movimiento asociativo y 

social
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Dentro del marco colaborativo, tan 
importante entre administraciones 
y asociacionismo, en Extremadura 
disponemos de un Protocolo para 
la acogida y atención de los niños 
y niñas con enfermedades raras 
o poco frecuentes en los centros 
educativos, que tiene la finalidad 
de ofrecer información a las familias 
para facilitar la escolarización de los 
niños/as, así como establecer accio-
nes coordinadas entre el ámbito 
educativo, sanitario y familiar dirigi-
das a lograr una verdadera inclusión 
educativa de estos alumnos/as.

Continuando en el ámbito educati-
vo de la Comunidad Autónoma de 
Extremadura, en el curso escolar 
2024-2025, disponemos de 26 enfer-
meras escolares y 1 terapeuta ocupa-
cional, adscritas a centros educativos 
ordinarios públicos (al margen de 
los centros educativos de educación 
especial) con dedicación exclusiva 
para la atención al alumnado esco-
larizado con problemas de salud, 
muchos de ellos derivados de una 
enfermedad poco frecuente.

Otra de las iniciativas es la Guía 
de signos y síntomas de sospecha 
de enfermedades raras, que tiene 
como objetivo detectar precoz-
mente los casos de enfermedades 
raras, con criterios de equidad y 
accesibilidad. Como hemos apun-
tado anteriormente, el diagnóstico 
precoz es esencial ya que puede 
haber medidas terapéuticas que 
prevengan o retrasen la aparición 
de los síntomas. 

Desde el punto de vista asisten-
cial, para la atención a personas 
adultas con enfermedades raras, 
en el Servicio Extremeño de Salud, 
disponemos de dos secciones 
interdisciplinares de referencia en 
los Hospitales Universitarios de las 
Áreas de Salud de Badajoz y en la 

de Cáceres respectivamente. En el 
resto de las Áreas de Salud, existe 
también la coordinación entre los 
diferentes especialistas médicos 
para la atención integral. 

Como recursos específicos orien-
tados a población pediátrica, en 
el Área de Salud de Badajoz, dis-
ponemos de una sección de gené-
tica clínica y enfermedades raras. 
Asimismo, en el Área de Salud de 
Cáceres, contamos con una sección 
de genética clínica. 

Además, desde finales de 2024, en 
el Hospital Universitario de Badajoz 
está operativa una consulta de tran-
sición para todas las personas que 
finalizan su etapa pediátrica. Perso-
nas que han estado en seguimiento 
por pediatría durante muchos años 
y que ahora estarán en seguimiento 
por medicina interna.

Se trabaja en estrecha colaboración 
y coordinación con los laboratorios 
de genética y el Centro Regional de 
Cribado Neonatal de Extremadura. 
Y en este punto, no quiero dejar 
pasar la oportunidad para poner 
en valor, reconocer y agradecer 
expresamente a todos los profe-
sionales que dedican lo mejor de 
sí mismos para mejorar la vida y 

satisfacer las necesidades de las 
personas con enfermedades raras 
y sus familiares.

Además, en las Área de Salud de 
Badajoz y en la de Cáceres estamos 
implementando la figura del enfer-
mero gestor de casos, orientado a 
las enfermedades raras. 

En el contexto de los cuidados 
paliativos, desde los ocho Equipos 
de Soporte distribuidos en las Áreas 
de Salud y desde los dos Equipos 
Pediátricos de referencia (uno 
para cada provincia), se trabaja 
igualmente la planificación de la 
atención centrada en el modelo de 
toma compartida de decisiones y 
las transiciones asistenciales.

Desde el punto de vista epidemio-
lógico, reseñable es la puesta en 
funcionamiento de manera efecti-
va del Sistema de Información de 
Enfermedades Raras en Extrema-
dura, para poder aportar datos al 
Registro Estatal de Enfermedades 
Raras (ReeR). En diciembre de 
2023, por primera vez se publicó 
el Informe Anual de Enfermedades 
Raras de la Comunidad Autónoma 
de Extremadura y también está 
publicado el informe anual 2024 
(que reporta 861 casos vivos para 
29 enfermedades registradas).

Además de los tratamientos far-
macológicos, las terapias no far-
macológicas (como la fisioterapia, 
la terapia ocupacional o la psico-
terapia) desempeñan un papel 
clave en la calidad de vida de los 
pacientes. ¿Cómo se promueve su 
integración en el sistema sanitario 
de Extremadura?

JMV: Indudablemente el abordaje 
y la necesidad de una mirada múl-
tiple, transdisciplinar y de empatía 
compasiva es esencial. Y así lo 

Poner en valor, reconocer 
y agradecer a todos los 

profesionales que dedican 
lo mejor de sí mismos 
para mejorar la vida y 

satisfacer las necesidades 
de las personas con 

enfermedades raras y sus 
familiares
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entendemos desde la Comunidad 
Autónoma de Extremadura. 

Disponemos de tres Centros de 
Atención a la Discapacidad de 
Extremadura (CADEX), de ámbito 
provincial, dotados de Equipos de 
Valoración y Orientación (EVO) así 
como con Equipos Técnicos inter-
disciplinares de intervención y tra-
tamiento, que atienden a personas 
de cualquier edad.

Con el fin de mejorar la coordina-
ción en el ámbito sanitario, social 
y educativo, el Servicio Extremeño 
de Salud y el Servicio Extremeño 
de Promoción de la Autonomía y 
Atención a la Dependencia tienen 
firmado un acuerdo para la mejora 
de la Atención Temprana. 

Igualmente, para optimizar la valo-
ración de los casos susceptibles 
de atención temprana en los dos 
CADEX de Extremadura existe una 
Unidad de Promoción de la Autono-
mía especializada.

Todo ello favorece la detección pre-
coz de situaciones de riesgo social 
en familias de menores afectados 
por una enfermedad rara.

En este sentido por ejemplo en los 
Equipos de Cuidados Paliativos se 
da cobertura a la atención psicoló-
gica de los niños y adolescentes.

Mención especial merece la intensa 
labor de apoyo que se desarrolla en 
la Comunidad Autónoma de Extre-
madura a personas con enferme-
dades raras y sus familiares. Apoyo 
prestado por diversas asociaciones 
de enfermedades raras y otras 
organizaciones no gubernamenta-
les. Entre sus principales objetivos 
se encuentran mejorar la calidad 
de vida de las personas afectadas 
por enfermedades raras y su fami-

lia, prestando ayuda para paliar el 
impacto emocional que en muchas 
ocasiones produce el diagnóstico o 
facilitar a la persona dependiente 
el cuidado a cargo de un cuidador 
profesional para que el familiar dis-
ponga de tiempo libre, por ejemplo.

La formación de los profesiona-
les sanitarios también es esencial 
para garantizar una atención ade-
cuada a los pacientes con enfer-
medades raras. ¿Qué programas 
o iniciativas existen en Extrema-
dura para su capacitación en este 
ámbito?

JMV: La baja prevalencia de cada 
una de las enfermedades raras iden-
tificadas hasta la fecha dificulta que 
los sistemas sanitarios desarrollen 
conocimientos y que las personas 
afectadas tengan un diagnóstico 
oportuno y preciso. 

Lo poco frecuente, aquello que 
no es común, lo diferente, lo dis-
tinto, o lo poco prevalente desde 
el punto de vista clínico, suele 
ser poco o menos conocido. En 
el caso que nos ocupa, las deno-
minadas enfermedades raras, son 
escasamente estudiadas y menos 
atractivas para el ámbito de la 
investigación. 

Esta ausencia de conocimiento dis-
ponible hace que la formación de 
los profesionales esté más limitada 
e inaccesible y que debamos poner 
nuevamente en valor y resaltar el 
compromiso y dedicación de los 
profesionales que están dedicados 
a las enfermedades raras.

En Extremadura, se desarrollan acti-
vidades de formación continuada 
anualmente, dirigidas a profesio-
nales sanitarios, y en algunas oca-
siones a no sanitarios, organizadas 
por la Administración sanitaria a 
través de la Escuela de Ciencias de 
la Salud y de la Atención Sociosani-
taria (ECSAS), la Fundación para la 
Formación y la Investigación de Pro-
fesionales de Ciencias de la Salud 
de Extremadura (FUNDESALUD), la 
Escuela de Administración Pública 
y las Gerencias de Área de Salud 
del Servicio Extremeño de Salud; 
y por otras entidades (Sociedades 
Científicas, Colegios Profesionales, 
etc.) e instituciones (Consejería de 
Educación, Ciencia y Formación 
Profesional, a través de los Centros 
de Profesores y Recursos, y Direc-
ción General de Jóvenes y Depor-
tes, a través del Servicio de Gestión 
y Formación Deportiva).

Cabe destacar con relación a la for-
mación en enfermedades raras en 
los estudios de grado, postgrado 
y formación sanitaria especializada 
en Ciencias de la Salud que, desde 
la Universidad de Extremadura, se 
han implementado dos bloques de 
contenidos específicos de enferme-
dades raras en asignaturas del área 
de conocimiento de genética en la 
Facultad de Ciencias (Grado en Bio-
logía y en Biotecnología). Además, 
se han defendido trabajos de fin 
de grado relacionados con enfer-
medades raras en los tres últimos 
cursos académicos dirigidos por 
docentes de la línea de investiga-

En Extremadura, 
asociaciones y entidades 
realizan una valiosa labor 

de apoyo a personas 
con enfermedades 
raras y sus familias, 

promoviendo su bienestar 
y acompañamiento
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ción epigenética y señalización de 
enfermedades raras. 

En este sentido, también se han 
incluido tres docentes en el pro-
grama de doctorado biología 
molecular y celular, biomedicina y 
biotecnología con experiencia en 
investigación en enfermedades 
raras del Grupo de Investigación 
Configuración de Sistemas Mole-
culares y Celulares (COSMYC).

Como complemento a las iniciativas 
de formación, igualmente se han 
llevado a cabo, campañas y otras 
acciones informativas y de sensibili-
zación desde la Consejería de Salud 
y Servicios Sociales y asociaciones 
de pacientes y familiares de Extre-
madura, con una continua difusión a 
través de portales corporativos.

En este sentido, en el portal “Salud 
Extremadura”, destinado a pobla-
ción general, dentro del apartado 
“Problemas de Salud” hay un espa-
cio específico destinado a Enferme-
dades raras. Bajo el lema “Unidos 
por las enfermedades raras” pone-
mos a disposición información 
conceptual, noticias, documentos 
de interés, actividades formativas, 
investigación, normativa, enlaces 
de interés, entre otros recursos.

En Extremadura está a disposición 
una Guía de Asociaciones de Pacien-
tes y Familiares de Extremadura, que 
recoge los datos de contacto, orga-
nización, actividades y prestaciones 
de las asociaciones de afectados por 
enfermedades raras, entre otras.

El movimiento asociativo es de 
igual modo un recurso de gran 
capacidad para proporcionar For-
mación de calidad a los distintos 
colectivos profesionales. En Extre-
madura, la Federación Española 
de Enfermedades Raras (FEDER) a 

través de su Delegación, colabora 
activamente desde hace años, con 
las entidades institucionales en la 
formación de profesionales. 

Un recurso también muy interesante 
para la formación y consulta de pro-
fesionales es el Boletín Electrónico 
de Salud Pública (BESP) editado 
desde la Dirección General de 
Salud Pública del SES, que, en su 
contenido, incluye un apartado 
sobre enfermedades raras que 
recoge información científica y téc-
nica de máxima actualidad. 

A pesar de los avances de los últi-
mos años, la situación de desinfor-
mación y falta de conocimiento en 
relación con estas enfermedades 
hace que los propios pacientes, y 
con ellos las asociaciones sean los 
que aglutinan, en un número signifi-
cativo de casos, mayor cantidad de 
información sobre el manejo de sus 
propias patologías.

La visibilización, desarrollo de 
nuevas redes de apoyo y comuni-
cación entre personas afectadas, 
familiares, asociaciones, profesio-
nales y todas las entidades inte-
resadas en apoyar a esta causa, 
son clave en el abordaje de esta 
problemática.

Desde su perspectiva, ¿qué medi-
das se están implementando para 
asegurar que la introducción de 
nuevas terapias y tecnologías 
mantenga un enfoque centrado 
en el paciente y sus necesidades?

JMV: Para garantizar que las nuevas 
terapias y tecnologías mantengan un 
enfoque centrado en la persona, hay 
varias medidas que son de interés:

•	 La participación de la persona 
afectada, involucrándola en el 
desarrollo y evaluación de nue-
vas terapias, y asegurando que 
sus necesidades y preferencias 
sean consideradas.

•	 La toma de decisiones compar-
tidas, a través del fomento de la 
colaboración entre pacientes y 
profesionales para tomar deci-
siones informadas sobre el plan 
terapéutico.

•	 El uso de nuevas tecnologías 
como la telemedicina y aplica-
ciones móviles para mejorar la 
accesibilidad y personalización 
del cuidado.

•	 La educación y capacitación 
mediante programas para 
pacientes, familiares, cuidadores 
y profesionales sobre el uso de 
nuevas tecnologías y terapias.

•	 La identificación y análisis de la 
calidad percibida de las personas 
afectadas que permita identificar 
necesidades sentidas.

Como es conocido, el padecimien-
to de una enfermedad rara, para 
quienes la padecen y su entorno 
lleva precedido, en la gran mayo-
ría de los casos, mucho tiempo de 
incertidumbre, miedo, sufrimiento, 
desconsuelo, impotencia, desespe-
ranza, entre otras emociones. 

Extremadura impulsa 
la formación en 

enfermedades raras y 
el acceso a terapias, 
destacando el papel 

clave de profesionales, 
pacientes y asociaciones 

en este avance
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Tiempo que en ocasiones se tradu-
ce en años de búsqueda para llegar 
a un diagnóstico que permita dirigir 
la atención desde el punto de vista 
clínico. 

No hay mejor atención centrada en 
la persona y sus necesidades que 
la de disponer de tratamientos y 
medidas efectivas para la curación 
y/o control de sintomatología. 

Debido a que la mayoría de estos 
problemas de salud son crónicos, 
degenerativos o incapacitantes y 
muy pocas de ellas tienen un tra-
tamiento curativo, una de las preo-
cupaciones principales es la calidad 
de vida de las personas afectadas.

Uno de los aspectos fundamentales 
de la atención y por tanto una de las 
necesidades prioritarias de las per-
sonas que padecen un diagnóstico 
de enfermedad rara, es poder dis-
poner de una terapia farmacológica 
que sea efectiva. 

En el Servicio Extremeño de Salud, 
la evolución del gasto farmacéutico 
en medicamentos huérfanos se ha 
incrementado significativamente 
debido a la inclusión de nuevas 
terapias. Así se ha pasado de los 
3.317.201 euros en el año 2016 
hasta los 23.220.285 euros en el 
año 2024, lo que supone un incre-
mento global de casi veinte millo-
nes de euros en ocho años.

De esta manera, los recursos inverti-
dos en el año 2024 en este concep-
to han supuesto un incremento del 
18,3% con respecto al año 2023 y un 
23,74% con respecto al año 2022. 

Desde su experiencia en la huma-
nización de la asistencia sanitaria, 
¿qué papel juega la colaboración 
institucional en el manejo de 
pacientes con enfermedades 

raras? (entre universidades, cen-
tros de investigación, hospitales 
y la industria farmacéutica) 

JMV: Las enfermedades poco fre-
cuentes son complejas y multisisté-
micas, por lo que efectivamente se 
requieren respuestas coordinadas, 
integradas, desde una perspectiva 
multidimensional, contando con la 
máxima colaboración institucional 
que vaya desde los sistemas sani-
tarios, pasando por la universidad, 
centros de investigación y que 
llegue también hasta la industria 
farmacéutica.

En este sentido, se deben aunar 
todos los esfuerzos, recursos 
humanos y materiales posibles 
para establecer acciones globales 
de cooperación interautonómicas, 
implementación de Planes en el 
contexto del Sistema Nacional de 
Salud, e internacionales dirigidos a 
reforzar y fomentar la investigación 
en el campo que nos ocupa. Inves-
tigación cuyos resultados deben 
transferirse a la práctica clínica.

En Extremadura, en el caso concre-
to de la investigación dentro del 
campo de las enfermedades raras, 
se han realizado proyectos de inves-
tigación desde el Instituto Universi-
tario de Investigación Biosanitario 

de Extremadura (INUBE), la Socie-
dad Extremeña de Enfermedades 
Raras (SEDER), la Fundación para 
la Formación e Investigación de los 
Profesionales de la Salud de Extre-
madura (FundeSalud), el Centro de 
Cirugía de Mínima Invasión “Jesús 
Usón” y la Fundación Computación 
y Tecnologías Avanzadas de Extre-
madura (COMPUTAEX).

El diálogo y la comunicación con-
tinua entre todos los actores impli-
cados es fundamental ya que nos 
permitirá mejorar la comprensión 
de las necesidades cambiantes de 
las personas afectadas y sus cuida-
dores, así como de los profesiona-
les sanitarios y los investigadores 
centrados en esta área. 

La experiencia y los conocimientos 
compartidos permitirán identificar 
más rápidamente y con mayor pre-
cisión medidas que den respuesta 
a dichas necesidades no satisfe-
chas desde las distintas instancias 
involucradas tanto públicas como 
privadas, desde la máxima respon-
sabilidad social.

El modelo de atención en red donde 
se pueda reunir y reforzar la expe-
riencia y se compartan los conoci-
mientos y los recursos existentes, los 
centros especializados de referencia 
y la contribución de organizaciones 
de pacientes, son esenciales para 
fortalecer los sistemas de atención 
sanitaria a las personas que padecen 
una enfermedad rara.

Como apunte a destacar, en el 
último presupuesto general de la 
Comunidad Autónoma de Extre-
madura, se ha recogido aportación 
dineraria para el desarrollo de un 
programa de mejora de la atención 
integral de las personas afectadas 
por enfermedades raras en Extre-
madura.

La investigación, la 
colaboración y el modelo 

en red son claves para 
mejorar la atención 

integral a las personas 
con enfermedades raras y 

sus familias
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En definitiva, la colaboración, 
implicación y coordinación de ins-
tituciones docentes, investigado-
ras, asistenciales, industria farma-
céutica, administración pública en 
general y sector privado es esen-
cial para el adecuado abordaje y 
los avances necesarios, como así lo 
demandan las personas afectadas 
y su entorno.

Para finalizar, ¿cómo visualiza 
el futuro de la humanización 
en la atención sanitaria dentro 
del sistema de salud público? 
¿Qué aspectos considera clave 
para seguir avanzando en este 
camino?

JMV: Indudablemente la veo refor-
zada, consolidada y priorizada en la 
planificación estratégica de los ser-
vicios de salud de las Comunidades 
Autónomas. 

La humanización en la atención 
sanitaria es una necesidad sentida 
de la población y objetiva de las 
administraciones, desde el punto 
de vista de las evidencias disponi-
bles. 

Los sistemas sanitarios son organi-
zaciones de elevada complejidad, 
que irremediablemente evolucio-
nan hacia un contexto condicio-
nado tanto por los estilos de vida, 
los patrones de morbimortalidad, 
el desarrollo económico, cien-
tífico-técnico y tecnológico y la 
inteligencia artificial, como por los 
valores, creencias, necesidades y 
demandas de la sociedad.

La investigación, el desarrollo y la 
innovación, junto con nuevas tera-
pias farmacológicas, las tecnolo-
gías diagnósticas/terapéuticas, las 
infraestructuras, los recursos huma-
nos y las demoras en los tiempos 
de respuesta, entre otras causas, 

enfrenta a nuestro sistema sanitario 
ante el mayor de los retos posibles 
hoy día. 

En torno al SES, en todas sus 
circunstancias y realidades, se 
generan una gran cantidad de 
experiencias, vivencias personales 
y familiares que traen consigo ale-
grías y satisfacción. Sin embargo, 
de manera muy significativa, tam-
bién surgen momentos de incerti-
dumbre, sufrimiento y desesperan-
za. En este sentido, la mayor parte 
de los procesos e intervenciones 
se producen en un contexto de 
enfermedad, que se vive como un 
acontecimiento inédito en la vida 
con un enorme impacto emocio-
nal, y están mediadas por relacio-
nes interpersonales profesional/
paciente/familia.

Y es en este contexto en el que 
cobra especial relevancia la pers-
pectiva de la humanización, como 
determinante para la percepción 
que las personas y su entorno 
tienen sobre el sistema sanitario 
público.

La humanización de la atención 
sanitaria es un objetivo compartido 
y es parte esencial de la calidad que 
se presta a la ciudadanía en nues-

tros centros sanitarios. Es un pro-
ceso que afecta a la organización y 
su estructura, así como al conjunto 
de profesionales que forman parte 
de ella.

Profesionales que, desde los dife-
rentes ámbitos y responsabilidades, 
han venido implementando iniciati-
vas verdaderamente innovadoras y 
valiosas.

La nueva realidad social nos dirige 
inexorablemente hacia un com-
promiso claro y decidido de los 
responsables públicos y directivos 
de la salud, orientado hacia nuevas 
formas de organización, relaciones, 
revisión de procesos, reenfoque de 
necesidades de las personas, don-
de los elementos relacionados con 
la atención centrada en las nece-
sidades de las personas van más 
allá de los aspectos orgánicos de 
la enfermedad.

Por todo ello, trabajamos con la 
visión de concebir la humaniza-
ción de la atención no como una 
opción, sino como un compromiso 
social, eje vertebrador y transver-
sal de las políticas sanitarias en el 
presente y en el futuro de la Comu-
nidad Autónoma de Extremadura. 
El Plan de Acción de Humanización 
de la Atención Sanitaria del Servicio 
Extremeño de Salud recién elabo-
rado, es un paso más en este firme 
compromiso.

Desde la Comunidad Autónoma de 
Extremadura, estamos plenamente 
comprometidos con el objetivo 
primordial de aumentar la calidad 
de vida de las personas afectadas 
por una enfermedad rara, aunando 
esfuerzos y disponiendo de una 
visión de conjunto de los problemas 
y necesidades tanto de las personas 
afectadas directamente como de 
sus familiares y entorno.

Desde la Comunidad 
Autónoma de 
Extremadura, 

estamos plenamente 
comprometidos con el 
objetivo primordial de 
aumentar la calidad de 

vida de las personas 
afectadas por una 
enfermedad rara
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¿Podría describir en qué consiste su línea 
de investigación dentro del Programa 
de Doctorado en Ciencias Biomédicas 
y Salud Pública y qué instituciones 
participan en su desarrollo?

CD: El Programa de Doctorado en 
Ciencias Biomédicas y Salud Públi-
ca surge como una propuesta de la 
UNED y, específicamente, de su Ins-
tituto Mixto de Investigación Escuela 
Nacional de Sanidad (IMIENS). Está 
constituido por las líneas de inves-
tigación del Instituto de Salud Car-
los III (ISCIII) y tiene como objetivo 
fomentar el conocimiento científico 
en ciencias de la salud y el impulso de 
la innovación en la atención sanitaria 
y en la prevención de la enfermedad.

Dicho Programa está repartido en 10 
equipos de investigación, dos de los 
cuales están enfocados en las enfer-
medades raras (EERR):

•	 Uno específico para la investiga-
ción epidemiológica y las bases 
genéticas de las EERR (del que 
formo parte).

•	 Otro centrado en las bases mole-
culares de las EERR y el desarrollo 
de terapias avanzadas.

Concretamente, estoy realizando la 
tesis en el Estudio Colaborativo Espa-

ñol sobre Malformaciones Congénitas 
(ECEMC), un programa de investiga-
ción sobre defectos congénitos, que 
desarrolla su actividad en el ISCIII,  y que 
lleva funcionando desde 1976. Desde el 
ECEMC, se promueve la investigación, 
la difusión del conocimiento y la for-
mación continua de los profesionales 
sanitarios, así como el fomento de la 
colaboración clínica, funcionando como 
una red temática formada por dos gru-
pos: el Grupo Periférico, constituido 
por un amplio conjunto de hospitales 
españoles, y gracias al cual se obtienen 
los datos clínicos; y el Grupo Coordina-
dor, un equipo multidisciplinar que se 
encarga de su análisis.

Por tanto, es un Programa nacido de 
una colaboración pública entre una 
Universidad y un Centro de investi-
gación. Además, el ECEMC refleja 
que esta colaboración va más allá, 
involucrando también a muchos de 
los hospitales españoles.

Su investigación se centra en 
la epidemiología de las EERR, 
concretamente en los defectos 
congénitos. ¿Cuáles son los 
principales retos a la hora de 
estudiar la frecuencia y los factores 
asociados a estas patologías?

CD: La mayoría de las veces se care-
ce de registros nacionales o sistemas 

Carlos  
Dévora Figueroa

Farmacéutico del Departamento 
de Health Economics and Market 
Access en Weber. Doctorando del 

Programa de Doctorado en Ciencias 
Biomédicas y Salud Pública ISCIII-

UNED

Formación e investigación, de la mano 
para impulsar avances en enfermedades 
raras
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centralizados que permitan recopi-
lar y organizar datos sobre EERR, lo 
que dificulta el acceso a la informa-
ción de manera sistemática.

En este caso, poder disponer de 
una base de datos tan extensa 
como la del ECEMC, en la que se 
encuentran recogidas más de 300 
variables de interés en el embarazo, 
como las características sociode-
mográficas, la presencia de enfer-
medades crónicas y/o agudas o la 
exposición a fármacos y otras sus-
tancias tóxicas, entre muchas otras, 
facilita el trabajo y la obtención de 
información sobre las causas de los 
defectos congénitos en España.

La investigación en EERR requiere 
la integración de datos de 
múltiples fuentes. ¿Cuáles son 
las principales dificultades en la 
recopilación y análisis de estos 
datos? ¿Cómo pueden superarse?

CD: Desde su creación en 1976, 
el ECEMC ha venido recogiendo 
datos de más de 3 millones de naci-
mientos en España, provenientes 
de una muestra representativa de 
hospitales españoles.

Sin embargo, para recopilarlos, es 
importante la implicación y la moti-
vación de los profesionales sanita-
rios, ya que es necesario realizar 
una entrevista directa a la madre 
durante los tres días siguientes al 
parto. En este caso, y aunque la 
carga laboral y la falta de recursos 
humanos podrían suponer un obs-
táculo para la recogida de datos, 
la implicación de los hospitales 

que colaboran con el ECEMC es 
elogiable.

La participación de distintos 
actores, universidades, centros 
de investigación, hospitales e 
industria farmacéutica, es clave en 
el desarrollo de nuevas terapias. 
¿Cómo valora la colaboración 
entre estos sectores y qué se 
podría mejorar?

CD: La colaboración entre varios 
sectores en el ámbito de los defec-
tos congénitos es fundamental para 
mejorar la prevención, el diagnósti-
co temprano y el manejo de estas 
patologías. En el contexto del 
ECEMC, la cooperación entre dife-
rentes actores permite avanzar en 
la comprensión y el abordaje de los 
defectos congénitos, incluso antes 
de ver al bebé.

Por un lado, los hospitales cola-
boran mediante la recopilación de 
información sobre el embarazo, con-
tribuyendo así al enriquecimiento 
de la base de datos. Los médicos, 
especialmente los pediatras y gine-
cólogos, y genetistas, entre otros, 
desempeñan un papel crucial en la 
identificación de malformaciones 
congénitas, el diagnóstico prenatal 
y el seguimiento de los pacientes 
afectados. Estos profesionales reco-
pilan datos sobre casos clínicos, 
estableciendo una base de datos 
amplia y detallada que facilita el aná-
lisis de patrones y factores de riesgo.

Luego, los investigadores académi-
cos como yo, nos encargamos de 
realizar estudios sobre las causas 

genéticas, ambientales y multifac-
toriales de los defectos congénitos 
que permitan identificar tendencias 
en la población y que se puedan 
modificar o corregir en caso de que 
sea necesario.

Y a través de esta colaboración 
entre investigadores y clínicos, las 
empresas farmacéuticas pueden 
investigar nuevas terapias y solu-
ciones para estos pacientes.

Hablando ahora de manera gene-
ral, aún existen barreras para cen-
tralizar y compartir información de 
manera efectiva entre hospitales, 
centros de investigación, gobiernos 
y organizaciones de pacientes. La 
fragmentación de los datos dificul-
ta la creación de una visión global 
sobre las EERR. Además, y a pesar 
de que ha ido mejorando con los 
años, sigue habiendo un déficit de 
financiación en este campo, lo que 
retrasa el desarrollo de nuevas tera-
pias y tecnologías de diagnóstico.

Una de las posibles soluciones 
pasaría por establecer colabora-
ciones más amplias y sólidas que 
faciliten la investigación en terapias 
innovadoras y diagnósticos preco-
ces en el ámbito de las EERR.

Su trabajo se enmarca en un 
proyecto de colaboración entre 
la UNED y el ISCIII. ¿Cómo 
ha influido esta cooperación 
institucional en el desarrollo de 
su investigación?

CD: Esta colaboración permite com-
binar los recursos académicos y cien-

En enfermedades raras, la colaboración entre sectores es clave para 
mejorar el diagnóstico temprano y el manejo clínico
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tíficos de ambas instituciones, lo que 
se traduce en múltiples ventajas que 
benefician tanto el avance de la inves-
tigación como la calidad de los resul-
tados obtenidos. Todo ello, siempre 
en beneficio de los afectados. 

En este proyecto participa un equipo 
multidisciplinar compuesto por 
expertos de distintos ámbitos, lo 
que permite abordar la investigación 
desde diferentes perspectivas. 
¿Cuáles considera que son las 
principales ventajas de trabajar en 
un entorno multidisciplinar y cómo 
contribuye esta colaboración al 
avance en el conocimiento de los 
defectos congénitos en EERR?

CD: Trabajar en un entorno multidis-
ciplinar ofrece numerosas ventajas, 
especialmente cuando se trata de 
patologías complejas como las EERR. 
Estas enfermedades, y los defectos 
congénitos en particular, a menudo 
tienen múltiples causas, que van des-
de factores genéticos hasta ambien-
tales, sociales y clínicos. Por lo tanto, 
abordarlas desde diferentes pers-
pectivas permite obtener una visión 
más completa y, en última instancia, 
avanzar significativamente en el cono-
cimiento y su manejo, fomentando la 
innovación, mejorando la toma de 
decisiones y facilitando la creación de 
políticas y el desarrollo de tratamien-
tos más personalizados y efectivos.

Yo soy farmacéutico, y mi directo-
ra de tesis es Doctora en Biología, 
pero, durante mi trayectoria en el 
Programa de Doctorado también 
he podido trabajar y compartir 
conocimientos con muchos otros 

perf i les profesionales,  como 
genetistas, médicos, enfermeros, 
bioinformáticos, sociólogos, etc. 
Cada uno aporta un conocimiento 
específico que enriquece la inves-
tigación.

Desde su perspectiva como 
investigador en formación, ¿cuáles 
son los principales desafíos que 
enfrentan los jóvenes científicos en 
el ámbito de las EERR? ¿Cree que 
existen suficientes oportunidades 
para impulsar nuevas líneas de 
investigación?

CD: Pues aparte de las derivadas de 
la falta de financiación y apoyo eco-
nómico a los jóvenes que desean 
formarse, es muy importante el 
adaptarse a las nuevas circunstan-
cias. En mi caso, trabajo a tiempo 
completo a la vez que compagino el 
Doctorado y eso, en muchos otros 
programas que exigen presenciali-
dad total, es muy difícil hacerlo.

Por otro lado, y a pesar de que esto 
va mejorando, es necesario seguir 
trabajando para reducir las barreras 
de financiación, mejorar el acceso 
a datos y muestras, y fomentar un 
entorno más inclusivo y colabo-
rativo que apoye el trabajo de los 
jóvenes científicos en este campo.

En el marco de su trabajo en 
defectos congénitos, ¿qué avances 
recientes destacaría y qué impacto 
podrían tener en el diagnóstico y 
tratamiento de estas patologías?

CD: Con los resultados de mi inves-
tigación ya en la mano, estoy muy 

orgulloso de poder aportar mi “gra-
nito de arena”, al haber revelado 
con total certeza el perfil de segu-
ridad de un fármaco muy utilizado 
durante el embarazo y del que se 
disponen datos muy limitados.

Mirando al futuro, ¿qué proyectos 
de investigación le gustaría 
impulsar dentro de esta línea de 
estudio y cómo puede contribuir 
la colaboración institucional a su 
desarrollo?

CD: Pues de igual manera a como 
ha venido ocurriendo hasta ahora, 
es importante fomentar estos vín-
culos entre el ámbito formativo y el 
científico, al que se podrían sumar, 
además, otros actores como las 
asociaciones de pacientes.

Volviendo a los defectos congé-
nitos, sería interesante poner en 
marcha nuevos proyectos que per-
mitan mejorar las herramientas para 
el diagnóstico temprano de estos, 
incluso antes de que se manifiesten 
clínicamente, así como otros enfo-
cados a comprender su base gené-
tica, lo cual permitiría desarrollar 
nuevas formas de tratamiento

Las alianzas entre instituciones aca-
démicas, centro de investigación 
y hospitales, organismos guberna-
mentales y la industria farmacéutica 
pueden proporcionar los recursos, 
la infraestructura y el apoyo cien-
tífico necesario para llevar a cabo 
investigaciones innovadoras y 
traducir los hallazgos en avances 
concretos que beneficien a los 
pacientes.

Abordar las enfermedades raras desde una perspectiva 
multidisciplinar permite avanzar en el diagnóstico y tratamiento, 
integrando ciencia, clínica y colaboración institucional
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Soledad Ruiz López enfatiza la impor-
tancia de escuchar a pacientes y pro-
fesionales de la salud para garantizar 
que las innovaciones estén alineadas 
con las necesidades reales de quie-
nes viven con estas enfermedades. 
Según ella, el trabajo coordinado 
con agencias reguladoras, organis-
mos sanitarios, profesionales de la 
salud y organizaciones de pacientes 
es esencial para avanzar en el manejo 
de las enfermedades raras y mejorar 
la calidad de vida de los pacientes y 
sus familias.

Esta dedicación y compromiso han 
permitido a Italfarmaco dar pasos 
significativos hacia la normalización 
de estas enfermedades, iniciando un 
camino de esperanza en la enferme-
dad de Duchenne, ofreciendo a los 
pacientes soluciones que no solo son 
efectivas y seguras, sino que también 
mejoran de manera tangible su cali-
dad de vida.

¿Cuál es la visión de Italfarmaco 
respecto a las enfermedades raras y 
cómo impactan sus tratamientos en 
la calidad de vida de los pacientes?

SR: Las enfermedades raras son 
aquellas que afectan a un número 
limitado de personas, menos de cin-
co por cada 10.000 habitantes, según 
la definición de la Unión Europea. Se 

estima que existen entre 6.000 y 8.000 
enfermedades raras diferentes, que 
afectan a entre el 6% y el 8% de la 
población mundial. Sin embargo, a 
pesar de su prevalencia global, las 
enfermedades raras siguen siendo un 
desafío para la salud pública, ya que 
son difíciles de diagnosticar, tratar y 
prevenir.

Uno de los mayores desafíos al que 
nos enfrentamos es el diagnóstico 
tardío, que en muchos casos puede 
tardar más de 6 años También hay 
dificultades en el acceso a tratamien-
tos específicos y en la falta de cen-
tros especializados. Además, estas 
enfermedades no solo impactan en la 
salud, sino también en la vida social, 
laboral y emocional de los pacientes 
y sus familias.

Por eso, en Italfarmaco, una empresa 
farmacéutica de origen italiano con 
presencia en España desde 1981, se 
ha propuesto hacer frente a este reto 
con un enfoque integral y multidisci-
plinar. Bajo el lema "Italfarmaco, tu 
aliado en EERR”, hemos desarrollado 
una estrategia que abarca cuatro ejes 
principales: la visibilidad, la defensa, 
la innovación y la eficacia.

El primer eje consiste en mejorar 
la visibilidad de las enfermedades 
raras, tanto dentro como fuera de la 

Mejorando la visibilidad y defensa  
de las Enfermedades Raras:   
Enfoque Institucional DE ITALFARMACO

Soledad  
Ruiz López

Directora de enfermedades raras de 
Italfarmaco en España y Portugal
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organización. Para ello, Italfarmaco 
participa activamente en campañas 
de sensibilización y divulgación, 
como el Día Mundial de las Enfer-
medades Raras, que se celebra 
cada año el último día de febrero. 
Además, Italfarmaco colabora con 
profesionales sanitarios, institucio-
nes, asociaciones de pacientes y 
medios de comunicación, para dar 
voz y apoyo a las personas afecta-
das por estas patologías.

El segundo eje se refiere a la defen-
sa de los derechos e intereses de 
las personas con enfermedades 
raras, así como de sus familias y 
cuidadores. Desde Italfarmaco nos 
involucramos en iniciativas legislati-
vas, políticas y sociales que buscan 
mejorar el acceso y la calidad de la 
atención médica, la investigación 
y la educación en el ámbito de las 

enfermedades raras. Asimismo, 
Italfarmaco promueve la creación y 
el fortalecimiento de redes y plata-
formas que faciliten el intercambio 
de información, experiencias y 
recursos entre los distintos actores 
implicados.

El tercer eje se centra en la innova-
ción, entendida como la búsqueda 
constante de nuevas soluciones 
que respondan a las necesidades 
no cubiertas de las personas con 
enfermedades raras o minoritarias. 
Italfarmaco cuenta con un equipo 
de investigación y desarrollo pro-
pio, que trabaja en el diseño y la 
ejecución de ensayos clínicos que 
evalúen la seguridad y la eficacia de 
nuevos fármacos para estas enfer-
medades. Actualmente, Italfarmaco 
tiene en marcha varios proyectos 
de investigación en áreas como 

la neurología, la hematología, la 
endocrinología o la oncología.

El cuarto y último eje se basa en 
la eficacia, que implica ofrecer 
soluciones de calidad que mejoren 
la vida de las personas con enfer-
medades raras, así como de sus 
familias y cuidadores.

Con esta estrategia, Italfarmaco 
demuestra su compromiso con las 
enfermedades raras, que forma ya 
parte de su ADN como empresa. 
Nuestra misión es ofrecer solu-
ciones innovadoras y eficaces que 
mejoren la vida de las personas 
afectadas por estas patologías, así 
como de sus familias y cuidadores.

“Aspiramos a ser un referente en 
el campo de las enfermedades 
raras, contribuyendo al avance del 

Apostamos por la visibilidad, innovación y defensa de derechos 
en enfermedades raras, desarrollando terapias que mejoran la 
calidad de vida de los pacientes
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conocimiento, la investigación y la 
atención médica”

¿Cuál es el papel de Italfarmaco 
en el ámbito de las enfermedades 
raras?

SR: Italfarmaco está viviendo un 
momento de transformación sig-
nificativo. La reciente creación de 
nuestra unidad de enfermedades 
raras marca un hito en nuestra dedi-
cación a la investigación y desarrollo 
de tratamientos innovadores para 
estas patologías. Aunque la unidad 
es joven dentro de la organización, 
el esfuerzo en investigación en esta 
área lleva tiempo, demostrando 
nuestro compromiso continuo en 
esta área.

Nuestra misión es clara: ofrecer 
soluciones terapéuticas que mar-
quen una diferencia real en la vida 
de los pacientes. Además, trabaja-
mos en estrecha colaboración con 
profesionales sanitarios, asociacio-

nes de pacientes, e instituciones 
para impulsar avances científicos y 
mejorar el acceso a las terapias.

Nuestro compromiso con las enfer-
medades raras es firme, apostando 
por la fabricación de dichas terapias 
en nuestra planta de Alcobendas.

¿Podría contarnos más sobre la 
Unidad de Enfermedades Raras 
de Italfarmaco y su enfoque en 
este campo?

SR: Nuestra Unidad de Enfermeda-
des Raras está dedicada a desarro-
llar medicamentos para patologías 
poco frecuentes, siempre con un 
enfoque basado en la innovación 
y la colaboración. Desde España 
y Portugal, lideramos proyectos 
que buscan no solo ofrecer trata-
mientos, sino también mejorar la 
calidad de vida de los pacientes, 
apoyando la investigación, la for-
mación médica y la concienciación 
social.

¿Cómo puede la  soc iedad 
contribuir a mejorar la situación 
de las personas con enfermedades 
raras?

SR: Todos podemos aportar: desde 
apoyar a las asociaciones de pacien-
tes hasta fomentar la investigación 
y exigir políticas que garanticen el 
acceso a diagnóstico y tratamiento. 
Pero, sobre todo, es clave escuchar 
y dar voz a quienes viven con estas 
enfermedades.

¿Cómo ha vivido la evolución 
del manejo de las enfermedades 
raras desde su perspectiva como 
directora de Italfarmaco?

SR: Desde mi rol actual, priorizo en 
escuchar a los profesionales de la 
salud y a los pacientes   para ase-
gurar que nuestras innovaciones 
se ajusten a las necesidades reales 
de quienes viven con la distrofia 
muscular de Duchenne. Estamos 
en un momento emocionante en la 
evolución del manejo de esta enfer-
medad, y me siento agradecida de 
poder contribuir positivamente a 
este cambio.

Italfarmaco, una empresa 
comprometida con las 
enfermedades raras

“Aspiramos ser un referente en 
el campo de las enfermedades 

raras, contribuyendo al 
avance del conocimiento, la 
investigación y la atención 

médica”

Priorizamos escuchar a pacientes y profesionales para ajustar sus 
innovaciones a las necesidades reales, impulsando avances en 
enfermedades raras
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Para quienes no conocen el 
Síndrome de Dolor Regional 
Complejo (SDRC)-Sudeck, ¿podría 
explicarnos en qué consiste la 
enfermedad y cómo impacta la vida 
de los pacientes?

IR: El SDRC es una enfermedad 
considerada enfermedad rara que 
afecta al sistema nervioso central, 
concretamente al sistema simpático 
que regula la mitad de las funciones 
que los pacientes realizan. Produce 
una especie de respuesta del cere-
bro que no va acorde a la lesión 
física que pueda tener un paciente. 
Por ejemplo, ante un traumatismo, 
una fractura, una intervención o un 
esguince, donde ya no debe haber 
dolor o una respuesta de ese miem-
bro, el cerebro considera que sí y 
sigue enviando una señal de dolor 
excesivamente alto y una respuesta 
anormal ante ese incidente. Eso 
produce una incapacitación, un 
dolor excesivo, ausencia de movi-
lidad, una mala respuesta a los tra-
tamientos que existen y una incapa-
citación a la hora de desempeñar la 
vida laboral y estudiantil, en el caso 
de los niños.

Desde la Asociación Española 
de Pacientes con  SDRC-Sudeck, 
¿cuáles son las principales barreras 
que enfrentan los pacientes para 

acceder a terapias innovadoras o 
tratamientos adecuados?

IR: El principal obstáculo y barrera 
que encontramos es la falta de coor-
dinación entre las especialidades 
que pueden, o deberían, tratar el 
SDRC. Normalmente, en el caso de 
una fractura ósea o de una interven-
ción, el traumatólogo trata su parte, 
pero debería haber un tratamiento 
multidisciplinar coordinado, en 
función de la evolución del pacien-
te, por parte de psicología clínica, 
psiquiatría, rehabilitación, fisiotera-
pia, reumatología o traumatología, 
y alguna otra especialidad en caso 
de que exista una complicación. Esa 
descoordinación es una de las prin-
cipales barreras para que el paciente 
pueda tener un tratamiento y una 
evolución adecuada.

La investigación en enfermedades 
raras requiere la colaboración de 
múltiples actores. ¿Cómo está 
participando la asociación en este 
proceso y qué tipo de alianzas 
considera fundamentales para 
avanzar en nuevas terapias?

IR: La principal función que ha tenido 
la asociación, dada su reciente evolu-
ción (no llega a tener un año de vida), 
es la difusión y la conciencia de lo que 
es la existencia de esta enfermedad. 

Inés  
Ramos Rodríguez

Secretaria de la Asociación Española 
de Pacientes con  Síndrome de 

Dolor Regional Complejo-Sudeck 
(SDRC)

SDRC en primera persona:  
visibilizar lo invisible
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Así, hemos establecido acercamien-
tos con administraciones públicas, 
hospitales, distintos especialistas, 
así como colegios profesionales, 
por ejemplo, el Colegio de Fisiote-
rapeutas, para dar a conocer esta 
enfermedad, las necesidades reales 
que están sufriendo los pacientes y 
poder unirlos en una sola base, que 
es la asociación a todos los pacien-
tes, para identificarlos y acercarlos. 
Estas son las necesidades, y esto es 
lo que podemos hacer. 

Estamos teniendo respuestas 
diversas: algunas positivas, otras 
no tanto, pero lo principal es dar 
a conocer que la enfermedad exis-

te, cuáles son las dificultades y la 
necesidad que tienen los pacientes 
de una atención multidisciplinar, de 
que haya investigación y de que se 
involucren tanto las administracio-
nes públicas como los propios pro-
fesionales y otras especialidades. 
No solo médicos, traumatólogos o 
reumatólogos, sino también desde 
el punto de vista de la educación, 
de la psicología, de la terapia fun-
cional, del entorno familiar, de los 
colegios, para que se entienda un 
poco mejor. Es necesario conocer-
lo, saber que existe y tratarlo. Hay 
que quererlo, valorarlo, aprenderlo 
e intentar mejorar la vida de estos 
pacientes.

La inclusión de pacientes en 
ensayos clínicos es clave para el 
desarrollo de nuevos tratamientos, 
pero también conlleva desafíos 
log í s t i cos  y  é t i cos .  ¿Qué 
dificultades encuentran los 
pacientes con SDRC para acceder 
a estos estudios y qué cambios 
serían necesarios para mejorar su 
participación?

IR: La principal dificultad es la 
diversidad de opiniones sobre el 
origen del SDRC. Como no hay 
una investigación (que podríamos 
considerar como segunda dificul-
tad), o la podríamos hilar con un 
registro de pacientes específico 
sobre el SDRC, pues hay diversi-
dad de opiniones, lo que conlleva 
que no existan ensayos clínicos 
que nazcan con una base. Hay 
gente que dice que es un tema 
psicológico y que va por ahí. Real-
mente el sistema simpático no es 

psicológico, que es lo que más se 
detecta, y ese es el mayor proble-
ma. No hay una investigación, no 
se sabe su origen. Hay distintas 
opiniones en función de la espe-
cialidad y los casos, y por lo tanto, 
no hay un consenso para poder 
iniciar una investigación con unas 
bases. No es, por ejemplo, como 
el asma, donde ante una dificul-
tad respiratoria, responde de una 
manera anormal ante una serie de 
factores adversos o medicación, 
y por lo tanto se repite la misma 
base. La diversidad de respuesta 
del organismo de cada uno de los 
pacientes dificulta esa base, y por 
lo tanto no hay un ensayo clínico 
hoy en día (por lo menos no lo 
conocemos). Estamos intentando 
avanzar en ello y no podemos 
acceder porque no se sabe muy 
bien por dónde empezar a inves-
tigar. 

Fisioterapia, terapia ocupacional, 
logopedia o psicoterapia pueden 
ser clave en la calidad de vida 
de los pacientes. ¿Se están 
incorporando adecuadamente 
estos enfoques en el tratamiento 
del SDRC? ¿Qué mejoras deberían 
impulsarse?

IR: La respuesta genérica es “no”. 
Y después, en particular, en algu-
nas zonas de la geografía española 
funciona un poco mejor lo que es la 
terapia multidisciplinar que en otras. 
En la mayoría de los casos no existe 
una conexión entre el debut de la 
enfermedad con los tratamientos de 
fisioterapia o terapia ocupacional. 
Tenemos muchos pacientes que 

La falta de coordinación entre especialidades es la principal barrera 
para tratar el SDRC. Es crucial un enfoque multidisciplinar para su 
tratamiento adecuado
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llevan más de diez o quince años 
con la enfermedad y nunca se les ha 
hablado de terapia ocupacional. Y 
hay una dificultad enorme, porque 
normalmente la rehabilitación y la 
fisioterapia se hacen pensando des-
de el punto de vista de una lesión 
física, sin tener en cuenta y sin tener 
la experiencia suficiente como para 
tratarlo en su conjunto. Existe una 
lesión física, pero no en todos los 
casos, y debemos tener en cuenta 
que hay que tratar la base, que es el 
cerebro y el sistema nervioso central. 
Si no tratamos eso, aunque hagamos 
una terapia, por muy buena que sea, 
por muy adecuada que sea para un 
miembro, no es adecuada para la 
enfermedad.

Nosotros lo que estamos trabajan-
do, a través de colegios de fisio-
terapeutas, de distintos especialis-
tas, es en intentar absorber toda su 
experiencia (de los profesionales 
y los pacientes) para ponerla en 
común y tratar de encontrar una 
serie de protocolos y de unión 
entre los distintos factores que 
puedan ayudar tanto a la parte tera-
péutica como a la parte de salud 
mental. Es importantísimo que 
todo SDRC, desde un inicio, lleve 
una terapia de psicología clínica 
y/o psiquiatría, y que todo eso se 
empiece a tratar desde el momen-
to en que hay una sospecha o una 
confirmación de la enfermedad. Es 
imposible, con solo un tratamiento 
médico, o con solo fisioterapia, o 
con solo un tratamiento psicológi-
co, salir bien: tiene que ir todo de 
la mano. La principal dificultad es 
que no se trata en conjunto, y que 

muchas veces se hace una rehabili-
tación para recuperar una fractura, 
se hace una rehabilitación para 
recuperar un esguince, se hace 
una rehabilitación para recuperar la 
pérdida de un miembro o un corte 
en un nervio, pero no se piensa 
desde el punto de vista de que 
es el sistema nervioso el que está 
diciendo que ahí hay algo que no 
está funcionando bien y que está 
mandando unas órdenes erróneas.

La mayoría de los pacientes tie-
nen auténticos problemas de 
movilidad, y sobre todo también 
relacionados con la parte psicoló-
gica, por la desatención que exis-
te, por la incomprensión, incluso 
por lo que podríamos llamar “ser 
tratados como si fueran pacientes 
paliativos”, “no puedo hacer nada 
más por ti”, “tienes que mejorar 
tu actitud”, “tienes que mover el 
miembro”. Realmente hay que tra-
bajar en conjunto y hay que enten-
der qué significa tener el sistema 
nervioso central afectado.

En tu  exper ienc ia ,  ¿cómo 
pueden colaborar mejor las 
administraciones públicas, los 
centros de investigación y la 
industria para acelerar el acceso 
a terapias innovadoras en SDRC?

IR: Yo creo que lo que falta es la 
predisposición y los recursos. La 
predisposición de todos los acto-
res, desde toda la parte pública 
que tiene que ver con el área 
sanitaria (bien sea el Consejero de 
Sanidad, el Ministerio, hospitales 
públicos, de Medicina) como de 

todos los actores que participan, 
como son las farmacéuticas, los 
laboratorios que promueven ensa-
yos clínicos, los mismos pacientes, 
los centros que recogen datos de 
pacientes. Es imprescindible que 
haya un registro especial para 
saber cuántos pacientes hay y 
cómo son, porque no hay ensa-
yos, porque no sabemos cuántos 
pacientes hay. Entonces, pues 
yo no me voy a gastar un dinero, 
como farmacéutica, por ejemplo, 
en probar un analgésico, porque 
no sé si voy dirigido a uno, a tres, a 
veinte o a siete millones. Entonces, 
todos los actores en el mundo sani-
tario tienen que estar involucrados 
y tener predisposición a cambiar, 
a investigar, a actuar y a dotar de 
recursos para que esto cambie.

Sin la predisposición, nosotros 
como asociación daremos visibili-
dad, damos soporte desde nues-
tra experiencia (que no somos 
sanitarios, no somos médicos, 
solo somos “víctimas” de esta 
enfermedad o de que nuestros 
hijos, por ejemplo, como es mi 
caso, que no soy la enferma, sino 
que lo es mi hija). Pero sin la invo-
lucración, la concienciación y la 
predisposición de cada una de las 
partes que es necesaria para que 
esto mejore, no va a ser posible. 
Lamentablemente, hay pacientes 
que hoy por hoy están en una 
situación extrema, incluso con la 
solicitud de eutanasia, la solicitud 
de amputaciones, porque no hay 
involucración suficiente, ni predis-
posición suficiente por parte de 
los actores que les rodean.

Debería haber hospitales de referencia para esta patología, así 
como un protocolo unitario y un equipo multidisciplinar con todas 
las especialidades necesarias
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Desde ACCGG, ¿cómo valoran la 
importancia de la colaboración entre 
hospitales, centros de investigación 
y la industria farmacéutica en el 
desarrollo de nuevas terapias 
para el cáncer gástrico? ¿Qué 
valoración hacen de estos esfuerzos 
conjuntos y cómo consideran que 
pueden mejorar la accesibilidad a 
tratamientos innovadores para los 
pacientes?

PR: Creemos que esta colaboración 
es necesaria, ya que, estableciendo 
sinergias entre todos, el paciente 
estará siempre más cubierto. Conside-
ramos que los esfuerzos que se están 
realizando pueden mejorar, ya que al 
paciente no siempre le llega toda la 
información. Si se nos incluyera en las 
decisiones, el resultado sería mucho 
más efectivo.

La participación de los pacientes en 
ensayos clínicos es fundamental para 
avanzar en nuevas terapias. ¿Qué 
barreras enfrentan los pacientes 
para participar en estos ensayos y 
cómo cree que se podrían superar 
para fomentar una mayor inclusión, 
especialmente en el contexto de la 
nueva regulación HTA (Evaluación 
de Tecnologías Sanitarias)?

PR: La principal barrera que nos 
encontramos es la falta de infor-

mación. Desconocemos dónde se 
encuentran los ensayos clínicos rela-
cionados con nuestra patología. Sería 
fundamental disponer de esta infor-
mación para poder acceder a ellos. 
Quizás sería importante involucrar 
más a las asociaciones de pacientes y 
recurrir más a nosotros para ayudar en 
la difusión de esta información.

Además de los tratamientos 
farmacológicos, las terapias de 
apoyo juegan un papel crucial en 
la atención integral a los pacientes 
con cáncer gástrico. ¿Qué avances 
se están logrando en áreas como 
la nutrición especializada, la 
rehabilitación o el acompañamiento 
psicológico para mejorar la 
calidad de vida de los pacientes y 
gastrectomizados?

PR: En este aspecto hay una gran 
inequidad. No todos los hospitales 
cuentan con servicios de seguimien-
to nutricional o psicooncológico. Es 
necesario establecer un protocolo 
unitario y contar con un equipo mul-
tidisciplinar. Si el hospital que atiende 
al paciente no dispone de estos recur-
sos, al menos debería derivarlo a un 
hospital de referencia.

Desde la ACCGG, ¿qué iniciativas 
han liderado para apoyar a los 
pacientes gastrectomizados y a sus 

Cáncer gástrico: el papel clave  
de las asociaciones de pacientes

Pilar  
Ruiz

Presidenta de la Asociación contra el 
Cáncer Gástrico y Gastrectomizados 

(ACCGG)
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familias? Y en este sentido, ¿cómo 
valoran la respuesta del sistema 
sanitario frente a las necesidades 
específicas de estos pacientes?

PR: Una de nuestras iniciativas más 
importantes ha sido trabajar en la 
visibilidad. Nos damos a conocer 
en todos los ámbitos, tanto políticos 
como sociales, y organizamos jorna-
das de concienciación e informativas. 

Recientemente hemos realizado un 
estudio sobre las necesidades de 
los pacientes, que presentamos en 
la Consejería de Sanidad de Madrid. 
En él se exponen las carencias, efec-
tos secundarios y secuelas derivadas 
de la patología. La Consejería se ha 
comprometido a desarrollar un pro-
tocolo unitario con un equipo multi-
disciplinar y un hospital de referen-
cia. Nuestro objetivo es extrapolar 
este modelo a otras comunidades.

El acceso equitativo a innovaciones 
en tratamientos para el cáncer 
gástrico es una de las grandes 
preocupaciones. En este contexto, 
¿qué medidas considera que 
deberían implementarse, tanto a 
nivel político como sanitario, para 
garantizar que todos los pacientes 
tengan acceso a tratamientos 
avanzados sin desigualdades, 
especialmente en relación con la 
nueva regulación HTA?

PR: Debería haber hospitales de 
referencia, como comentaba antes, 
para esta patología, y la información 
debería estar disponible para los 
pacientes. También es imprescindi-
ble contar con un protocolo unitario 

y un equipo multidisciplinar que 
contemple todas las especialidades 
necesarias, desde el momento del 
diagnóstico hasta el seguimien-
to a largo plazo, hasta el final de 
nuestros días. Debemos tener un 
seguimiento muy exhaustivo a nivel 
nutricional, porque la nutrición es un 
aspecto clave en el cáncer gástrico y 
este es un punto negro en la actuali-
dad; necesitamos más nutricionistas 
especializados en nuestra patología.

El diagnóstico temprano y 
el tratamiento adecuado de 
enfermedades raras, como el cáncer 
gástrico, puede verse mejorado 
con el uso de biomarcadores. 
¿Cuál es su opinión sobre la 
importancia de la identificación de 
biomarcadores en el tratamiento 
de esta enfermedad y cómo cree 
que los avances en esta área 
podrían transformar la atención a 
los pacientes en el futuro?

PR: Los biomarcadores son muy 
importantes. Estas pruebas pueden 
permitir un diagnóstico más preciso, 
lo que hace que el tratamiento sea 
más efectivo. Sin embargo, volve-
mos a encontrar inequidades entre 
hospitales: no en todos se realizan 
las mismas pruebas. Debería haber 
coherencia, y si en un hospital no se 
pueden realizar, no se debería dejar 
al paciente sin esa oportunidad, sino 
derivarlo a un hospital de referencia. 
Cuanto más precisas sean las prue-
bas, más dirigido y eficaz será el 
tratamiento.

Mirando hacia el futuro, ¿qué 
avances cree que se deberían 

priorizar en la investigación y 
tratamiento del cáncer gástrico? 
Además, ¿cómo considera que las 
asociaciones de pacientes pueden 
influir en la mejora de la atención, 
especialmente en la participación 
activa de los pacientes en la toma 
de decisiones y en la investigación 
de nuevas terapias?

PR: Es fundamental trabajar en la 
detección precoz, puesto que, cuan-
to antes se detecte la enfermedad, 
más efectivos serán los tratamientos 
y mejor será la calidad de vida pos-
terior. La cirugía sigue siendo igual 
de agresiva, pero lo que se busca 
es reducir el tumor lo antes posible 
para intentar que la gastrectomía no 
sea total, sino parcial. Así, las secue-
las serían menores.

Creo que también se podría inves-
tigar más en el ámbito quirúrgico. 
Dado que la cirugía es el tratamiento 
curativo por excelencia, sería necesa-
rio revisar si, siendo una técnica tan 
antigua, hay posibilidades de mejo-
rarla. Sería importante hablar con el 
paciente para que conozca todas las 
secuelas posibles y valorar si hay algo 
que se pueda cambiar para reducirlas 
y así mejorar su calidad de vida.

Considero que se debería tener 
más en cuenta a las asociaciones 
de pacientes, ya que disponemos 
de muchísima información sobre 
carencias y efectos secundarios de 
los tratamientos. Contar con esta 
información puede ayudar a orien-
tar la investigación, mitigar los sín-
tomas y mejorar la calidad de vida 
del paciente.

La falta de información sobre ensayos clínicos es una barrera 
para los pacientes. Involucrar a asociaciones de pacientes en 
la difusión puede mejorar el acceso y la participación en la 
investigación
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 Desde su experiencia, ¿qué papel 
juega la Sociedad Española de 
Calidad Asistencial en la mejora 
de la atención a las personas con 
enfermedades raras en España?
IM: La Sociedad Española de Cali-
dad Asistencial, que conocemos 
como SECA, es una sociedad cien-
tífica de carácter multidisciplinar. En 
nuestra sociedad hay profesionales 
que trabajan en el entorno sanita-
rio, de distintas profesiones, y nues-
tra misión es fomentar e impulsar 
la mejora continua de la calidad 
asistencial en el ámbito sanitario.

Existimos desde 1984 y nuestra 
sociedad surgió de un grupo de 
profesionales que, en ese momen-
to, eran pioneros en esta disciplina, 
introduciendo el trabajo en calidad 
asistencial en España. Nuestro 
objetivo principal es la difusión de 
la cultura de la calidad y nuestros 
esfuerzos como sociedad se dirigen 
a convencer y comprometer a otros 
profesionales de diferentes espe-
cialidades, sociedades científicas, 
colegios profesionales y a todo 
tipo de organizaciones para que, 
en su quehacer diario, incorporen 
la mejora de la calidad y la trasladen 
a sus pacientes.

Esto aplica a cualquier profesión, 
enfermedad y paciente, incluidas 
las enfermedades raras. Siempre 
estamos dispuestos a colaborar 
con otras sociedades científicas y 
organizaciones para mejorar la cali-
dad de la atención a los pacientes 
y también a pacientes con enfer-
medades raras. De hecho, en los 
últimos tiempos hay mucho interés 
en abordar este tema y en mejorar 
los procesos de atención a estos 
pacientes.

Hemos colaborado y seguimos 
colaborando, cuando se nos soli-
cita con otras sociedades científi-
cas y organizaciones, para mejorar 
estos procesos de atención. Por 
ejemplo, hemos participado en 
la elaboración del “proceso asis-
tencial ideal” con una norma de 
certificación para estos procesos 
de atención a los pacientes, por 
ejemplo, con enfermedades como 
la neurofibromatosis tipo uno, en 
colaboración con neurólogos, 
oncólogos, hematólogos y aso-
ciaciones de pacientes. Lo mismo 
hemos hecho con el síndrome 
hemolítico urémico atípico en 
adultos y niños, trabajando con 
nefrólogos, intensivistas, farma-

Inmaculada  
Mediavilla Herrera 

Presidenta de la Sociedad 
Española de Calidad Asistencial 

(SECA/FECA)     
Coordinadora de calidad en la 

Gerencia Asistencial de Atención 
Primaria del Servicio Madrileño 

de Salud

Calidad asistencial en enfermedades 
raras: retos, avances y estrategias 
para una mejor atención
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céuticos y pacientes para definir 
un proceso asistencial de atención 
con calidad, y hemos hecho una 
norma, que es la definición de 
cómo tiene que ser ese proceso 
de forma ideal para que las uni-
dades puedan certificarse por esta 
norma, y SECA certifica esta nor-
ma a las unidades que atienden a 
estos síndromes de enfermedades 
raras. También hemos colaborado 
en la definición del proceso asis-
tencial de una enfermedad ultra 
rara que es el síndrome de fosfoi-
nositida 3-quinasa delta activada 
(APDS), una inmunodeficiencia, en 
la cual hemos colaborado también 
con inmunólogos, oncólogos, 
enfermeras y pacientes. Es decir, 
estamos dispuestos siempre a 
colaborar con otras sociedades 
científicas y con los pacientes 
también para poder hacer reco-
mendaciones de cómo atender 
a las personas que sufren todas 
las enfermedades, pero también 
estas enfermedades raras.

La calidad asistencial no solo 
implica acceso a tratamientos, 
sino también continuidad y equi-
dad en la atención. ¿Cómo se 
pueden reducir las desigualdades 
en el acceso a terapias innovado-
ras dentro del sistema sanitario?
IM: Esta pregunta es compleja 
porque, en principio, una solución 
sencilla sería aumentar los recur-
sos dedicados a estas terapias 
innovadoras. Evidentemente, se 
necesitan recursos. Por lo tanto, 
lo primero es contar con políticas 
públicas que aumenten la cobertu-
ra universal de la salud y prioricen 
el acceso equitativo, realmente 
equitativo, a tratamientos innova-
dores, y eso incluye financiar ade-
cuadamente los sistemas de salud 
y eliminar barreras económicas, 
especialmente pensando en aque-
llos colectivos vulnerables que tie-

nen más barreras para acceder al 
sistema sanitario y, por supuesto, 
a los tratamientos innovadores. 
Entonces, si yo tengo una política 
pública de inversión, financiación e 
inclusión que garantice la equidad 
en el acceso a las terapias, pues 
esa sería la solución. 

Además, los pacientes tienen tam-
bién una función, yo creo que un 
paciente empoderado, conciencia-
do, que conoce sus derechos y las 
opciones que tiene de tratamiento 
disponible, puede exigir, y eso 
también es importante. Por eso, 
necesitamos informar y que nues-
tros pacientes tengan ese empo-
deramiento para poder exigir esos 
derechos que tienen, entre otros, el 
derecho a una terapia.

Luego, yo creo que también es 
importante la colaboración entre 
sectores, entre el sector público, el 
sector privado, las organizaciones 
no gubernamentales, porque segu-
ro que, entre todos, en ocasiones, 
se pueden implementar soluciones 
innovadoras para que los pacientes 
puedan acceder a este tipo de tera-
pias. Por supuesto, hay que invertir 
en investigación, para desarrollar 

tratamientos mucho más accesibles 
y mucho más eficaces, agilizando 
esos procesos de aprobación que a 
veces desesperan a los pacientes y 
a los profesionales en la aprobación 
y distribución de nuevas terapias en 
nuestro país.

Además, las terapias no farma-
cológicas son fundamentales en 
el abordaje integral de muchas 
enfermedades raras. ¿Qué estra-
tegias se pueden adoptar para 
asegurar su integración dentro 
del sistema de salud?
IM: Yo pienso que algunas terapias 
no farmacológicas, aquellas que 
han demostrado evidencia, ya están 
integradas con mayor o menor 
accesibilidad, o mayor y con más 
o menos recursos, dependiendo 
de la comunidad autónomas, de 
las zonas, etc. Pero, por ejemplo, 
la terapia psicológica, el apoyo 
psicológico y psicosocial, la fisio-
terapia, la estimulación cognitiva 
(utilizada en algunas enfermedades 
neurodegenerativas para mejorar 
las funciones cognitivas) así como 
las intervenciones y los programas 
educativos para pacientes y cui-
dadores que proporcionan infor-
mación sobre la enfermedad y las 
estrategias para manejarla, están 
presentes en el sistema de salud.

Yo creo, desde mi conocimiento (soy 
médico de familia y trabajo en una 
gerencia de atención primaria en la 
Comunidad de Madrid) que estas 
terapias están integradas. Pueden 
ser más o menos accesibles, y reco-
nozco que, a lo mejor, tienen listas 
de espera, etc. Otra cosa son las 
terapias alternativas de las que se 
habla, como la acupuntura, el yoga, 
la musicoterapia, la arteterapia, 
entre otras. Sin embargo, son tera-
pias que no tienen evidencia cien-
tífica demostrada de que puedan 
aportar mejoría a estos pacientes. 

Las terapias no 
farmacológicas 

con evidencia ya 
están integradas en 
el sistema; el reto 
está en garantizar 
su accesibilidad 
y en replantear 
la formación en 

enfermedades raras
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Muy probablemente, si hablas con 
los pacientes, ellos te dicen que 
les aportan mejoría, pero, estamos 
hablando de un sistema nacional de 
salud, un sistema sanitario público 
con una financiación limitada y que, 
en este caso, creo que financia las 
terapias que han demostrado efec-
tividad clínica.  Desde mi perspecti-
va, esas terapias ya están integradas 
en el sistema de salud.

Uno de los grandes desafíos 
en enfermedades raras es la 
formación de los profesionales 
sanitarios. ¿Qué modelos de for-
mación continua considera más 
efectivos para mejorar la capaci-
tación del personal sanitario en 
este ámbito?
IM: En los sistemas sanitarios 
sabemos que hay programas de 
formación continuada. La oferta 
formativa es amplísima, tenemos 

másteres, cursos y, además ahora 
online, que puedes hacer desde 
tu casa de una forma más o menos 
programada y, cuando puedes, te 
formas en tu lugar de trabajo. En 
general, hay una buena oferta. En 
donde trabajo tengo una buena 
oferta formativa. Luego, hay redes 
de colaboración y aprendizaje. Las 
sociedades científicas ofertamos 
webinars y conferencias, y también 
programas de mentoría dónde pue-
des hacer rotaciones con personas 
más experimentadas. Cada vez 
hay más formación en simulación y 
casos clínicos. 

Pero voy a dar mi opinión personal 
cuando hablamos de las enfer-
medades raras, siempre estamos 
hablando de que la sospecha diag-
nóstica se hace tarde, porque en 
atención primaria, que es donde 
yo trabajo, las sospechamos tarde. 

Y creo sinceramente como médico 
de familia, que, por mucha forma-
ción que me den o por muchos 
webinars a los que yo asista sobre 
las enfermedades raras, como son 
enfermedades que, por su preva-
lencia, no voy a ver nunca o casi 
nunca en mi ámbito de trabajo, es 
difícil que retenga esa información.

Los adultos, cuando nos formamos, 
necesitamos utilizar lo aprendido 
inmediatamente, porque si no, se 
nos olvida, da igual que formemos 
a los médicos de atención primaria 
en las enfermedades raras, porque, 
como no las van a ver casi nunca, 
es difícil que piensen en ellas. Para 
tener la sospecha diagnóstica, 
debes tener una enfermedad en la 
cabeza, y es verdad que en atención 
primaria tenemos que considerar 
muchas enfermedades, y las enfer-
medades raras son muchísimas. 

PLANES DE APRENDIZAJE

FORMACIÓN EN EERR

EQUIPOS DE INVESTIGACIÓN

PLANES DE CONTROL

MENTORÍA
CAPACITACIÓN
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Entonces, yo apostaría por otra 
estrategia antes que, por una for-
mación exhaustiva a profesionales 
sanitarios en enfermedades raras, 
que, probablemente, si tienen que 
priorizar, no van a priorizar.

La humanización de la atención 
sanitaria es un aspecto esencial en 
la calidad asistencial. ¿Cómo pue-
de contribuir la calidad asistencial 
a garantizar que las innovaciones 
terapéuticas vayan de la mano 
con un enfoque más humano y 
centrado en el paciente?
IM: Hablamos de calidad asistencial 
y no todo el mundo sabe a lo que 
nos referimos exactamente. 

El concepto de calidad asistencial 
es muy abstracto y por lo tanto 
para explicarlo, nosotros siempre 
decimos que es mejor verlo en 
dimensiones. La calidad asistencial 
habla de dimensiones de la calidad. 
Entonces, para que una atención 
sanitaria sea de calidad debe tener 
distintas dimensiones. 

Por ejemplo, tiene que ser accesi-
ble, la accesibilidad es una dimen-
sión, y tiene que ser adecuada a 
las guías de práctica clínica, lo cual 
es otra dimensión. La adecuación 
tiene que ser efectiva, es decir, 
que lo que hagamos con nuestros 
pacientes tenga resultados en su 
salud. Tiene que ser eficiente, es 
decir, que nos gastemos lo justo y 
necesario en ese tratamiento. Pero 
también tiene que estar centrada 
en la persona y, cada vez más, esta 
dimensión es más valorada. Es 
decir, tiene que obtener resultados 
en los pacientes, pero diferentes a 
esos resultados en salud que hemos 
medido siempre.

Ahora nos referimos a unos resulta-
dos que reporta el propio paciente 
y que se refieren a su calidad de 

vida y a la experiencia humana que 
tiene cuando transita por el siste-
ma sanitario. Eso también mide 
la calidad asistencial. Cada vez 
medimos más esos resultados, no 
solo los resultados de aplicar un 
tratamiento, sino también aquellos 
que me reporta el paciente sobre 
qué calidad de vida he conseguido 
yo con ese tratamiento, porque a 
veces ponemos tratamientos inten-
sivos que empeoran muchísimo la 
calidad de vida. 

¿Y qué experiencia ha tenido ese 
paciente en su tránsito por el siste-
ma sanitario? Nosotros ya medimos 
eso, y las organizaciones tienen muy 
claro que hay que tenerlo en cuenta 
y medirlo. Esto tiene que ir asocia-
do, evidentemente, a las innovacio-
nes terapéuticas. Es decir, yo quie-
ro que mis pacientes tengan los 
mejores resultados con esas inno-
vaciones terapéuticas, pero quiero 
además que mis pacientes reciban 
un trato humano, una información 
correcta, un acompañamiento, y 
tengan una buena calidad de vida. 
Son otras cosas que también exijo 
ahora y que nosotros, cuando tra-
bajamos con las organizaciones y 
con otros profesionales, hacemos 

mucho hincapié en que la calidad 
asistencial es todo.

Entonces, ¿qué necesitan los pro-
fesionales para poder ofrecer una 
atención centrada en la persona? 
Porque cuando nos forman en 
la carrera, nos forman en aplicar 
terapéutica, pero ahora sabemos 
que necesitamos otras cosas. 
Necesitamos poder tener una 
comunicación clara y empática 
con nuestros pacientes, poder 
explicar ese tratamiento que les 
estoy poniendo de una manera 
comprensible, y escuchar qué es 
lo que le preocupa al paciente, no 
solo para que se sienta compren-
dido, sino también para poder 
responder a sus inquietudes.

Necesitamos formarnos claramen-
te. Debemos tener en cuenta, esa 
experiencia que tienen los pacien-
tes, ofrecerles apoyo psicosocial, 
y, muy importante, incorporarlos 
al proceso de toma de decisiones 
sobre su tratamiento. Yo tengo 
que explicarle al paciente: "Esto 
es lo que tengo", y que, de for-
ma informada (es decir, con una 
información precisa), el paciente 
tome decisiones conmigo. "Quie-
ro hacer este tratamiento. Esto es 
lo que me va a pasar, y esto no me 
va a pasar".

De esa manera, aunque cada vez 
introduzcamos más innovaciones 
terapéuticas, tratamientos más 
innovadores, yo tengo que acom-
pañarlo también con todo eso, 
porque es muy importante para 
los pacientes y tengo que eva-
luarlo. Cuando evalúe una terapia 
innovadora, tengo que evaluar no 
solo su efectividad clínica sobre la 
enfermedad que estoy evaluando, 
sino también esos otros resulta-
dos que importan a los pacientes, 
como su calidad de vida y cuál ha 

Hay que evaluar no 
solo la efectividad 

clínica, sino también 
esos otros resultados 

que importan a los 
pacientes, como su 
calidad de vida y 

su experiencia en el 
sistema
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sido su experiencia en el sistema 
sanitario.

La colaboración entre distintas 
instituciones también es clave en 
la mejora de la asistencia sanita-
ria. ¿Cuáles son los principales 
retos que identifica en la coordi-
nación dentro y fuera del sistema 
sanitario en el abordaje de las 
enfermedades raras? 
IM: Un reto que yo creo que es 
fundamental es hacer diagnósti-
cos precoces. Para poder coordi-
narse con el siguiente paso en la 
Atención Primaria, primero tengo 
que sospechar el diagnóstico. 
Entonces, uno de los mayores 
retos es que el médico de fami-
lia en Atención Primaria primero 
sospeche ese diagnóstico y luego 
que sepa dónde puede derivar. 
Pero en las organizaciones sani-
tarias, tenemos los servicios sani-
tarios fragmentados, con acceso 
limitado a las historias clínicas o, 
mejor dicho, con falta de acceso a 
la historia clínica del paciente des-
de un ámbito a otro, ya sea desde 
Atención Primaria o desde hospi-
tales. Compartimos poca infor-
mación, no tenemos una atención 
realmente integrada y coordinada. 
Entonces, este es otro reto: aca-
bar con esta fragmentación de los 
servicios y con esta falta de comu-
nicación entre los profesionales. 
Llevo muchísimos años trabajan-
do y creo que me jubilaré sin que 
esto esté resuelto. Es un reto muy 
difícil, la verdad.

Y luego, yo creo que también es 
una dificultad los recursos limita-
dos. Eso también tiene que ver 
con la coordinación. Si yo no ten-
go acceso a una consulta rápida, 
una vía ágil de derivación (y eso 
tiene que ver con recursos) o a 
unas pruebas diagnósticas rápidas 

para poder llegar a un diagnósti-
co o a una sospecha diagnóstica, 
difícilmente voy a poder tener una 
coordinación adecuada.

Desde luego, el tema de la integra-
ción de los datos creo que es uno 
de los retos fundamentales. Los 
datos tienen que estar integrados 
también fuera del sistema sanitario, 
porque tenemos un ámbito, diga-
mos, social, no solo sociosanitario, 
que está fuera del sistema sanitario, 
donde tampoco tenemos integra-
ción de los datos.

Hay que dar más visibilidad a 
estas enfermedades para intentar 
abordar todos estos retos. Pero, 
al final, es que estos retos no 
solo afectan a las enfermedades 
raras. Yo creo que son retos que 
tenemos que abordar en el trata-
miento de todas las enfermeda-
des. Es decir, el sistema sanitario 
tiene este problema con la coor-
dinación. Nosotros lo llamamos 
"continuidad asistencial". Es un 
problema tremendo que llevamos 
mucho tiempo intentando abor-
dar y que todavía es algo que 
está pendiente.

Finalmente, ¿qué cambios o mejo-
ras cree que serían necesarios en 
el sistema de salud para fortale-
cer la colaboración institucional y 
mejorar la calidad asistencial en 
el tratamiento de enfermedades 
raras en los próximos años?
IM: Creo que habría que impulsar 
más redes de colaboración. En Espa-
ña, hay una red de enfermedades 
raras en el CSIC que busca precisa-
mente la colaboración entre científi-
cos, así como mejorar el diagnóstico 
y el tratamiento. Pero, en general, 
sería necesario buscar más redes 
de colaboración entre centros de 
investigación, organizaciones sani-
tarias, hospitales, Atención Primaria 
y organizaciones de pacientes.

Eso, unido a la necesidad de sensi-
bilizar tanto a la población como a 
los profesionales sobre la existen-
cia de estas enfermedades y la rea-
lidad de estos pacientes. Para ello, 
como ya hemos dicho, la formación 
continuada es clave, aunque yo 
hablaría más de sensibilización 
y de ayuda al diagnóstico para 
intentar conseguir un diagnóstico 
temprano y preciso.

Pero para eso, necesitamos que 
los profesionales tengan apoyo. 
También es fundamental mejorar 
el acceso a los tratamientos inno-
vadores y personalizados, así como 
financiar y apoyar la investigación 
en enfermedades raras.

Por supuesto, también sería muy 
bueno tener registros únicos de 
pacientes. Actualmente, todos 
los sistemas de registro están 
muy fragmentados, y a veces 
eso hace que no podamos ser 
conscientes de la verdadera 
envergadura de los problemas 
cuando no podemos evaluarlos 
correctamente.

Es necesario crear más 
redes de colaboración 

entre investigación, 
hospitales, 

Atención Primaria y 
pacientes, y avanzar 

en diagnóstico, 
tratamientos 

personalizados, 
registros únicos y 

sensibilización
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Alexion ha experimentado una 
importante expansión en los últi-
mos años, operando actualmente 
en 70 países y aspirando a alcan-
zar los 100. ¿Cómo ha logrado la 
empresa esta importante evolu-
ción?
SB: Ha sido un viaje largo, aunque 
de colaboración. En todos los paí-
ses en los que nos hemos expan-
dido, hemos colaborado con los 
stakeholders locales: los médicos, 
los propios pacientes y sus asocia-
ciones o grupos de pacientes, el 
Ministerio de Sanidad, y los deci-
sores en política sanitaria. Además, 
en los países que ya cuentan con 
un plan nacional de enfermedades 
raras, pretendemos demostrar los 
beneficios de abordar las necesi-
dades específicas y únicas de los 
pacientes con estas enfermedades, 
tanto para los propios pacientes 
como para el sistema sanitario.

Los retos a los que nos hemos 
enfrentado en muchos países inclu-
yen la falta de diagnóstico o el 
retraso en el diagnóstico de estas 
enfermedades, a causa de la falta 
de conocimiento de la comunidad 
sanitaria sobre el gran número de 
enfermedades tan diferentes que 

afectan a un número muy reducido 
de personas. Así que, como primer 
paso, comenzamos con la concien-
ciación sobre las patologías y, pos-
teriormente, analizamos si existe 
una vía de diagnóstico. Es decir, 
si un paciente que se presenta 
de una determinada manera sabe 
adónde ir y a qué especialistas 
consultar. 

Otro reto que tenemos por delan-
te es garantizar que los gobiernos 
nacionales comprendan que la 
forma de medir el valor de la inno-
vación es diferente en el ámbito 
de las enfermedades raras que en 
afecciones más comunes como 
la diabetes o la hipertensión. Los 
estudios clínicos en enfermeda-
des raras son pequeños, con un 
número reducido de pacientes, y 
estas limitaciones han de tenerse 
en cuenta a la hora de evaluar los 
resultados y de tomar decisiones 
sobre licencias y reembolsos.

En relación con los mecanismos 
de financiación, en la mayoría de 
los casos, nuestra ambición es 
obtener reembolsos nacionales y 
públicos, pues creemos que es la 
mejor oportunidad que tenemos 

Soraya  
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Avances y desafíos en el tratamiento de 
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global
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para lograr un acceso equitativo 
real para todos los pacientes. 
No queremos que la vida de un 
paciente con una enfermedad rara 
dependa de si vive en una deter-
minada región o de si tiene un 
seguro privado o no. Esperamos 
que las autoridades reconozcan 
que estos pacientes merecen 
tener el mismo derecho y la misma 
oportunidad de acceder a la asis-
tencia sanitaria que cualquier otro 
paciente con una enfermedad más 
prevalente.

El pasado mes de abril, el Parla-
mento Europeo votó a favor de 
la reforma farmacéutica. Desde 
su punto de vista, ¿qué impacto 
podría tener esta reforma en el 
desarrollo de nuevos tratamien-
tos para las enfermedades raras? 
¿Qué medidas clave considera 
esenciales para garantizar que 
no se obstaculice la innovación 
en este campo?
SB: Los objetivos de la revisión de 
la legislación europea y del Regla-
mento de Medicamentos Huérfa-
nos son mejorar el acceso para los 
pacientes en general y, en particu-
lar, para los pacientes con enfer-
medades raras, así como fortalecer 
la competitividad europea en este 
contexto global. Por supuesto, 
apoyamos estos objetivos, ya que 
buscan mejorar la situación actual. 

Hay muchos elementos que 
todavía se encuentran a debate 
dentro de esta revisión. Uno que 
consideramos clave para continuar 
apoyando la innovación, especial-
mente en el ámbito de las enfer-
medades raras, es mantener los 
incentivos para la investigación y 
el desarrollo (I+D) en este campo, 
en particular, en lo referente a la 
protección de datos regulatorios 
y la exclusividad de mercado para 
medicamentos huérfanos.

Por lo tanto, estamos siguiendo 
de cerca los debates actuales y 
compartiendo nuestros puntos de 
vista al respecto. Sabemos lo que 
la legislación vigente ha logrado 
en los últimos 20 años en Europa. 
Hemos observado un aumento 
exponencial en el número de 
designaciones de medicamentos 
huérfanos, en la cantidad de ensa-
yos clínicos en el campo de las 
enfermedades raras y en el número 
de productos aprobados. La nueva 
legislación y sus cláusulas deben 
permitirnos continuar, e incluso 
mejorar, lo que se ha conseguido 
hasta ahora.

Para nosotros, mantener esos 
incentivos en I+D es fundamental. 
Nos gustaría no solo seguir en 
dicha trayectoria, sino avanzar aún 
más, ya que sabemos que existen 
7.000 enfermedades raras1, de las 
cuales solo el 5 % cuenta con algún 
tipo de herramienta diagnóstica o 
tratamiento2. Aún queda mucho 
por hacer.

Uno de los mayores retos para los 
pacientes de enfermedades raras 
es el tiempo y el acceso al diag-
nóstico. ¿Cómo trabaja Alexion 
para mejorar la equidad en el 
acceso al diagnóstico precoz en 

Europa? ¿Cómo abordar la equi-
dad sanitaria? 
SB: Este es un punto crítico, por-
que hemos observado que, incluso 
cuando un producto obtiene la 
aprobación regulatoria, el acceso 
y el reembolso nacional, existen 
disparidades en el tiempo que tar-
da un paciente, dependiendo de 
su lugar de residencia, en recibir 
un diagnóstico adecuado. Por lo 
tanto, los retrasos en el diagnós-
tico se deben, una vez más, a la 
falta de conocimiento sobre la 
enfermedad y de desarrollo de la 
ruta del paciente hacia la atención 
personalizada. 

¿Todos los médicos conocen estas 
enfermedades? Por supuesto, 
los especialistas y los centros de 
excelencia las conocen y suelen 
contar con una gran experiencia 
en este campo. Por eso, colabora-
mos con ellos para que compartan 
sus conocimientos. Pero ¿cómo se 
difunden estos conocimientos más 
allá de los centros de excelencia? 
En el caso de los profesionales 
sanitarios que están lejos de estos 
centros, ¿saben a quién remitir a su 
paciente cuando no logran identi-
ficar lo que tiene para acelerar los 
tiempos de diagnóstico?

Parte de nuestro compromiso es 
colaborar con los profesionales 
sanitarios, especialmente con los 
que forman parte de los centros 
de excelencia, para que com-
partan sus conocimientos con la 
comunidad médica en general y 
con aquellos que tienen menos 
contacto con este tipo de enfer-
medades debido a su singularidad 
en particular. Colaboramos con 
ellos para orientarles sobre dónde 
y cómo remitir a sus pacientes. 
Gracias a estos esfuerzos, hemos 
podido observar una reducción en 
los tiempos de diagnóstico.

Para avanzar en 
el desarrollo de 

tratamientos para 
enfermedades raras, 
es esencial mantener 

los incentivos a la 
I+D y trabajar con los 

profesionales para 
acortar los tiempos de 

diagnóstico y mejorar el 
acceso equitativo
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Recientemente, apoyamos un 
estudio para evaluar la carga de las 
enfermedades raras en Europa3, y 
constatamos que los pacientes con 
enfermedades raras que no tienen 
aún un tratamiento disponible tar-
dan cuatro veces más en obtener 
un diagnóstico adecuado que los 
pacientes con enfermedades que 
sí tienen una terapia disponible. A 
pesar de todos nuestros esfuerzos, 
y no solo los nuestros, sino también 
los de las asociaciones de pacien-
tes, EURORDIS y, por supuesto, los 
profesionales sanitarios y la Red 
Europea de Referencia, todavía 
estamos lejos de lo que debe-
ríamos lograr para garantizar un 
acceso equitativo. Por ello, creo 
que debemos mantenernos firmes 
en nuestro compromiso y seguir 
trabajando con todos nuestros 
partners para garantizar que cada 
día sea mejor que el anterior y que 
sigamos reduciendo el tiempo de 
diagnóstico para los pacientes 
europeos.

También, nos gustaría hablar de 
terapia génica y genómica, ¿cuál 
es su potencial y qué oportunidad 
representa para los pacientes de 
enfermedades raras? 
SB: Sabemos que el 80 % de las 
enfermedades raras tienen un 
origen genético1, y que uno de 
los mecanismos de acción más 
específicos para tratar una muta-
ción genética consiste en corregir 
directamente la causa genética de 
esa enfermedad, bien mediante la 
sustitución o edición del gen defec-
tuoso, o bien mediante la adición 
de una versión correcta del gen. 
Así pues, se están desarrollando 
diversas técnicas de terapia génica. 
Sabemos que el concepto general 
funciona, porque se ha estudiado 
y desarrollado durante los últimos 
30 años. Al comienzo de mi carrera, 
fui testigo de los primeros éxitos 

de la terapia génica, y sabemos 
que ahora hay muchos productos 
de este tipo que ya han alcanzado 
la aprobación reglamentaria. Estos 
ofrecen a los pacientes unos bene-
ficios significativos, que ningún otro 
enfoque terapéutico ha sido capaz 
de proporcionarles. Por ello, creo 
que a todos nos anima el potencial 
de lo que la terapia génica podría 
aportar a muchas de estas enfer-
medades raras con un trasfondo 
genético.

Como empresa, nos compromete-
mos a avanzar en el cuidado de los 
pacientes con enfermedades raras. 
Por ello, hemos realizado una gran 
inversión en terapia génica, en 
plataformas y tecnologías gené-
ticas desde hace 22 años. Hemos 
adquirido un número considerable 
de biotecnológicas que cuentan 
con plataformas, expertos, talento 
y experiencia; y también hemos 
adquirido activos de Pfizer. Actual-
mente, contamos con un total de 
10 programas en el ámbito de la 
terapia génica que están en fase 
preclínica. Nuestra previsión es 
que el primero de ellos llegue a 
la clínica a partir de 2025 y que, 
luego, cada dos años, tengamos 
un programa adicional en esta 
etapa. Aunque probablemente no 
generarán ingresos antes de 2030, 

o incluso más adelante, debido a 
su reciente desarrollo, el tamaño 
de esta cartera, que cuenta con 
10 programas, demuestra nues-
tro compromiso de abordar las 
necesidades de los pacientes con 
enfermedades raras. Sin embargo, 
mientras esto sucede, seguimos 
avanzando fuera del ámbito de 
la terapia génica con programas 
en nuestra cartera que incluyen 
pequeñas moléculas y anticuerpos 
monoclonales, ya que no todas las 
enfermedades tienen un origen 
genético. Estos son los programas 
en los que estamos trabajando 
activamente ahora, mientras los 
demás progresan en paralelo.

De cara al futuro, ¿cuáles son los 
próximos pasos de Alexion en la 
investigación y el desarrollo de 
tratamientos para enfermedades 
raras? ¿Cuáles son sus principales 
prioridades y retos, a medida que 
la empresa sigue ampliando su 
presencia mundial?
SB: La ciencia de hoy no es la de 
hace 20 años; es más sofisticada y 
evoluciona con rapidez. Por ello, 
contar con expertos internos es 
esencial para desarrollar los pro-
gramas de investigación adecua-
dos y hacerlos avanzar de forma 
pertinente.

Alexion se fundó en base a su 
experiencia en la biología del 
complemento, que forma parte del 
sistema inmunológico. Gracias a 
esta experiencia inicial, hemos sido 
capaces de desarrollar una cartera 
de productos que hoy nos permi-
te tratar enfermedades mediadas 
por el complemento. Con esta 
base, hemos sido capaces de pro-
porcionar opciones terapéuticas 
a los pacientes con condiciones 
hematológicas raras, como la 
hemoglobinuria paroxística noctur-
na (HPN); condiciones nefrológicas 

La terapia génica ofrece 
una oportunidad única 
para abordar el origen 
genético de muchas 

enfermedades raras. En 
Alexion, impulsamos 10 

programas en este campo 
y reforzamos nuestra 

apuesta por nuevas áreas 
terapéuticas
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raras, como el síndrome hemolítico 
urémico atípico (SHUa); y condi-
ciones neurológicas raras, como 
la miastenia gravis generalizada 
(MGg) y el trastorno del espectro 
de la neuromielitis óptica (TEN-
MO). A partir de esta experiencia, 
hemos desarrollado tratamientos 
para diversas enfermedades que 
abarcan distintas especialidades. 
Además, seguimos desarrollando 
y explorando nuevas indicaciones 
basadas en nuestra experiencia en 
la biología del complemento.

Paralelamente, estamos expan-
diendo nuestro pipeline terapéu-
tico, porque también contamos 
con productos re lac ionados 
con enfermedades metabólicas, 
como es el caso del metabolismo 
óseo. Asimismo, nos estamos 
expandiendo en el campo de las 
enfermedades endocrinológicas 
raras. Recientemente, adquiri-
mos Amolyt, una biotecnológica 
francesa que tiene un producto 
muy prometedor para tratar una 
enfermedad endocrinológica 
rara llamada hipoparatiroidismo. 
Este producto está en fase III, a la 
espera de resultados, y esperamos 
poder expandirnos aún más en el 
ámbito endocrinológico.

En general, centramos nuestros 
esfuerzos en áreas en las que tene-
mos experiencia y donde contamos 
con una masa crítica que refuerza 
dicha experiencia. Es fundamental 
estar bien informados y ser muy 
precisos y rigurosos respecto a las 
áreas de investigación en las que 
decidimos focalizar nuestros esfuer-
zos. Al mismo tiempo, nos expan-
dimos hacia nuevas áreas donde ya 
contamos con algunos programas y 
activos, y en las que aspiramos a ser 
líderes, de manera similar a como lo 
hemos hecho con nuestra experien-
cia en la biología del complemento 
en nuestros inicios.

En cuanto al trabajo de Alexion 
en España, ¿podría describir sus 
inversiones aquí y en el Hub Glo-
bal de AstraZeneca?
SB: Como empresa, estamos muy 
orgullosos de haber establecido el 
Hub Global de AstraZeneca aquí en 
Barcelona y, en general, en Europa. 
Históricamente, Alexion era una 
empresa centrada en los EE. UU., 
donde se realizaba la mayor parte 
de la evaluación. Ahora que Alexion 
forma parte de AstraZeneca, nos 
estamos convirtiendo en una orga-
nización verdaderamente global y 
nos beneficiamos de la presencia 
internacional de AstraZeneca en 
más de 100 países. Nuestra estrate-
gia al establecer este centro global 
en Barcelona es consolidar nuestra 
base en Europa para aprovechar 
los diversos talentos y perfiles que 
hemos encontrado aquí en España.

Estamos aumentando el número 
de equipos que trabajarán en I+D 
gracias a las inversiones realizadas. 
Estos equipos tendrán su sede en 
Barcelona, y algunos programas 
serán dirigidos globalmente desde 
aquí. En total, reunimos 35 progra-
mas globales gestionados desde 
Barcelona. Además, contamos con 

los programas en los que España y 
otros países europeos están con-
tribuyendo, así como los ensayos 
clínicos que estos equipos están 
supervisando.

Este centro global tendrá hasta 
2.000 empleados y contará con 
una inversión significativa de 
1.300 millones de euros hasta el 
año 2027. Este proyecto refleja 
nuestro compromiso con Europa y 
nuestra confianza en el talento y las 
capacidades europeos.
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ESPAÑA COPATROCINA UNA RESOLUCIÓN DE LA OMS 
PARA MEJORAR EL DIAGNÓSTICO Y TRATAMIENTO DE LAS 

ENFERMEDADES RARAS

España ha anunciado su copatrocinio de la resolución 
sobre enfermedades raras en la Asamblea Mundial de 
la Salud (OMS), junto con Egipto, Qatar y Malasia. La 
ministra de Sanidad, Mónica García, participó en un 
webinar internacional organizado por Rare Diseases 
Internacional (RDI), en el que se abordaron los desa-
fíos globales que enfrentan más de 300 millones de 
personas afectadas por enfermedades raras.

Durante el evento, la ministra reafirmó el compromiso 
de España para impulsar esta resolución, que tiene 
como objetivo mejorar el acceso a diagnósticos y tra-
tamientos, así como integrar las enfermedades raras en 
la agenda de salud global. Además, busca garantizar 
una atención médica equitativa y accesible para todos 
los pacientes, independientemente de su ubicación 
geográfica.

Con este gesto, España se posiciona como el único 
país europeo en copatrocinar la resolución, titulada 
Una Prioridad para la Equidad e Inclusión en Salud 
Global. Esta iniciativa busca dar mayor visibilidad a las 
enfermedades raras en la agenda sanitaria mundial y 
promover una mayor inversión en investigación, así 
como el intercambio de recursos y experiencias entre 
los países.

El compromiso de España ha sido respaldado por la 
comunidad de pacientes, que ha estado presente en 
la reunión a través de David Sánchez, miembro de la 

junta directiva de la Federación Española de Enferme-
dades Raras (FEDER) y del Comité de Políticas de RDI. 
El movimiento internacional de pacientes, liderado por 
RDI, ha insistido en la necesidad de esta resolución 
para fomentar un mayor compromiso global hacia las 
enfermedades raras.

Iniciada por Egipto, la resolución marca un paso impor-
tante hacia la mejora de la atención y los recursos dis-
ponibles para quienes padecen estas patologías.

Más información en: 
https://www.lamoncloa.gob.es/serviciosdeprensa/
notasprensa/sanidad14/paginas/2024/300824-resolu-
cion-oms-enfermedades-raras.aspx.

INTERNACIONAL
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LA COMISIÓN EUROPEA AUTORIZA LA COMERCIALIZACIÓN 
DE ANDEMBRY® (GARADACIMAB) DE CSL BEHRING PARA LA 

PREVENCIÓN DE LOS ATAQUES DE ANGIOEDEMA HEREDITARIO 
(AEH)

CSL Behring, empresa 
biotecnológica l íder 
m u n d i a l  ( A S X : C S L ; 
USOTC:CSLLY) ha anun-
ciado que la Comisión 
Europea (CE) ha autorizado la comercialización de 
ANDEMBRY® (garadacimab), el primer y único trata-
miento mensual dirigido al factor XIIa para prevenir los 
ataques de angioedema hereditario (AEH) en pacientes 
adultos y adolescentes mayores de 12 años. ANDEM-
BRY® inhibe el factor XII activado (FXIIa), una proteína 
plasmática que inicia la cascada fisiopatológica que 
desencadena los ataques de angioedema en distintas 
partes del cuerpo. ANDEMBRY® refuerza el largo com-
promiso de CSL Behring para aportar a los pacientes 
de AEH modalidades innovadoras de tratamiento, 
materializado ahora en una práctica pluma precargada 
que el paciente puede autoadministrarse en segundos 
con una inyección subcutánea.

ANDEMBRY® es un avance significativo en el trata-
miento del angioedema hereditario, ya que ofrece a las 
personas que viven con esta afección potencialmente 
mortal el control a largo plazo de su enfermedad con 
un método de administración práctico y funcional, 
explica Bill Mezzanotte, doctor en Medicina y vice-
presidente ejecutivo y jefe de I+D de CSL. ANDEM-
BRY®, el primer anticuerpo monoclonal recombinante 
aprobado, descubierto y desarrollado íntegramente 
por CSL, subraya nuestra trayectoria de más de 40 
años de investigación y optimización del tratamiento 
del AEH y nuestra apuesta de décadas para llevar esta 
innovación a los pacientes. Gracias a todos los cole-
gas, médicos y pacientes que han contribuido a este 
emocionante hito para la comunidad de AEH y CSL.

El angioedema hereditario es una enfermedad gené-
tica, rara, crónica, incapacitante y potencialmente 

mortal, caracterizada por 
ataques de angioedema 
recurrentes e impredeci-
bles. Estos ataques son 
con frecuencia dolorosos 

y pueden producirse en múltiples partes del cuerpo, 
incluyendo el abdomen, la laringe, la cara y las extre-
midades. El angioedema hereditario tiene una preva-
lencia de 1 por cada 50.000 personas. 

El impacto físico y emocional del angioedema here-
ditario es significativo, y su prevalencia real podría 
ser superior a la registrada actualmente debido a 
diagnósticos erróneos, afirma el profesor y doctor 
en Medicina Markus Magerl, jefe de ensayos clínicos 
del Instituto de Alergología del Hospital Universitario 
Charité de Berlín. La naturaleza impredecible del AEH 
es uno de los aspectos más angustiosos para muchos 
pacientes, que nunca saben cuándo podría desenca-
denarse un ataque. Las terapias preventivas actuales 
contra el AEH actúan en varios pasos posteriores de 
la cascada, pero ninguna la previene desde su inicio 
como ANDEMBRY®.

La aprobación de ANDEMBRY® está respaldada por 
los resultados de eficacia y seguridad del ensayo inter-
nacional pivotal fase 3 VANGUARD y su estudio de 
extensión abierto. Los resultados detallados de dicho 
ensayo se publicaron en The Lancet en abril de 2023 
y los resultados preliminares del estudio de extensión 
abierto, en curso, publicados en Allergy en octubre de 
2024.

Garadacimab, un innovador tratamiento subcutáneo 
mensual que inhibe el factor XII activado, es una incor-
poración esperada en el ámbito terapéutico del AEH, 
afirma Henrik Balle Boysen, presidente de HAE Interna-
tional (HAEi, por sus siglas en inglés). Los pacientes con 

EUROPA
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AEH podrán disponer de una mejor alternativa en la 
reducción de la carga de su enfermedad y una mejoría 
importante en su calidad de vida.

La autorización de comercialización centralizada de 
ANDEMBRY® es válida en todos los estados miembros 
de la Unión Europea (UE), así como en los países del 
Espacio Económico Europeo (EEA, por sus siglas en 
inglés), Islandia, Liechtenstein y Noruega. Además, 
ANDEMBRY® está actualmente bajo revisión por parte 
de agencias reguladoras de Estados Unidos, Japón, 
Suiza y Canadá.

Es la intención de CSL Behring poner ANDEMBRY® a 
disposición de los pacientes candidatos a recibirlo, una 
vez  aprobado su precio y reembolso.

Sobre ANDEMBRY® (garadacimab)

ANDEMBRY® (garadacimab) es un nuevo anticuerpo 
monoclonal inhibidor del factor XIIa (anti-FXIIa mAb) 
que ha completado la fase 3 de desarrollo clínico 
como un nuevo tipo de tratamiento profiláctico sub-
cutáneo mensual para los ataques relacionados con 
AEH, una forma de angioedema mediado por bradi-
cinina. ANDEMBRY® es el primer anticuerpo mono-
clonal recombinante desarrollado íntegramente por 
CSL que obtiene la aprobación. Fue descubierto y 
optimizado por científicos en el centro de investi-
gación Bio21 de CSL, y su formulación y fabricación 
para los programas clínicos se completaron en las 
instalaciones de producción de biotecnología de CSL 
en Broadmeadows (Australia). ANDEMBRY inhibe la 
proteína plasmática FXIIa, cuya activación inicia la 

cascada fisiopatológica que desencadena los ata-
ques que originan el edema. Al actuar sobre el FXIIa, 
ANDEMBRY® inhibe dicha cascada desde su inicio a 
diferencia de otras terapias de AEH que actúan sobre 
mediadores posteriores.

En febrero de 2025, ANDEMBRY® ha sido aprobado por 
la Administración de Productos Terapéuticos de Austra-
lia (TGA), el 14 de enero de este año, y por la Agencia 
Reguladora de Medicamentos y Productos Sanitarios 
(MHRA) del Reino Unido el 24 de ese mismo mes.

Sobre CSL

CSL (ASX:CSL; USOTC:CSLLY) es una compañía biotec-
nológica global con un amplio portafolio de medica-
mentos destinados a salvar vidas, incluyendo aquéllos 
diseñados para el tratamiento de la hemofilia y defi-
ciencias inmunológicas, vacunas contra la gripe y tera-
pias para la deficiencia de hierro y la nefrología. Desde 
nuestros comienzos en 1916, hemos estado impulsados 
por nuestro compromiso de salvar vidas utilizando la 
innovación y las últimas tecnologías. En la actualidad, 
CSL (incluyendo tres empresas: CSL Behring, CSL Seqi-
rus y CSL Vifor) proporciona productos que salvan vidas 
a pacientes en más de 100 países y da empleo a 32.000 
personas. La combinación única de fuerza comercial, 
enfoque en I+D y excelencia operativa permite iden-
tificar, desarrollar y entregar terapias innovadoras para 
que la población afectada por estas patologías pueda 
vivir la vida al máximo. 

Para más información sobre CSL, visita: 
http://www.CSL.com

http://www.CSL.com
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LA RED DE ENFERMEDADES RARAS DEL CSIC CELEBRA SU 
PRIMERA JORNADA PARA ASOCIACIONES DE AFECTADOS POR 

ENFERMEDADES RARAS

La Red de Enfermedades Raras del CSIC ha organizado 
la I Jornada dirigida a asociaciones de personas afec-
tadas por enfermedades raras (EERR), en colaboración 
con el Centro de Biología Molecular Severo Ochoa 
(CBM-CSIC-UAM) y el Centro Nacional de Biotecno-
logía (CNB-CSIC). La actividad, celebrada el 27 de 
febrero de 2025, reunió a más de 60 participantes y 
marcó el inicio de una serie de jornadas con el objetivo 
de fortalecer la comunicación entre la ciencia y la socie-
dad, así como avanzar en el conocimiento y tratamiento 
de las EERR en España.

La jornada, organizada en el marco del Día Mundial 
de las Enfermedades Raras, incluyó una serie de acti-
vidades en los laboratorios de investigación de ambos 
centros. Los asistentes, 
que representaban a 
diversas asociaciones, 
como Familias GA, Aso-
ciación Niemann Pick 
Fuenlabrada, y Asocia-
ción Española del Sín-
drome CDG, tuvieron la 
oportunidad de conocer 
los proyectos científicos 
que abordan las EERR 
que les afectan.

Los directores de los centros involucrados, Paola Bovo-
lenta del CBM y Mario Mellado del CNB, destacaron la 
importancia de esta iniciativa para acercar la investigación 
científica a la realidad de los pacientes. Bovolenta subrayó 
que el CBM mantiene un compromiso firme con la inves-
tigación de EERR y la mejora de la vida de los afectados, 
mientras que Mellado destacó que estos encuentros per-
miten conectar a los investigadores con los verdaderos 
protagonistas de las patologías: los pacientes.

Los participantes también tuvieron la oportunidad de 
explorar laboratorios donde se estudian enfermedades 

metabólicas hereditarias y condiciones como el albinis-
mo. Durante la segunda parte de la jornada, celebrada 
en el CBM, los asistentes compartieron experiencias y 
discutieron cómo los avances en la investigación pue-
den mejorar la vida de las personas afectadas por estas 
enfermedades.

Belén Pérez y Lluís Montoliu, miembros del Comité de 
Dirección de la RER-CSIC, resaltaron el valor de este 
tipo de jornadas para conocer las preocupaciones de 
los pacientes y fomentar un acercamiento entre la cien-
cia y los afectados. También se destacó la importancia 
de la transparencia y la divulgación científica para que 
los pacientes puedan conocer de primera mano cómo 
se investigan sus enfermedades.

Ángel García-Bravo, 
vocal de la Junta Direc-
tiva de la Federación 
Española de Enfermeda-
des Raras (FEDER), agra-
deció el esfuerzo de los 
investigadores y destacó 
que la participación acti-
va de los pacientes en la 
investigación es funda-
mental para comprender 
mejor las patologías y 

acelerar el desarrollo de nuevas terapias.

La RER-CSIC es una iniciativa del Consejo Superior de 
Investigaciones Científicas (CSIC) destinada a coordinar 
a los grupos de investigación que trabajan en el ámbito 
de las EERR, promoviendo un enfoque multidisciplinar. 
Actualmente, la red cuenta con la participación de 127 
grupos de investigación distribuidos en 31 institutos del 
CSIC a lo largo de España.

El CBM-CSIC-UAM es uno de los principales centros 
de investigación en biomedicina en España, con una 
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ESPAÑA amplia trayectoria en áreas como inmunología, neuro-
ciencia y genética. Fundado en 1975, el CBM se dedica 
a estudiar las bases moleculares de diversas patologías, 
incluidas las EERR.

El CNB-CSIC, creado en 1992, lidera el desarrollo de 
la biotecnología moderna en España, enfocándose en 

áreas como enfermedades infecciosas, cáncer, y sosteni-
bilidad alimentaria, con un fuerte enfoque en la colabo-
ración internacional y el concepto de "Una sola salud".

Más información: La Red de Enfermedades Raras del 
CSIC organiza la I Jornada para asociaciones de perso-
nas afectadas por enfermedades raras | FEDER

INFUKIDS: UNA INICIATIVA INNOVADORA PARA REDUCIR LA 
ANSIEDAD EN PACIENTES INFANTILES 

Espacio patrocinado por Alexion

El  Hospital de Día enfrenta un desafío común: el mie-
do y la ansiedad que experimentan los niños entre 3 y 
12 años cuando deben someterse a tratamientos de 
infusión. Este temor, junto con la falta de preparación 
y resistencia al tratamiento, inspiran el proyecto innova-
dor de InfuKids – Una aventura educativa y colaborativa 
–, desarrollado por Nixi for Children en colaboración 
con Alexion y el apoyo de los Hospitales Sant Joan de 
Déu de Barcelona y Niño Jesús de Madrid.

InfuKids introduce a Nixi, un personaje diseñado para 
acompañar a los pequeños pacientes en su viaje de 
aprendizaje sobre la salud. A través de Nixi, el programa 
busca fomentar la educación y la gamificación del trata-
miento médico, convirtiendo una experiencia potencial-
mente traumática en una aventura emocionante.

El programa consta de un NixiKit, que incluye un pelu-
che de juego médico, un visor de realidad virtual, un 
libro de actividades y un código de acceso a una aplica-
ción educativa que ofrece recompensas y desafíos tra-
vés de un storytelling envolvente. Este kit se convierte 
en una herramienta esencial para preparar a los niños y 
sus familias antes de la infusión, transformando el con-
texto hospitalario en un escenario menos intimidante.

El juego educativo invita a los niños a bordo de una nave 
espacial, donde se convierten en expertos tripulantes. A 
medida que avanzan en la aventura espacial, el personaje 
Nixi recorre el universo infusidimensional y necesita "com-
bustible" (las infusiones) para seguir su camino hacia Alfa 
Terris. Cada infusión se convierte en un paso adelante en 
esta travesía, con recompensas y medallas al completar 
cada etapa, lo que ayuda a que los niños interioricen el 
proceso de manera lúdica.

El diseño de la aplicación y el material asociado ha 
seguido un riguroso proceso de Design Thinking, 
teniendo en cuenta las necesidades tanto de los niños 
como del entorno hospitalario. Se realizaron entrevistas 
y observaciones en hospitales, así como pruebas con 
pacientes reales, garantizando así que el proyecto esté 
verdaderamente enfocado en las experiencias y nece-
sidades de sus usuarios finales.

InfuKids representa un cambio paradigmático en cómo 
se aborda la preparación emocional y educativa de los 
niños ante procedimientos médicos complejos. A tra-
vés de la combinación de educación y diversión, Nixi 
for Children ha desarrollado una solución que no solo 
busca reducir la ansiedad de los pequeños pacientes, 
sino también fomentar su colaboración y consentimien-
to durante el tratamiento.

InfuKids se perfila como un ejemplo inspirador de 
cómo la colaboración público-privada en innovación 
educativa puede transformar la experiencia médica 
infantil, convirtiendo el miedo en una oportunidad de 
aprendizaje y crecimiento.

https://www.enfermedades-raras.org/actualidad/noticias/la-red-de-enfermedades-raras-del-csic-organiza-la-i-jornada-para-asociaciones-de-personas-afectadas-por-enfermedades-raras
https://www.enfermedades-raras.org/actualidad/noticias/la-red-de-enfermedades-raras-del-csic-organiza-la-i-jornada-para-asociaciones-de-personas-afectadas-por-enfermedades-raras
https://www.enfermedades-raras.org/actualidad/noticias/la-red-de-enfermedades-raras-del-csic-organiza-la-i-jornada-para-asociaciones-de-personas-afectadas-por-enfermedades-raras
https://www.enfermedades-raras.org/actualidad/noticias/la-red-de-enfermedades-raras-del-csic-organiza-la-i-jornada-para-asociaciones-de-personas-afectadas-por-enfermedades-raras
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PONIENDO CARA AL ANGIOEDEMA HEREDITARIO

El angioedema hereditario (AEH) es una enfermedad 
genética rara que afecta a aproximadamente 1.000 
personas en España. Esta condición provoca episodios 
recurrentes e impredecibles de hinchazón en diversas 
partes del cuerpo, como el rostro, extremidades, abdo-
men y, en los casos más graves, las vías respiratorias, 
lo que puede poner en riesgo la vida del paciente. Los 
ataques pueden durar hasta cinco días y causar desfi-
guración temporal, dolor, vómitos, diarrea y dificultades 
respiratorias, especialmente si afectan la laringe. Aun-
que la enfermedad no provoca discapacidad física ni 
psíquica permanente, su impacto en la calidad de vida 
es significativo, ya que los pacientes deben enfrentarse 
a la incertidumbre constante de los episodios.

El 28 de febrero, 
Día Mundial  de 
las Enfermedades 
Raras, el Hospital 
Universitario Vall 
d’Hebron de Bar-
celona acogió la 
exposición itineran-
te Poniendo cara al 
angioedema here-
ditario (BioCryst 
Pharmaceuticals), 
con el objetivo de concienciar sobre esta patología. 
A pesar de que existen herramientas diagnósticas, el 
retraso en el diagnóstico es frecuente, ya que los episo-
dios periféricos a menudo se confunden con reacciones 
alérgicas, lo que puede llevar hasta 15 años en algunos 
casos.

La concienciación y el diagnóstico temprano son esen-
ciales para mejorar la calidad de vida de los afectados.

Detalles sobre el Angioedema Hereditario

Como explica la Dra. Mar Guilarte, alergóloga y Coor-
dinadora del CSUR Angioedema Hereditario en el 
Hospital Universitario Vall d’Hebron, el angioedema 
hereditario (AEH) provoca episodios recurrentes que 
pueden durar hasta cinco días, afectando diversas par-
tes del cuerpo. Al ser una enfermedad genética, puede 
manifestarse desde la infancia hasta la edad adulta, y 

aunque no causa discapacidad física ni psíquica perma-
nente, los episodios condicionan gravemente la vida 
diaria de los pacientes.

Los ataques en la cara son especialmente desfigurantes, 
lo que impide a los pacientes realizar una vida normal, 
ya que no se reconocen a sí mismos en el espejo. Cuan-
do los episodios afectan las manos o los pies, aunque 
no son tan visibles, también dificultan la realización de 
actividades cotidianas, como trabajar o practicar ciertos 
oficios. En casos más graves, los episodios pueden invo-
lucrar las vías respiratorias, como la laringe, lo que podría 
provocar asfixia y ser fatal, o el tracto gastrointestinal, 
con síntomas como dolor abdominal intenso y diarrea.

El diagnóstico de 
AEH no es comple-
jo, pero requiere 
una sospecha clínica 
adecuada, ya que 
los episodios peri-
féricos (cara, manos, 
pies) suelen confun-
dirse con reaccio-
nes alérgicas. Esto 
provoca un retraso 
en el diagnóstico, 

que en algunos casos puede extenderse hasta 15 años. 
Los ataques varían en frecuencia, desde dos veces por 
semana hasta solo uno o dos al año, pero todos los 
pacientes viven con la incertidumbre de no saber cuándo 
se desencadenará el siguiente episodio, lo que impacta 
en su calidad de vida y, en muchos casos, les ha costado 
oportunidades laborales y académicas.

Tratamiento del angioedema hereditario

El tratamiento del angioedema hereditario se basa en 
dos enfoques principales: la prevención de los ataques 
y el tratamiento durante los episodios.

Para prevenir los ataques, existen medicamentos que 
se administran de forma profiláctica a largo plazo, tanto 
por vía oral como subcutánea. Estos están indicados 
especialmente para aquellos pacientes que experimen-
tan ataques con frecuencia elevada.
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En cuanto al tratamiento de los episodios, se utilizan 
medicamentos que deben ser administrados exclusiva-
mente en el ámbito hospitalario. Sin embargo, no todos 
los hospitales cuentan con estos tratamientos, lo que 
genera una importante variabilidad en el manejo de la 
enfermedad y en el acceso a las terapias, como señala 
la Dra. Mar Guilarte.

Poniendo cara al angioedema hereditario ofrece una 
experiencia interactiva e inmersiva para ayudar a com-
prender los desafíos que enfrentan las personas con 
angioedema hereditario. La exposición forma parte de 
un recorrido nacional que ya ha llevado la muestra a 
otros espacios como el Hospital La Paz en Madrid, el 
Hospital Virgen del Rocío en Sevilla y el Congreso de 
la Sociedad Española de Alergología e Inmunología 
Clínica (SEAIC) en Bilbao. Entre sus próximas paradas 
se encuentra el Complexo Hospitalario Universitario de 
Vigo, a partir del 16 de mayo.

Sobre BioCryst Pharmaceuticals

BioCryst es una empresa biotecnológica comprometida 
con el desarrollo de medicamentos innovadores, enca-
minados a mejorar la calidad de vida de los pacientes 
con enfermedades raras y graves. Mediante la biología 
tradicional, la química médica y el uso de la tecnología 
avanzada, BioCryst investiga las proteínas de patologías 
concretas, átomo a átomo, para crear fármacos orales 
óptimos y guiados que combatan la enfermedad en el 
lugar activo. La compañía se centra, sobre todo, en tratar 
el Angioedema Hereditario (AEH).

AEH-ES-MA-2025-007

Más información: 

https://www.lasexta.com/bienestar/que-angioede-
ma-hereditario-enfermedad-rara-que-afecta-1000-per-
sonas-espana_2025022867bf3f13829a0900018e5e3c.
html

PRESENTACIÓN DEL LIBRO BLANCO DEL CÁNCER GÁSTRICO: RETOS 
Y AVANCES EN SU PREVENCIÓN Y TRATAMIENTO EN ESPAÑA

Con motivo del Día Internacional 
del Cáncer Gástrico, la Fundación 
Weber, en colaboración con Aste-
llas Pharma, ha lanzado el Libro 
Blanco del Cáncer Gástrico y de 
Unión Gastroesofágica en España. 
Este libro se presenta como una 
herramienta esencial para com-
prender los retos y progresos en 
la lucha contra uno de los tipos 
de cáncer más comunes a nivel 
global. En España, según la esti-
mación de la Sociedad Española 
de Oncología Médica (SEOM), se 
prevé que en 2024 se diagnosti-
quen 6.868 nuevos casos de cán-
cer gástrico. 

El propósito principal de este libro es impulsar acciones 
que mejoren tanto la prevención como la atención del 
cáncer gástrico dentro de un sistema sanitario comple-
jo. A través de un enfoque crítico y multidisciplinario, 
aborda los aspectos más relevantes para un manejo 
integral de la enfermedad, desde la prevención y el 

diagnóstico temprano hasta el tra-
tamiento y la humanización de la 
atención al paciente.

Cristóbal Belda, director general 
del Instituto de Salud Carlos III, 
señala que esta obra no solo es 
una guía sobre el cáncer gástrico, 
sino también un recurso útil para 
abordar muchas otras enfermeda-
des oncológicas y no oncológicas. 
Resalta la necesidad de avanzar 
en la investigación y en la imple-
mentación de medidas preventivas 
que disminuyan la incidencia de la 
enfermedad y mejoren la calidad de 
vida de los pacientes.

Por su parte, Pilar Ruiz, presidenta de la Asociación 
contra el Cáncer Gástrico y gastrectomizados (ACC-
GG), enfatiza la importancia de establecer un protocolo 
integral desde el momento del diagnóstico del cáncer 
gástrico. Subraya la relevancia de contar con un equipo 
multidisciplinario que acompañe al paciente durante 

https://www.lasexta.com/bienestar/que-angioedema-hereditario-enfermedad-rara-que-afecta-1000-personas-espana_2025022867bf3f13829a0900018e5e3c.html
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todo el proceso, destacando la necesidad de un psi-
cooncólogo y un nutricionista especializado en pacientes 
sin estómago, así como una Unidad del Dolor que brinde 
apoyo a aquellos que viven con el sufrimiento crónico 
asociado a la enfermedad. Ruiz también resalta la nece-
sidad de una mayor concienciación sobre el cáncer gás-
trico. No contamos con suficientes recursos para afrontar 
esta enfermedad. Necesitamos ser escuchados y recibir 
apoyo para todo lo que enfrentamos cada día, afirma.

El Libro Blanco del Cáncer Gástrico y de Unión Gas-
troesofágica en España plantea varias acciones clave 
dirigidas a profesionales sanitarios, gestores y respon-
sables políticos para abordar la enfermedad de manera 
integral. Entre ellas se destacan la implementación de 
programas de diagnóstico temprano en poblaciones 
de riesgo, la formación continua de equipos multidis-

ciplinares, y la inversión en investigación traslacional 
para desarrollar nuevas terapias.

Finalmente, Belda subraya que este libro es esencial 
para comprender los desafíos que enfrentan tanto el 
sistema sanitario como los científicos en su lucha contra 
esta enfermedad. Aurea Toledo, Manager Value & HTA 
de Astellas España, concluye destacando el compro-
miso de la empresa en visibilizar el cáncer gástrico, 
mejorar el diagnóstico precoz y desarrollar nuevas alter-
nativas terapéuticas para prolongar la supervivencia y 
mejorar la calidad de vida de los pacientes.

Acceso al Libro Blanco del Cáncer Gástrico y de 
Unión Gastroesofágica en España: https://www.weber.
org.es/publicacion/libro-blanco-del-cancer-gastri-
co-y-de-union-gastroesofagica-en-espana/

LA UNIDAD DE CÁNCER PEDIÁTRICO DEL CNIO TRATA CON ÉXITO 
EN EL HOSPITAL LA PAZ UNA ENFERMEDAD RARA AUTOINMUNE 

CON UNA TERAPIA CAR-T

Una niña con una enfermedad autoinmune rara, der-
matomiositis anti-MDA5, ha sido tratada con éxito en 
el Hospital La Paz con una terapia CAR-T, marcando un 
hito en la medicina pediátrica. 

Con una mortalidad cercana al 60 % y sin tratamien-
tos específicos, la enfermedad afecta gravemente 
al sistema inmunitario y los pulmones. Ante la falta 
de opciones y el ingreso de la paciente en UCI, el 
equipo médico decidió administrarle la CAR-T ARI-
0001, desarrollada por el Hospital Clínic de Barcelo-
na, mediante uso compasivo. La terapia consiguió 
reiniciar de forma segura el sistema inmunológico, 
permitiendo la retirada de tratamientos convencio-
nales. Un año después, la niña sigue en remisión, 
respira por sí misma y mejora progresivamente su 
capacidad motora. 

El caso, publicado en Med, es el primero en aplicar 
esta terapia en una enfermedad autoinmune pediátrica 
no oncológica. La investigación, liderada por la Unidad 
Mixta de Oncohematología Pediátrica IdiPAZ-CNIO, 
ha permitido estudiar los cambios inmunológicos tras 
el tratamiento, sentando bases para su uso en futuros 
casos. Este avance ha sido posible gracias a un equi-

po multidisciplinar del Hospital La Paz, el CNIO, CRIS 
contra el Cáncer, el Hospital Niño Jesús y el Clínic de 
Barcelona.

Artículo de referencia: París-Muñoz A, Alcobendas-Rue-
da RM, Verdú-Sánchez C, Udaondo C, Galán-Gómez V, 
González-Martínez B, et al. CD19 CAR-T cell therapy in 
a pediatric patient with MDA5+ dermatomyositis and 
rapidly progressive interstitial lung disease. Med. 2025 
Apr 25:100676. doi: 10.1016/j.medj.2025.100676.

https://www.weber.org.es/publicacion/libro-blanco-del-cancer-gastrico-y-de-union-gastroesofagica-en-espana/
https://www.weber.org.es/publicacion/libro-blanco-del-cancer-gastrico-y-de-union-gastroesofagica-en-espana/
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MEDICAMENTOS

MEDICAMENTOS HUÉRFANOS E INDICACIONES APROBADAS POR LA 
EMA DESDE 1 DE ENERO 2025 HASTA 31 DE MARZO DE 2025

PRINCIPIO  
ACTIVO INDICACIÓN LABORATORIO NUEVO MH/NUEVA 

INDICACIÓN
FECHA DE APROBACIÓN 
DE LA INDICACIÓN EMA

Serplulimab
Tratamiento de primera línea del cáncer microcítico de pulmón en estadio exten-
dido (ES-SCLC) en adultos.

Accord Healthcare 
S.L.U.

Nuevo MH 03/02/2025

Tiratricol
Tratamiento de la tirotoxicosis periférica en pacientes con deficiencia del trans-
portador MCT8 (síndrome de Allan-Herndon-Dudley).

Rare Thyroid Therapeu-
tics International AB

Nuevo MH 12/02/2025

Eplontersen
Tratamiento de la amiloidosis hereditaria mediada por transtiretina (ATTRv) en 
adultos con polineuropatía de estadio 1 o 2.

AstraZeneca AB Nuevo MH 06/03/2025

Imetelstat
Tratamiento de la anemia dependiente de transfusión en adultos con síndromes 
mielodisplásicos de riesgo bajo a intermedio-1 que no responden o no son 
elegibles para agentes estimulantes de la eritropoyesis.

Geron Netherlands B.V Nuevo MH 07/03/2025

MEDICAMENTOS HUÉRFANOS CON FINANCIACIÓN APROBADA 
POR LA CIPMPS DESDE ENERO HASTA MARZO DE 2025

PRINCIPIO ACTIVO INDICACIÓN LABORATORIO NUEVO MH/NUEVA 
INDICACIÓN

FECHA DE FINALIZACIÓN 
EN LA INDICACIÓN CIPMPS

Momelotinib
Tratamiento de la esplenomegalia o síntomas asociados en pacientes adultos 
con mielofibrosis primaria o secundaria y anemia moderada o grave, sin trata-
miento previo con inhibidores JAK o tratados con ruxolitinib.

GSK Nuevo MH 29/01/2025

Ciltacabtagen 
autoleucel

Tratamiento de adultos con mieloma múltiple en recaída y refractario tras al 
menos un tratamiento previo, incluyendo un agente inmunomodulador y un 
inhibidor del proteasoma, refractarios a lenalidomida.

Janssen-Cilag Nuevo MH 26/02/2025

Trametinib
Tratamiento de pacientes pediátricos con glioma de bajo o alto grado con 
mutación BRAF V600E.

Novartis Europharm 
Limited

Nuevo MH 26/02/2025

Dabrafenib
Tratamiento de pacientes pediátricos con glioma de bajo o alto grado con 
mutación BRAF V600E.

Novartis Europharm 
Limited

Nuevo MH 26/02/2025

Rozanolixizumab
Complemento a la terapia estándar en miastenia gravis generalizada en adultos 
con anticuerpos anti-AChR o anti-MuSK.

UCB Pharma Nuevo MH 26/02/2025

Letermovir
Profilaxis de la enfermedad por CMV en adultos CMV-seronegativos tras tras-
plante renal de donante CMV-seropositivo [D+/R-].

Merck Sharp  
& Dohme

Nueva indicación 26/02/2025

Seladelpar
Tratamiento de la colangitis biliar primaria (CBP) en adultos, en combinación 
con AUDC o en monoterapia si no se tolera el AUDC.

Gilead Sciences Nuevo MH 26/03/2025

Budesonida
Tratamiento de adultos con nefropatía por IgA (NIgA) primaria con proteinuria 
≥1,0 g/día o relación proteína/creatinina ≥0,8 g/g.

STADA  
Arzneimittel AG

Nuevo MH 26/03/2025

Ivosidenib
En combinación con azacitidina para LMA con mutación IDH1 R132 en adultos 
no candidatos a quimioterapia estándar; en monoterapia para colangiocarci-
noma con mutación IDH1 R132 tras ≥1 línea.

Servier Nuevo MH 26/03/2025

Danicopan
Tratamiento complementario a ravulizumab o eculizumab en adultos con HPN 
y anemia hemolítica residual.

Alexion, AstraZeneca 
Rare Disease

Nuevo MH 26/03/2025

Daratumumab
En combinación con ciclofosfamida, bortezomib y dexametasona en adultos 
con amiloidosis de cadena ligera sistémica de nuevo diagnóstico.

Janssen-Cilag Nueva indicación 26/03/2025

Nota: Solo aparecen los medicamentos huérfanos con acuerdos de precio y financiación (aceptación) recogidos en los acuerdos de la Comisión Interministerial de Precios de 
Medicamentos y Productos sanitarios en enero, febrero y marzo de 2025.
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MEDICAMENTOS  
HUÉRFANOS

36 
MILLONES  

de pacientes

EN LA UE

2025

263-446 
MILLONES  

de pacientes

EN EL MUNDO

2020

63 %

% EERR  
GENÉTICAS

2023

6.345

EERR  
CONOCIDAS

2023

~3
MILLONES  

de pacientes

EN ESPAÑA

2025

ABORDAJE

ENFERMEDADES  
RARAS

1 2

4 5

2.179
NÚMERO ACUMULADO DE  

DESIGNACIONES HUÉRFANAS EMA

             MARZO 2025 6

137
NÚMERO ACUMULADO DE MMHH 

APROBADOS EN ESPAÑA 

             MARZO 2025✔ 8

87
NÚMERO ACUMULADO DE MMHH 
COMERCIALIZADOS EN ESPAÑA 

             MARZO 2025 9

91
NÚMERO ACUMULADO DE MMHH 

FINANCIADOS EN ESPAÑA

             MARZO 2025 10

4
NÚMERO DE IPT PARA MMHH EN  
LO QUE VA DE AÑO EN ESPAÑA

            MARZO 2025 12

80 %
% DE IPT PARA MMHH SOBRE EL 

TOTAL DE IPT DEL AÑO

             MARZO 2025 13

35
NÚMERO ACUMULADO DE MMHH 

NO FINANCIADOS EN ESPAÑA

             MARZO 2025 11

152
NÚMERO ACUMULADO DE MMHH 

AUTORIZADOS POR LA EMA

             MARZO 2025     

✔
7

23

TIEMPO PROMEDIO  
ENTRE OBTENCIÓN  

AUTORIZACIÓN  
Y COMERCIALIZACIÓN  
EN ESPAÑA (MESES)

2024
14

6,18
AÑOS

TIEMPO PROMEDIO  
DE DIAGNÓSTICO

2022
15

358

NÚMERO DE CENTROS, 
SERVICIOS Y UNIDADES  

DE REFERENCIA  
EN EL SNS (CSUR)  

DESIGNADOS

Marzo 2025
16

3

Este observatorio recopila algunos de los prin-
cipales indicadores relevantes en el ámbito de 
las enfermedades raras, agrupados en seis áreas. 

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

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

https://www.aemps.gob.es/medicamentos-de-uso-humano/informes-de-posicionamiento-terapeutico/
https://www.aemps.gob.es/medicamentos-de-uso-humano/informes-de-posicionamiento-terapeutico/
https://www.mscbs.gob.es/profesionales/medicamentos.do
https://www.mscbs.gob.es/profesionales/medicamentos.do
https://cima.aemps.es/cima/publico/lista.html
https://cima.aemps.es/cima/publico/lista.html
https://www.ema.europa.eu/en/medicines/download-medicine-data#european-public-assessment-reports-(epar)-section
https://www.ema.europa.eu/en/medicines/download-medicine-data#european-public-assessment-reports-(epar)-section
https://www.orpha.net/pdfs/orphacom/cahiers/docs/GB/ActivityReportLeaflet2023.pdf
https://www.europarl.europa.eu/RegData/etudes/ATAG/2025/769503/EPRS_ATA(2025)769503_EN.pdf
https://www.nature.com/articles/s41431-019-0508-0
@AstraZenecaES
https://www.sanidad.gob.es/profesionales/CentrosDeReferencia/CentrosCSUR.htm
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-022-02530-3
https://aelmhu.es/wp-content/uploads/2025/01/INFOGRAFIA_INFORME-ANUAL-DE-ACCESO-A-LOS-MMHH-AELMHU-2024.pdf
https://www.enfermedades-raras.org/enfermedades-raras/conoce-mas-sobre-er
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INVESTIGACIÓN

GOBERNANZA
PACIENTES  

Y CUIDADORES

36 % vs 23 %

PORCENTAJE 
DE PACIENTES 

CON NECESIDAD 
DE ATENCIÓN 
PSICOLÓGICA 

2023

76 %

PORCENTAJE DE 
PERSONAS CON 

UNA ENFERMEDAD 
RARA QUE SUFREN 
DISCRIMINACIÓN 

2021

255
€/MES

GASTO   
RELACIONADO  
CON LAS EERR

2022

29 % vs 69 %

TASA DE EMPLEO 
DE LAS PERSONAS 

CON Y SIN  
DISCAPACIDAD

2023   

20 % vs 12 %

TASA DE PARO DE 
LAS PERSONAS 

CON Y SIN  
DISCAPACIDAD

2023

2.774

ASOCIACIONES DE 
PACIENTES  

RELACIONADAS  
CON LAS EERR EN  

EL MUNDO

2023
17

6.085
ENSAYOS CLÍNICOS CON MMHH EN 

EL MUNDO

2023 19

247 
ENSAYOS CLÍNICOS EN MARCHA 

CON MMHH EN ESPAÑA

MARZO 2025 20

11,0 %
PORCENTAJE DE REGISTROS A 

NIVEL EUROPEO

2024 23

845
TOTAL REGISTROS DE EERR O 

MMHH

2024 21

66,5 %
PORCENTAJE DE REGISTROS 

NACIONALES

2024 24

28 2927

30 31

11,5 %
PORCENTAJE DE REGISTROS A 

NIVEL GLOBAL

2024 22

11,0 %
PORCENTAJE DE REGISTROS 

REGIONALES   

2024 25

FUENTE DE ORIGEN DE LOS DATOS

79

Abreviaturas:

EERR: enfermedades raras;  
MMHH: medicamentos huérfanos;  
EECC: ensayos clínicos;  
IPT: informe de posicionamiento terapéutico;  
EMA: Agencia Europea del Medicamento.

23

ENFERMEDADES INCLUIDAS  
EN LOS PROGRAMAS DE CRIBADO 

NEONATAL NACIONALES

MARZO 2025   26

14

ESTRATEGIAS Y 
PLANES DE EERR A 
NIVEL NACIONAL, 
AUTONÓMICO Y 

OTROS

18
2024

EMA
6 7

Nguengang Wakap, et al. (2020)

1

Comisión Europea

2

Orphanet
3

FEDER INE
30 313 29 4 22 23 245 2117 19 25

AELMHU
14

AEMPS
8 9 12 13

REec
20Benito-Lozano, et al.  

(2023) 15 28

Giménez-Lozano, et al.  
(2023) 27Ministerio de Sanidad

10 11 18 2616

https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Rare_Disease_Registries_2023.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Rare_Disease_Registries_2023.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Rare_Disease_Registries_2023.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Rare_Disease_Registries_2023.pdf
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Rare_Disease_Registries_2023.pdf
https://reec.aemps.es/reec/public/advancedsearch.html
https://www.sanidad.gob.es/areas/promocionPrevencion/cribado/cribadoNeonatal/enfermedadesEndocrinoMetabolicas/home.htm
https://www.orpha.net/pdfs/orphacom/cahiers/docs/GB/ActivityReportLeaflet2023.pdf
https://www.ine.es/dyngs/INEbase/es/operacion.htm?c=estadistica_C&cid=1254736055502&menu=ultiDatos&idp=1254735976595
https://www.ine.es/dyngs/INEbase/es/operacion.htm?c=estadistica_C&cid=1254736055502&menu=ultiDatos&idp=1254735976595
https://www.enfermedades-raras.org/actualidad/noticias/el-64-de-los-cuidadores-de-personas-con-enfermedades-raras-son-mujeres%2C-lo-que-limita-sus-posibilidades-de-desarrollo-personal%2C-social-y-laboral
https://journals.plos.org/plosone/article?id=10.1371/journal.pone.0288875

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36012000/
https://www.enfermedades-raras.org/sites/default/files/documentos/informe-de-evaluacion-de-la-estrategia-de-enfermedades-raras-2024.pdf
https://www.orpha.net/pdfs/orphacom/cahiers/docs/GB/ActivityReportLeaflet2023.pdf
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¡síguenos en redes sociales!

Revista de divulgación científica sobre Enfermedades Raras

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




Esta revista podrá ser descargada en formato .PDF desde:  

www.newsrare.es

Síguenos en:

twitter: @revistanewsRARE

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

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

ALIANZAS

Grupo de Investigación 
en Economía y Salud

PATROCINADORES

http://www.newsrare.es
https://www.instagram.com/revistanewsrare/
https://www.facebook.com/revistanewsrare/
https://www.astellas.com/es/
https://ascendispharma.com/
https://www.viforpharma.com/es
https://www.cslbehring.es/
https://www.biocryst.com/
https://alexion.com/
https://www.roche.es/
https://www.ucb-iberia.com/acerca-de-ucb/ucb-espana
https://www.italfarmaco.es/
https://www.ipsen.com/spain/
https://twitter.com/revistanewsrare?lang=es
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